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Personen pd omslaget har en orange trija,
och det dr ingen slump. Orange dr en firg som gor att man
kinner sig entusiastisk och levande, orange drar till sig
uppmdrksambet, vilket ocksd dr meningen med denna broschyr.

Kunskapen om PCD behiver stiirkas och forstdelsen for dem som
lever med sjukdomen behiver lyftas.

Orange dr ocksd den firg som symboliserar PCD internationellt.
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Introduktion

Den hir broschyren ir framtagen av Riksforbundet Cystisk
Fibros f6r dig som vill veta mer om sjukdomen Primir Cilidr
Dyskinesi, PCD. Broschyren riktar sig till dig som jobbar
inom vérden, sjilv har sjukdomen, dr anhorig eller en vin till
nagon med PCD. Symptomen vid PCD kan variera stort frin
person till person, hir har vi forsokt ge en oversikt av de olika
aspekterna av sjukdomen som man kinner till. For ytterligare
fordjupning, gi girna in pA www.rfcf.se och lis mer.

Globalt menar man att 1 av 7500 individer lever med
PCD, men det finns en stor osikerhet exakt hur vanligt det 4r
i Sverige.Ungefir hilften av dessa har dven situs inversus som
kinnetecknas av spegelvind eller felaktig placering av hjirtat
och/eller andra inre organ, och kan hos vissa dven ge upphov

till medfodda hjirtfel.
Primir betyder medfodd

Ciliir att det handlar om cilier (Himmerhar)
Dyskinesi beskriver att rorligheten hos cilierna dr paverkad.



Jag skulle inte rikna med att leva till min 40-drsdag och
forestillde mig, eller planerade knappt, for ett liv efter 40.
Nu dr jag over 40 dr och ser det som ett tomt blad som jag

kan fylla med vad jag vill. Jag har utbildning inom psykologi
och om jag blir friskare hoppas jag kunna utvecklas inom det
omridet.

TANJA HEDBERG, 44 AR

Mina framtidsplaner Gr att hitta en balans mellan familj,
min hilsa och att borja arbeta. Jag vill fortsatt orka ta hand
om min hilsa si att jag inte blir samre i min sjukdom, hilla
i min traningsrutin, gora mina inhalationer och fysioterapi.

JENNIE VEILEBY, 41 AR






Arftlighet

PCD ir en medfodd irftlig sjukdom dir felet sitter pa en av de gener
som styr uppbyggnaden eller funktionen pa flimmerharen. I de flesta
fall ar PCD en autosomalt recessivt nedirvd sjukdom. Det betyder att
mutationen inte sitter pd konskromosomerna och att bada forildrarna
behéver vara anlagsbirare for att kunna féra sjukdomen vidare. Varje
minniska bir pa ett antal defekta gener, om en man och en kvinna har
en defekt variant pd samma gen finns risken att deras barn fa gende-
fekten i dubbel upplaga. Ar defekten sjukdomsorsakande kan barnet fa
den sjukdom som foljer pa de defekta generna. Vid varje graviditet med
forildrar som bar anlag for PCD ir risken att barnet far sjukdomen 25
procent. Sannolikheten att barnet blir frisk anlagsbirare 4r 50 pro-
cent och 25 procent att barnet varken blir anlagsbirare eller far PCD.
Hittills kinner man till mer 4n 50 gener som, om de 4r defekta, kan ge
upphov till PCD. Sjukdomsbild och svarighetsgrad hos personer som
lever med PCD beror pa vilken gen hos dem som 4r muterad.

FRISK utan anlag

PCD med anlag fran bada foraldrarna

ANLAGSBARARE  ANLAGSBARARE FRISK med anlag fran ena forildern

ANLAGSBARARE ANLAGSBARARE FRISK
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Vad ar cilier?

Cilier, eller flimmerhar som de kallas i dagligt tal, 4r kroppens biolo-
giska forsvar mot skadliga partiklar till exempel damm, virus, pollen,
bakterier och sporer. Invindigt hos en frisk person ir luftvigarna
tickta av en tit matta av cilier som hela tiden transporterar ett tunt
lager slem mot svalget for att fa bort orenheterna. Cilierna hos en per-
son med PCD kan inte utf6ra sitt reningsuppdrag effektivt, ibland slar
cilierna for svagt, ibland okoordinerat eller sd stir de helt stilla. Cilier-
na kan ocksa vara for korta eller for linga. Man har hittat 6ver hundra
varianter pd defekta flimmerhér hos personer med PCD, vilket delvis
kan forklara varfor PCD yttrar sig sd olika fran person till person. Pa
en kvadratcentimeter kan det sitta en halv miljard flimmerhar!

Cilier finns ocksa pa manga andra stillen i kroppen, i de 6vre och
nedre luftvigarna, bihalorna, mellanorat, 6rontrumpeten, hjarnans
halrum och dggledarna. Aven spermiens lilla svans ir en cilie. Den
medfédda daliga funktionen hos cilierna 4r gemensamt for personer

med PCD.
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Jag hade minga oroninflammationer som barn, tills jag fick
g g Jag
ror inopererade i oronen vid fyra drs dlder.

Jag har haft lunginfektioner som inte upptickts under min
uppuvixt, vilket tagit mycket kraft ifrin mig.

Det har resulterat i att jag inte orkat lika mycket
som mina jamnadriga.

JENNIE WIIK VEILEBY, 41 AR

Diagnos

Det kan vara svart att diagnosticera PCD och de metoder som an-
vinds i Sverige idag ir:

1. Mitning av kviveoxid (NO) i luft frin nisan eftersom nids-NO
oftast dr mycket ligre hos personer med PCD 4n hos personer utan
PCD. (Det kan anvindas for screening eller som del i utredning, men
inte som ensam diagnostisk metod).

2. Borstprov frin nisslemhinnan som sedan analyseras i mikroskop
och elektronmikroskop for att se pa uppbyggnaden av flimmerharen.
Vid typiska férindringar kan diagnosen stillas med denna under-
sokning, men ca 30% av personerna med PCD har en normal bild i
elektronmikroskopi.

3. Blodprov for genetisk test (DNA-analys) dir man tittar pd de idag
kinda generna kopplade till PCD. Idag kan man hitta cirka 65-70%
av dem med PCD via genetiskt test.
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Jag hade "CF” (cystisk fibros) i mer dn 25 ar, tills en
elektronmikroskopi av mina cilier pavisade flera defekter,
vilket ledde till att jag fick diagnosen ciliedysfunktion
och sannolik PCD. Nir jag var 43 dr bekriftade gentest
diagnosen.

TANJA HEDBERG, 44 AR

Jag fick en astmadiagnos i 20-drsildern som jag aldrig
riktigt kinde igen mig i. Jag blev allt trottare och orkeslos
pa grund av obehandlade infektioner och blev till slut
sjukskriven. Jag biorjade en utredning nar jag var 30 dr
som resulterade i diagnosen “misstinkt PCD”, som senare
reviderades till en PCD-diagnos.

JENNIE WIIK VEILEBY, 41 AR
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PCD, en mangfacetterad
sjukdom
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Hur paverkar PCD lungorna?

Bronker dr som grenar i luftrorstradet inuti lungorna. Lingst ut pa tri-
det finns alveolerna dir gasutbytet sker mellan inandningsluften och
blodet. Bronkviggarna ir klidda med slemhinnor och cilier. En person
med PCD har svart att f& upp och bort det slem som cilierna i normala
fall transporterar. Slem samlas da i lungorna och kan bli en grogrund
for bakterier. Nir slem blir kvar i luftroren kan det leda till upprepade
och i férlingningen kroniska infektioner och inflammation som i sin
tur leder bade till strukturella skador pa luftrér och lungvivnad och
till en sinkning av lungfunktionen Det ar darfor viktigt att regelbun-
det mita lungfunktionen och leta efter och behandla infektioner i
lungorna hos personer med PCD. Vid upprepade lunginfektioner kan
Bronkiektasier (forstorade luftror) uppsta.

For att hjdlpa lungorna att bli av med slemmet och halla dem sa
friska som mojligt 4r det viktigaste olika former av trining, and-
nings-6vningar och sjukgymnastik. Mediciner for att behandla infek-
tioner och for att 16sa slem i de fall slemmet 4r segt och ocksd en viktig

del av behandlingen.

Jag har varit koloniserad med Pseudomonas i
lungorna sedan unga dr vilket har inneburit tita
antibiotikabehandlingar, framst intravenisa. De senaste
dren har antibiotikabehandlingarna varit non-stop. Det ir

péfrestande och orsakar ocksa fler bekymmer i kroppen.

TANJA HEDBERG, 44 AR

Hur paverkar PCD 6ronen?

Upprepade oroninflammationer ir vanligt hos barn med PCD under
de forsta levnadsaren. Vissa barn har mer besvir in andra. Oronin-
flammationer bér behandlas med antibiotika. Vid upprepade 6ronin-
flammationer finns risk att trumhinnan skadas och hérseln férsimras.
Horseln kan ocksd forsimras pa grund av svullnader i 6rontrumpeten
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som leder till vitskeansamling i mellandrat. For att kunna skapa en fri
passage mellan horselging och mellanéra, i syfte att minska 6ronin-
flammationerna och hérselnedsittning, kan ett rér behova opereras in
genom trumhinnan.

Vid betydande horselnedsittning kan horapparat bli nédvindig.
Kostnaderna for hérapparat varierar 6ver landet.

Nir jag har simre "orondagar” blir jag vildigt trott
av att vara tvungen att koncentrera mig for att kunna
hora och folja med i samtal.

TANJA HEDBERG, 44 AR

Hur paverkar PCD bihalorna?

Nisans och bihélornas slemhinnor ir tickta av cilier som i samarbete
med slemmet ska finga upp fororeningar i luften vi andas in och fora
ut det mot svalget. Nir cilierna inte fungerar samlas slem i bihilorna
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och orsaka bihaleinflammation (sinuit). Bihaleinflammation kan ge
feber, huvudvirk, hosta och dmhet runt bihilorna och behover ibland
opereras. Det hidnder att bihalorna i pannbenet aldrig utvecklas och
dven att 6vriga bihélor blir mindre 4n hos personer utan PCD. Kronisk
snuva och ibland polyper foljer ofta med den nedsatta funktionen av
cilierna, slemmet ir ofta segt och endera klart eller firgat beroende av
mingden bakterier. For att rensa bihdlorna och nishilan rekommende-
ras nisskoljning och effektivare snytteknik.

Luktsinnet 4r nedsatt hos en del personer med PCD.

Mina mest besvirliga symtom dr slem- och snorbildningen.
Tiden som det tar att arbeta upp slem fran lungorna
motsvarar ett heltidsjobb och jag snyter mig nirmare 100
ganger varje dag. (Ja, jag har riknat!)

TANJA HEDBERG, 44 AR
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Hur paverkar PCD hjarnan?

Cilierna i hjarnan verkar inte ha lika stor betydelse for hilsan vid
PCD sa som cilierna i luftvigarna och 6ronen har. Diremot kan vissa
personer besviras av huvudvirk. I mitten av hjirnan finns vitskefyllda
halrum som kallas ventriklar som binds samman med tunna kanaler. I
dessa ventriklar och kanaler finns en annan variant av cilier. Vid vissa
varjanter av PCD ir dven dessa cilier paverkade och kan ge upphov till
hydrocefalus (vattenskalle).

Hur paverkas fertiliteten vid PCD

Mainga min med PCD har en nedsatt fertilitet pa grund av att sper-
miens formiga att simma kan vara begrinsad. Aven hos kvinnor kan
formagan att fa barn vara nedsatt eftersom funktionen av cilierna som
finns i dggledarna kan vara nedsatt. Bide mins och kvinnors férméga
att kunna skaffa barn nir man har PCD ir kopplad till vilket gene-
tiskt fel som foreligger. IVF-behandling (in vitrofertilisering eller prov-
rorsbefrukening) kan dock hjilpa minga med PCD som vill ha barn.
Individuell sjukdomsbild och behandlingsbérda kan ocksa paverka
mojligheten att £ barn.

Jag har inte kunnat fi barn p.g.a. min PCD, vilket har inne-
burit en parallell sorgeprocess med sjukdomens ovriga effekter.

TANJA HEDBERG, 44 AR

Jag dr dnda lyckligt lottad da min PCD-sjukdom inte har

hindrat mig frin att skaffa den familj som jag alltid onskat

mig. Jag har haft turen att triffa en man, vi har lyckats fi
barn pd naturlig vig, trots min sjukdom.

JENNIE VEILEBY, 41 AR
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Behandling

19



Hur behandlas PCD?

Det finns i dagsliget ingen botande behandling for PCD men det
finns ett antal forebyggande atgirder man kan gora for att en person
med PCD ska kunna leva ett sa friskt och normalt liv som mgjligt.
Eftersom cilierna inte klarar att transportera bort slem behéver man
hjilpa kroppen att f bort slemmet pa annat sitt. Tillsammans med
en fysioterapeut individanpassas triningspass, andningsévningar och
inhalationer. Inhalation av luftrérsvidgande och slemlésande likeme-
del kan behévas for att effektivt kunna halla luftvigarna rena. Regel-
bunden fysisk aktivitet kan vara rolig och goras till en vana det stirker
lungorna och ger kondition.

Inflammationer och infektioner kan komma trots optimal behand-
ling och det 4r viktigt att tidigt soka vard for att snabbt kunna sitta in
medicinsk behandling och att man regelbundet limnar odlingar for att
finga bakterier dven utan sd uttalade symtom.

Lunginflammationer och infektioner behandlas oftast med anti-
biotika. Det ir alltid viktigt med tidigt insatt behandling. Antibiotika
tas som tabletter via munnen, via inhalation eller som dropp direke i
blodet beroende pa vilken bakterie som orsakat infektionen. En "kur”
ges oftast i 10 - 14 dagar och vissa personer med PCD kan ha flera
lunginfektioner om 4ret. Vid stort antal infektioner kan man i perioder
gd in med forebyggande antibiotikabehandling. Vanliga bakteriestam-
mar hos barn med PCD 4r Haemophilus Influensa, Pneumokocker
och Stafylokocker, men med tillkomst av med slemansamling och
strukturella lungférindringar 6kar forekomsten andra bakterier sdsom
Pseudomonas aeruginosa.

Inhalation (inandning med hjilp av inhalationsapparat) av slemls-
sande och luftrérsvidgande likemedel kan hjilpa till att gora slemmet
mer lattrorligt och gors vid behov effektivast i samband med nagon
form av fysisk aktivitet. En inhalationsapparat finférdelar medicinen sa
att den nar ut till alla delar av lungorna.

Lungfunktionsnedsittning leder till ett 6kat niringsbehov och un-
derndring ir i sin tur forknippat till snabbare forsimring i lungfunk-
tionen. Det dr dirfor viktigt med en nirings- och energirik kost vid
PCD och vid behov kan niringsdrycker ordineras.

Motet med varden kinnas jobbig ibland och det ligger en stor
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informationsbérda pé patienten och de anhériga. Vi hoppas att denna
broschyr ska underldtta det viktiga virdmétet.

Be om hjilp nir det kinns jobbigt! Att ha en kronisk sjukdom eller
vara anhorig dr emellanat jobbigt. P4 sjukhusen finns bade psykologer
och kuratorer som kan ge samtalsstod.

Som daglig behandling inbalerar jag koksalt samt gor
efterfoljande fysioterapi tvd ginger per dag samt har det
senaste halvdret birjat ta kortare promenader for att paverka
min slemmobilisering positive. Trining har jag kommit i
gdng med efter att orken borjat dterkomma efter flera dr av
inaktivitet. Jag har linge haft diligt samvete for att jag inte
klarat av att trina da jag vet och blivit tillsagd att trining dr
Jjatteviktigt for oss med PCD.

JENNIE VEILEBY, 41 AR
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Hur paverkas skola och arbetsliv?

Alla minniskor bade barn och vuxna vill fa kinna sig normala bland
vinner, skolkamrater och kollegor. Har man en kronisk sjukdom ut-
manas det normala ibland.

Barn kan under skoltid behéva gi undan f6r andningsgymnastik,
mellanmal, trotthet eller inhalation och lixhjilp. Stodundervisning
kan behovas vid lingre perioder av sjukfranvaro eller vid nedsatt
hérsel. Hor med din kommun fér radgivning kring hjilpinsatser. Hos
Forsikringskassan kan man soka for aktivitetsersittning vid forlingd
skolgang, om det skulle vara aktuellt. P4 www.férsikringskassan.se
kan man lisa mer.

En person med PCD bér undvika dammiga miljder nir hen viljer
arbete, det 4r dven bra att undvika platser med mycket infektioner sa
som till exempel forskolor. Att undvika sddant som skadar lungorna,
som tillexempel all form av rokning, dr ocksd viktigt. Kan man pa
grund av sin sjukdom inte arbeta full arbetsvecka kan det vara aktuellt
att soka deltidssjukskrivning i kortare eller lingre perioder. Hos For-
sakringskassan ansoker man om merkostnadsersittning (eller omvard-
nadsersittning for barn) sjukersittning, bostadstilligg eller om man
behéver ha en lonebidragsanstillning.

Pa www.forsikringskassan.se kan man lisa mer.

Idag Gr jag sjukpensiondr eftersom min dagliga
behandlingsborda Gr omfattande och jag balanserar pa
grinsen till lungtransplantation p.g.a. komplicerade
Pseudomonasinfektioner.

TANJA HEDBERG, 44 AR
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Idag dr jag heltidssjukskriven sedan 2 dr tillbaka och har fler
sjukskrivningsperioder med mig i bagaget. Jag blir littare
uttrottad och har stora magbesvir. Jag drabbas ofta av
vanliga forkylningar som leder till luftvigsinfektioner som
behover behandlas, vilket tar mycket energi. Jag och min
Jfamilj har fitt anpassa oss till min sjukdom genom att inte
vistas i miljoer dir risken att smittas av forkylningar ér stor.

JENNIE WIIK VEILEBY, 41 AR

Du ar inte ensam!

Riksférbundet Cystisk Fibros samlar medlemmar med sjukdomarna
Primir Cilidr Dyskinesi, PCD, och Cystisk Fibros, CF. Sjukdomarna
har olika grundorsak men liknar varandra genom likartade symtom
och behandling.

Riksférbundet arbetar for att 6ka kunskapen och forstéelsen om
PCD bade bland allminheten och inom sjukvarden. Malet 4r en cen-
traliserad specialistvérd, ett nationellt PCD-register och mer forskning
kring PCD. Ett langsiktigt arbete bedrivs for att skapa internationella
kontakter bdde pa patient- och likarniva.

Inom férbundet skapas gemenskap genom Facebookgrupper, Arvs-
fondsprojekt och kursdagar med mera.
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Det jobbigaste ir otryggheten i sjukvdrden, t.ex. i miten
med jourlikare. Kunskapen om PCD dr liten och jag mdste
ofta bira informationsansvaret samtidigt som jag dr sjuk
och paverkad av symtom. Felaktiga bedomningar p.g.a.
okunskap riskerar allvarliga konsekvenser och jag mdste
standigt vara alert. Jag vill att vdrden behandlar mig som en
Jjambordig partner och inkluderar min sjukdomserfarenhet
och kompetens. Sjukvdrden mdste bli mer insatta och pdlista
om PCD, men samtidigt ocksa tillvarata och virdesitta
patientkunskapen. Det dr trots allt hos oss som lever med
sjukdomen dygnet runt och dgnar omfattande tid till

egenvdrdsinsatser som erfarenheten finns.

TANJA HEDBERG, 44 AR

26






Mer information

Mer information finns pa: www.rfcf.se

Riksférbundet Cystisk Fibros — "Tillsammans f6r bittre vird, mer forsk-
ning, nya mediciner och ett friskare liv f6r alla med cystisk fibros och primir
cilidr dyskinesi.”

ERN-LUNG PCD Core: https://ern-lung.eu/pcd-about/

Ett ndtverk av virdgivare som arbetar for att sikerstilla god vard och forsk-
ning for patienter med sillsynta respiratoriska sjukdomar. ERN-LUNG PCD
Core syftar bland annat till att forbéttra vard och livskvalitet for patienter med

PCD.

BEAT-PCD: https://beat-pcd.squarespace.com

Ett multidisciplinirt forskningssamarbete f6r PCD, bestdende av flera arbets-
omraden f6r PCD. Syftar bland annat till att utveckla och forbittra behand-
lingsmajligheter samt diagnostisering vid PCD.

International PCD Physio Network: https://twitter.com/PcdPhysio
Ett nitverk for fysioterapeuter som arbetar med personer som har PCD.

EMBARC: www.bronchiectasis.eu
Ett nitverk som samarbetar for forskning om bronkiektasier, inklusive
PCD-relaterade bronkiektasier.

Link till patientférelisning: https://www.youtube.com/watch?v=aMmelp-
NOGME

Innehaller 6versiktlig introduktion till PCD, tips om professionssamarbeten
for PCD samt formedlar viktiga budskap fran personer som lever PCD.
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Rikstérbundet Cystisk Fibros Plusgiro: 37 62 16-8

Kungsgatan 64 Bankgiro: 5487-2973

753 41 Uppsala Swish: 123 351 31 32

www.rfcf.se Plusgiro forskningsfonder: 90 02 28-8
www.cfbladet.se Organisationsnr: 817600-9473
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