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Primaarin siliaarisen dyskinesian
tutkimukset

Johdanto Tutkimuksien avulla  selvitetään potilaan primaarista siliaarista dyskinesiaa (PCD).
Primaarinen siliaarinen dyskinesia (aikaisemmin immotile cilia-oireyhtymä) on ih-
miselimistön värekarvojen liikkumattomuutta tai tehotonta liikettä. Jos oireyhty-
mään liittyy sisäelinten peilikuvasijainti (situs inversus), kutsutaan sairautta Karta-
generin oireyhtymäksi. PCD on väistyvästi periytyvä, mutta toistaiseksi sen kaikkia
geenivirheitä ei tunneta. PCD on osoittautunut perinnöllisesti erittäin epäyhte-
näiseksi. Taudin esiintyvyys on 1:20 000. Värekarvatoiminnan vajavuuden seu-
rauksena esiintyy jo varhaislapsuudesta lähtien toistuvia keuhkoputken tulehduksia
ja kroonisia sivuontelotulehduksia. Vähitellen keuhkoputkien rakenne vaurioituu ja
syntyy keuhkoputkien laajentumia, bronkiektasioita. Oireena on yskä ja limaneri-
tys. Veriyskää esiintyy tulehdusvaiheitten yhteydessä. PCD oireyhtymään voi liit-
tyä hedelmättömyyttä miehillä, koska myös siittiöiden liikkuminen voi olla huonoa.
Naisilla värekarvatoiminta kuljettaa munasolun kohtuun, joten PCD voi aiheuttaa
kohdun ulkoisen raskauden tai lapsettomuuden. Kysymys on harvinaisen taudin la-
boratoriodiagnostisesta selvittelystä ja diagnoosin varmistamisesta laboratoriotut-
kimusten tuella. Tiedossa olevan taudin esiintyvyyden perustella (1:20 000) poti-
laita on Suomessa n. 270.

Näytetyypit Potilaiden toimenpiteet tulee keskittää samalle päivälle tutkimuksiin, mikäli teh-
dään värekarvojen liikkuvuustutkimus.
1) Harjasolunäyte cilioiden toiminnan arvioimiseksi (-CilFunk)
2) Limakalvobiopsia nenän limakalvolta elektronimikroskooppiseen (EM) raken-
netutkimukseen (-EMCilia)
3) Bronkoskopiassa näyte trakean limakalvolta histologiseen ja EM-tutkimukseen.
(Ts-PAD-1 ja -EMCilia)
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Muuta Tutkimus on tilattava ennakkoon oh Maria Sandberg puh. 050 427 1399 tai
laboratorio 050 427 9406.
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