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Solunum sistemi viicut ve dis ortam arasinda devaml bir baglanti
saglar. Akcigerlerin mekanik (anatomik, siliyal epitel), humoral (im-
miinglobulinler ve komplemanlar), hiicresel (alveoler makrofaj, not-
rofil) savunma sistemi etkin patojenlerin saldirilarina karsin solu-
num sistemi infeksiyonlarinin ¢ok sik goérilmemesinde 6énemli rol oy-
nar (5).

Kartagener sendromu kronik sintizit, bronsiyektazi ve situs inver-
sus totalis komponentleriyle 1934 yilinda tanimlanmistir (5,7). Bu has-
talarin siliya yapilarinin ultrastriiktiirel incelemeleri sonucu Eliassen

ve arkadaslar1 tarafindan Immotil Siliya Sendromu olarak daha ge-
ris spektrumlu bir terim kullamilmistir (3). Immotil Siliya Sendromu
popilasyonda 15000 - 36000 de bir olup otozomal resessif gegis 6zelligi
gosterir (5). Siliyer aktivitenin olmamasi bakteriyel temizlenmeyi en-
gelleyerek sintuslerde, bronslarda tekrarlayan infeksiyonlara yol agar.
Ayrica spermatosit kuyrugundaki hareketsizlige bagh olarak bazi er-
keklerde infertilite gértilebilir (6).

Seyrek gorulmesi nedeniyle Gogiis Hastaliklar: Kliniginde ayrin-
til1 incelemeler ile saptanmis 2 vak’ay literatiir bilgileri beraberligin-
de sunmay1 uygun bulduk.
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VAKALAR

Vaka 1. D.S. 15 yasinda kiz gocugu. Cocuklugundan bu yana 6k-
surik, balgam ¢ikarma nedenleriyle basvuran hastanin ézge¢gmisinde
fazla bir 6zellik yoktu. Anne ve baba amca ¢ocuklariydi. Diger 4 kar-
desinde dnemli bir saghik problemi yoktu. Fizik muayenede; rinolali,
maksiller sintislerde hassasiyet, sol akciger bazalinde raller, oksurik-
le kaybolan ronkuslar vardi. Kalb tepe atimi sagda daha iyi duyulu-
yordu. BK : 7800/mm?, KK : 3 660 00¢/mm?, Hb : 14 g/dL, Sedimentasyon
hizi : 11 mm/saat, Ure : 33 mg/dL, Cre : 0.2 mg/dL, Aclik kan glukozu :
76 mg/dL, SGOT : 16 IU, SGPT : 13 IU, T. Bili. : 0.6 mg/dL, D. Bili. : 0.2
mg/dL olarak bulundu. Postero-anterior akciger grafisinde, dekstro-
kardi ve solda parakardiyak bolgede hava bronkogramlari ve retiki-
ler gérinim mevcuttu. Yuz 6n sinls grafisinde, maksiller sintislerde
havalanma azligi bulundu. EEG de D, derivasyonda negatif P dalgalar
vardl. Ekokardiyografi ile dekstrokardi desteklendi. Abdominal ult-
rasonografide tiim abdominal organlarda total situs inversus gozlen-
di. Baryumlu kolon grafisiyle cekumun solda oldugu goézlendi (Sekil
1). Solunum fonksiyon testleri normaldi. Yapilan bronkoskopide sag
ve sol dallanmanin birbirinin tersi oldugu goézlendi, brons mukoza bi-
yopsisi ile elektron mikroskopi i¢in doku 6rnegi alindi. Toraks CT sin-
de situs inversus totalis ve sol akciger-lingula, sol posterobazal seg-
mentte bronsiyektazi saptandi. (Sekil 2). Yapilan bronkografiyle bron-

siyektazi tanis1 kesinlesti.

Vaka 2. Iki erkek kardes incelendi. A.T. (21) ve M.T. (23) 6gren-
ciydiler. A.T. ¢cocuklugundan buyana sik ateslenme, 6ksurik, koyu
renkli balgam (50 cc/gin), halsizlik yakinmalariyla basvururken,
M.T.'nin hic¢ bir sikayeti yoktu. A.T.nin fizik muayenesinde her iki
hemitoraksta yaygin raller duyulurken, diger kardeste kalb sesleri
sagda daha iyi duyuluyordu. Ayrica A.T. uzun villardir maksiller si-
nuziti cldugunu belirtiyordu. A.T.'nin direkt postero-anterior akciger
grafisinde parakardiyak retikiiler, homojen olmayan golgeler gozle-
nirken, kardesinde dekstrokardi vardi. Toraks CT sinde A.T. de bron-
sivektazi, M.T. de dekstrokardi desteklendi. A.T. ye bronkoskopi ya-
pildl ve brons mukeza hiyopsisi elektron mikroskopi igin alindi. A.T.
sperm incelemesini kakul etmedi. M.T. de daha ileri incelemeyi kabul
etmedi.
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Sekil 2 : Bilgisayarli toraks tomografisinde dekstrokardi ve bronsiyektazi gorintimi.
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MATERYAL VE METOD

Doku orneklerinin hazirlanmas: :

Ortalama 1 mm?® ten kiyuk olmayan doku parcalari ¢ift fosfath
tamponda pH’s1 7.2 ye getirilmis 0.2 M % 3 gluteraldehit soltisyonunda
(Sorensen) 2 saat stireyvle tocpit edildiler. Tampon soliisyonunda 3
saat sureyle oda 1s1sinda, rotatorla tecpitle yikandilar. Yine Sorensen
tamponundaki % 1 lik osmium tetroksit solisyonunda 90 dakika kadar
yikandiktan sonra dereczli etil alkollerde dehidrate edildiler. 70 dere-
celik alkoldeyken doymus uranil asetatla 2 caat stireyle blok boyan-
dilar. 80,96 derece ve absclu alkollerden herbirinde ikiser kez olmak
uzere 15'ser dakika tutularak dehidratasyon islemleri tamamlandi.
Doku parcgalari daha sonra propilen oksitte iki kez onbeser dakika ve
propilen-oksit-araldit karisiminda kir saat tutuldular. Ardindan gém-
me maddesinde 2 saat bekletilen parcalar polietilen kapstiller igindeki
goémme materyaline yerleztirildiler. Kapsuller 35,45,85 derecelik etiiv-
de 24’er saat bekletildikten sonra sondiirtilen etiiv iginde sogumaya
birakildilar. Uclann yontulan blcklardan LKB-III ultratomunda yari
ince kesitler alinip metilen mavisivle boyandilar. Ardindan 300-400
Angstromluk ince kesitler bakir gridier Gizerine biriktirildiler. Kesitler
% 1'lik uranil asetatla 20 dakika, kursun sitratla 5 dakika boyandilar.
Carl Zeiss EM 9 s2 (60kV) elektron mikroskobunda irncelenerek fotog-
raflandilar.

BULGULAR

Her iki vak’ada saptanan ortak bulgular dynein kollarmin kismi
yvoklugu (Sekil 3) ve siliyer zardaki konfiglirasyon degisiklikleri olup,
bu degisimlerin ¢ogunlugunu zar vezikiillenmeleri yapmaktaydi (Se-
kil 4).

Ayrica her iki vak’ada komsu siliyada santral mikrotiibil ¢iftinin
eksenlerinin paralel olmayip birbirierine dik yerlestikleri goézlendi.
Hiucrelerin apikal yuzlerindeki mitokondriyonlarin bollugu ilgi ¢ek-
ti (Sekil 3). Her iki vak’ada siliya uzunluklarinin normal simirlarda
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(5.26 - 5.89 nm) oldugu goéruldi. Ortak rastlanilan bu bulgularin di-
sinda ikinci vak’ada eslik eden diger ultrastriuktirel degisiklikler goz-
\endi. Komsu siliya arasinda cap fark: izlenirken kimi siliyumda. 2x9+2
konfiglirasyonundan sapmalar gorildi. Bu sapmalar gevre ¢iftlerinde
olabildigi gibi santral giftte de vardi. Ikinci tipten sapmalarda santral
kilif ve 1sinsal parmaklara da rastlanilmadi (Sekil 3). Ayn siliyada
dynein kollar: da, segilemedi.

Ikinci vak’anin epitel hiicrelerinden bazilarinda sitoplazma elek-
tron yogun bir materyalle doluydu; icinde siliya gozlendi (Sekil 5). Ay-
rica sitcplazma derinlerine uzanan enine c¢izgili filamanlarin enine
ve boyuna kesitleri gozlendiler (Sekil 6). Gene bu hastada oldukca
seyrek clmakla birlikte yarim sentriol tipinde bazal cisimciklerine rast-
land: (Sekiller 5 ve 7).

O e SR e e D R sk e
Sekii 3 : D.S.'nin brons mukoza biyopsisi sonucu elde edilen elektron mikrograf. Siliya
kesitlerinde dynein kollarinin kismi yoklugu (asteriks) ve santral kilif ile 1sinsal parmaklarin

secilmedigi aksonemler {ok) izleniyor (x 28.000).
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Sekil 4 : Her iki vakada rastianan ortak bulgulardan zar vezikiillenmeleri goriiliiyor
(oklar) (x 28.000).
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%

Sekil 5 : AT.'nin brons mukoza biyopsisiyle elde edilen elektron mikrografi. Mukoza hiicre-

lerinin apikal ylzlerine yakin elektron-yotun materyel birikimi (asteriks) ve miktokondriyon

bolluguyla (M) sitoplazma ici siliya kesitleri (okbasi) her iki vakada da ortak bulgu iken,
yarim sentriyol tipi bazal cisimcikler (ok) yalmizca A.T.'de izlendi (x 4.500).
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Sekil G : AT.ye ait elektron mikrografinda sitoplazma derinlerinde enine cizgili filamaniar
(ok) izleniyor (x 28.000).
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Sekil 7 : ikinci vakada (A.T.) mukoza hiicresi apikalinde normal siliya kesitleri (oklar)
arasinda yarim sentriyol tipinde bazal cisimcik izleniyor (x 28.000).

TARTISMA

Incelenen hastalardaki tekrarlayan solunum yollar: infeksiyonlari,
| bronsiyektazi, situs inversus totalis, ailede dekstrokardi ve maksiller
sintizit bulgularinin birarada bulunmalar: immotil siliya sendromuna
uymaktadir (5).

v Ultrastriktirel calismalarda sitoplazma igi siliya, membran kat-
lantilar1 ve vezikulasyonlari, aksonemal mikrotiibul konfiglirasyon de-
gisimleri ve sitoplazma iginde siliya saftlar1 gosterilmistir; bunlar kro-
nik solunum yolu hastaliklar: bulgularidir (2). Bu bulgulara ek olarak
primer siliyer diskinezi bulgular: olarak tanimlanan yarim sentriyol
tipi bazal cisimcikler izlenmistir (2,4,8). Bu bulgular temelinde vak’a-
larimiz immotil siliya sendromuyla uyumluydu.
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Epiteliyal siliva degisimleri normal poptlasyonun % 0.7 - 3'iinde
vardir; gogunlugunu membran vezikiilasyonu olusturur (8). Ayrica im-
motil siliya tams1 almis vak’alarda etkilenen siliya oram hakkinda
kesin bir deger verilememektedir (1).

Afzelius’a gore ¢ocukluktan beri stiregelen kronik bronsit ve buna
eslik eden situs inversus, canli fakat immotil spermatozoa, trakeobron-
siyal yollardaki sekresyonun atilamamasi1 ve bahsedilen ultrastrikti-
rel defektler immotil siliya sendromu tanis1 koydurur. Siliyanin en-
der olguda normal morfolojisine karsin fonksiyonlarinin defektif ola-
bilecegi de bilinmektedir (1).

Dynein kollarindaki defektler primer diskinezi i¢in patognomonik
sayllsa da teknik olarak i¢ kollarin her zaman gosterilemedigi be-
lirtilmistir (4).

Bu calismada ultrastriiktiirel olarak incelenen hastalarin sonuglari
hem kronik infeksiyona hem de siliyer diskineziye (primer) uymak-
tadir. Cocukluklarindan bu yana stregelen infeksiyonlari, situs in-
versus totalis, aile bireylerinde dekstrokardi gibi klinik bulgulari, ult-
rastriiktiirel gozlemieriyle desteklenince immotil siliya sendromunun
primer diskinezi formu tanisimi kesinlestirdi.

OZET
Immotil siliya sendromu canli dogumlarda 1/15 000-30 000 oraninda
olup otozomal resessif gegis gosterir. Tekrarlayan solunum yollari in-

feksiyonlari, bronsiyektazi, situs inversus totalis, ailede dekstrokardi,
maksiller siniizit bulgular: immotil siliya sendromuyla uyumludur

Bu klinik bulgular1 gosteren iki olgu inceledik; ultrastruktirel
degisimlerinin hem kronik infeksiyon hem de primer siliyer diskine-
ziyle uyumlu oldugunu saptadik.

Anahtar Kelimeler : Immotil siliya sendromu, ultrastriiktiirel bul-
gular.

SUMMARY

Immgtile cilia syndrome is an autosomal recessive trait and seen
in 1/15000-30000 live births, which is characterized by recur-
rent lower respiratory tract infections, bronchiectasis, situs inversus
totalis, familial dextrocardia and maxillary sinusitis.
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We 2 examined cases with these clinical findings and observed

that the ultrastructural changes were compatible with both chronic
infection and primary ciliary dyskinesis-

n

«
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