Primar ciliar
dyskinesi

Primér ciliar dyskinesi ar en sjukdom som kénne-
tecknas av kroniska luftvégsproblem, felaktigt
placerade inre organ och nedsatt fertilitet.
Sjukdomen tillhér sjukdomsgruppen ciliopatier, som
alla beror pé att cellernas flimmerhér inte fungerar
som de ska.

I Sverige finns mellan 650 och 1 300 personer med primér
cilidr dyskinesi.

Symtom

Symtomen vid primér cilidr dyskinesi kan variera i hog grad.
Ménga med sjukdomen har mycket svara symtom fran luft-
vagarna. Andra har lindriga symtom och kan f& diagnosen
faststélld forst senare i livet.

Barn med primir cilidr dyskinesi kan ha andningssvarig-
heter redan vid fodseln. De far tidigt en kronisk, slemrik
hosta samt kronisk snuva eller ndstippa. Med tiden uppstér
utvidgningar av luftréren, aterkommande infektioner i and-
ningsvigarna samt andra symtom fran luftror, lungor, nésa
och bihélor. Vissa personer kan fa stora lungforandringar.

Barnen far vanligen upprepade 6roninflammationer eller
vitska i mellanorat. En del far en horselnedséttning.

Ungefar hélften har spegelvianda inre organ, med till
exempel hjdrtat pa hoger sida och levern pa vénster sida.

Enstaka barn kan fa 6kat vétsketryck i1 hjarnan
(hydrocefalus).

Min med sjukdomen &r vanligen sterila eller har nedsatt
fertilitet. Kvinnor har vanligen en mattligt nedsatt fertilitet.

Hos vuxna med sjukdomen dr det vanligt med en pataglig
allmén trotthet.

Orsak

Primir cilidr dyskinesi orsakas av fordndringar i en av fler 4n
50 olika gener, som alla paverkar kroppens flimmerhar,
cilier. Cilierna &r viktiga for luftrérens funktion, men ocksa
for organens placering, fertiliteten och flera andra funktioner
i kroppen.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar primér cilidr dys-
kinesi. Behandlingen inriktas pé att lindra symtomen, for-
hindra de skador som sjukdomen kan fora med sig, och att
behalla en god lungfunktion.

Personer med sjukdomen fér ett individuellt utformat
program for andningsgymnastik. Ovningarna paverkar luft-
flodena och hjilper till att transportera bort slem fran luft-
végarna. Andningsdvningarna kombineras med luft-
rorsvidgande och slemldsande ldkemedel. Inhalation av hog-
koncentrerad koksaltlosning kan underlétta mobilisering av
slemmet fran lungorna. Andningsgymnastik och inhalations-
behandling gors dagligen. Vid vissa luftrérsinfektioner
behovs behandling med antibiotika.

Oron och hérsel kontrolleras regelbundet.

Hydrocefalus behandlas med en shunt, som é&r en tunn
slang som opereras in for att minska trycket i hjirnan genom
att leda vétska fran hjarnans hélrum.

Vid ofrivillig barnloshet kan provrorsbefruktning behovas.

Personer med primér cilidr dyskinesi bor inte roka eller
vistas i rokiga eller fororenade miljoer.

Hela familjen erbjuds psykologiskt stod.

Resurser

Vérd av kroniska lungsjukdomar hos barn &r nationell hog-
specialiserad vard (NHV) och utfors med tillstand av Social-
styrelsen vid fyra av landets universitetssjukhus.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD). De kan ge vidgledning och information om
séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hélsotillstand, under Samhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer

* PCD Sverige

* Riksférbundet Cystisk Fibros (RfCF)
* Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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