Henvisningskriterier for diagnostisk utredning ved mistanke om
primeer cilicer dyskinesi

PCD er en sjelden sykdom med en estimert prevalens pa 1:10 000. Sykdommen er
underdiagnostisert, delvis pa grunn av mangel pa kunnskap om typiske PCD symptomer, men ogsa
fordi andre luftveissykdommer er svaert vanlige hos sma barn.! Alder ved PCD-diagnose pleier & vaere
forsinket, og er i giennomsnitt 5,8 ar hos pasienter med normal situs og 3,5 ar hos de med situs
inversus.? Den estimerte forekomsten av PCD hos pasienter med kronisk daglig vat hoste er omtrent
5% mens i en selektert populasjon henvist til diagnostisk testing, er prevalensen av PCD omtrent
11% .% | en nylig systematisk gjennomgang av 989 barn med ikke-CF-bronkiektasier, fant en at rundt
9% hadde PCD.° | en kohort p& 240 voksne med kroniske luftveissymptomer, hvorav 165 hadde
bronkiektasier ved CT -skanning, ble 17 (10%) diagnostisert med PCD.®

Maling av nasalt nitrogenoksid (nNO) er etablert som et palitelig screeningverktgy hos pasienter med
mistenkt PCD. En grenseverdi pa 77 nl/min (308 ppb) har en sensitivitet pa 93,6% og spesifisitet pa
84,1% for en positiv PCD-diagnose og en positiv prediktiv verdi (PPV) pa 42 og en negativ prediktiv
verdi pa 99,2 hos pasienter med typiske PCD -symptomer henvist til diagnostisk utredning.” PPV
avhenger av sykdomsforekomst, og dermed ville screening av den generelle befolkningen uten
seleksjon av pasienter med typiske PCD-symptomer redusere PPV til bare 0,1%, noe som gj@r testen
ubrukelig.” | tillegg er nNO redusert ved mange andre tilstander, for eksempel nesepolypose, CF,
diffus panbronkiolitt og etter nylig virusinfeksjon og videre, er noen PCD-genotyper assosiert med
normale nNO-verdier. Av disse grunnene anbefales det at nNO ikke skal brukes alene for a utelukke
eller bekrefte en PCD-diagnose.?

For bedre a kunne selektere pasienter for PCD-diagnostisk utredning, er det utviklet et diagnostisk
prediktivt verktgy i form av spgrreskjema med syv spgrsmal og vektet poengberegning (PICADAR).
Maksimal score er 14, og denne er vist a tilsvare 99,8% sannsynlighet for @ ha PCD. En score pa >10
gir en sannsynlighet pa 92,6% og en score pa >5 gir en sannsynlighet pa 11%. Merk at 6% av
pasientene med en score <5 hadde PCD. PICADAR kan bare brukes pa pasienter med kronisk daglig
vat hoste siden tidlig i barndom og krever informasjon om nyfgdtperioden. Siden mange voksne ikke
har kunnskap om sin nyfgdtperiode, er poengsummen blitt endret, men enna ikke validert, for a ta
hgyde for dette.

«American Genetic Disorders of Mucociliary Clearance Consortium» bruker forskjellige kriterier for a
selektere pasienter for PCD-diagnostisk utredning, nemlig minst to av fglgende fire kliniske trekk:
tidlig oppstatt kronisk vat hoste, tidlig oppstatt kronisk nesetetthet, uforklarlig neonatal respiratorisk
lidelse eller organ lateralitetsdefekter som dermed oppfyller kriteriene for hgy sannsynlighet for PCD
f@r testing.

Ytterligere kliniske trekk som tyder pa PCD inkluderer uforklarlig infertilitet i neerveer av kroniske
luftveissymptomer og generalisert bronkiektasier (ofte mest uttalt i underlappene) og atelektase i
midtlappen eller lingula ved CT-skanning.
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PICADAR er scoret slik:

PICADAR
Does the patient have a daily wet cough that started in Yes - complete PICADAR
early childhood?
No - STOP. PICADAR is not designed for
patients without a wet cough
1. Was the patient born pre-term or full term? Term 2
2. Did the patient experience chest symptoms in the Yes 2
neonatal period [e.g. tachypnoea, cough, pneumonial?
3. Was the patient admitted to a neonatal unit? Yes 2
4. Does the patient have a situs abnormality [situs Yes 4
inversus or heterotaxy)?
5. Does the patient have a congenital heart defect? Yes 2
6. Does the patient have persistent perennial rhinitis? Yes 1
7. Does the patient experience chronic ear or hearing Yes 1

symptoms [e.g. glue ear, serous otitis media, hearing
loss, ear perforation)?

Total score =

Vi anbefaler at fglgende pasienter henvises til OUS eller NSCF for en PCD-diagnostisk utredning: !
* Pasienter med en PICADAR -score>5

* Nyfgdte med vedvarende uforklarlig respiratorisk lidelse, spesielt hvis det er atelektase

* Nyfgdte med situs inversus eller heterotaksi (isomerisme med hjertefeil)

e Sgsken til pasienter med bekreftet PCD

* Barn og voksne med situs inversus og helars vat hoste fra tidlig i barndommen

 Pasienter med helars vat hoste fra tidlig i barndommen og diffus bronkiektasier

* Pasienter med heldrs vat hoste som har kronisk rhinosinusitt eller mellomgrebetennelse eller
uforklarlig infertilitet.

Vi anbefaler at nNO-mdling ikke brukes for d avgjgre om en pasient skal henvises til utredning.

Vi anbefaler at pasienter vurderes for utredning av differensialdiagnoser (for eksempel
immunsvikt, reumatisk sykdom) for henvisning, og at testresultatene inkluderes i
henvisningsbrevet. Sjekkliste nedenfor kan legges ved henvisningsbrev.
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Sjekkliste

PICADAR score:

ATS kriterier (sett kryss over de aktuelle): tidlig oppstatt kronisk vat hoste, tidlig oppstatt kronisk

nesetetthet, uforklarlig neonatal respiratorisk ledelse, organ lateralitetsdefekter

Spirometri (dato): FEV1 (L), FVC (L), FEF50 (L/s).

Ekspektorat/larynksaspirat dyrkning resultat (dato):

Svettetest resultat (dato, klorid verdi, svettevolum og metode) hvis utfgrt:

IgG, A, M, E og vaksine antistoffer (tetanus, difteri) hvis utfgrt:

Rtg eller CT thorax — bade bilder og rapport gnskes sendt
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