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Pierwotna dyskineza rzesek. 0d objawu do rozpoznania.
Opis przypadku 4,5-letniej dziewczynki
Primary ciliary dyskinesia. From symptoms to diagnosis. A case report of a 4.5-year-old girl
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Streszczenie

Abstract

Pierwotna dyskineza rzg¢sek nalezy do chordb rzadkich o podtozu genetycznym. Wezesne ustalenie rozpoznania ma na celu
op6znienie wystapienia powiktan ptucnych - rozstrzeni oskrzeli, zmniejszenie utraty funkcji ptuc i uposledzenia stuchu, oraz
optymalne leczenie zapalenia blony $§luzowej nosa i zatok. Swiadomos¢ choroby jest ciagle zbyt niska i pierwotna dyskineza
rzgsek czgsto bywa nierozpoznawana lub mylona z innymi schorzeniami, np. z astma oskrzelowg. Przewlekly produktywny
kaszel i niezyt nosa — gléwne objawy choroby - pojawiaja sie juz w wieku niemowlecym. Dlatego tez bardzo istotnym
elementem procesu diagnostyczno-terapeutycznego jest diagnostyka réznicowa. Obszar poszukiwan determinujg wiek
pacjenta, rodzaj dolegliwosci (charakter kaszlu, czas wystapienia dolegliwo$ci, powtarzalno$¢ objawdw), objawy towarzyszace,
wywiad rodzinny. W niniejszej pracy przedstawiono przypadek 4,5-letniej dziewczynki z nawrotowymi infekcjami dolnych
drég oddechowych, przewlektym kaszlem, obserwowanej w kierunku astmy oskrzelowej, u ktérej leczenie przeciwastmatyczne
okazalo sie nieskuteczne.

Stowa kluczowe: pierwotna dyskineza rzesek (PCD), diagnostyka, przewlekly kaszel

Primary ciliary dyskinesia is a rare genetic disease. Early diagnosis is aimed at delaying pulmonary complications, such as
bronchiectasis, reducing lung dysfunction and hearing impairment, as well as providing optimal treatment of rhinitis and
sinusitis. The awareness of the disease is still poor, and primary ciliary dyskinesia is often underdiagnosed or confused with
other diseases, such as asthma. Chronic productive cough and rhinitis, which are the main symptoms, develop already in
infancy. Therefore, differential diagnosis is a key element of the diagnostic and therapeutic process. The area of search
depends on patient’s age, the nature of symptoms (type of cough, time of symptom onset, repeatability of symptoms),
concomitant symptoms and family history. We present a case report of a 4.5-year-old girl with recurrent lower respiratory
tract infections and chronic cough, monitored for asthma and unsuccessfully treated with antiasthmatics.

Keywords: primary ciliary dyskinesia (PCD), diagnosis, chronic cough
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Pierwotna dyskineza rzgsek. Od objawu do rozpoznania. Opis przypadku 4,5-letniej dziewczynki

WSTEP

wego naleza obecnie do najczestszych przyczyn zgta-

szania si¢ pacjentow do pulmonologdw i alergologow.
Przyczynami tych dolegliwo$ci moga by¢ zaréwno czynni-
ki infekcyjne oraz wady wrodzone uktadu oddechowego, jak
i czynniki psychogenne (tab. 1)%V. Obok tagodnych, czesto
ustepujacych samoistnie jednostek chorobowych wystepuja
przewlekte zaburzenia, nierzadko prowadzace do nieodwra-
calnych zmian w ukladzie oddechowym, niewydolnosci od-
dechowej i powaznych powiktan. Dlatego tez bardzo istot-
nym elementem procesu diagnostyczno-terapeutycznego
jest diagnostyka réznicowa. Obszar poszukiwan determinu-
ja wiek pacjenta, rodzaj dolegliwosci (charakter kaszlu, czas
wystapienia dolegliwosci, powtarzalno$¢ objaw6w), objawy
towarzyszace, wywiad rodzinny.
W niniejszej pracy przedstawiono przypadek dziecka z na-
wrotowymi infekcjami dolnych drég oddechowych, prze-
wlektym kaszlem, obserwowanego w kierunku astmy
oskrzelowej, u ktorego leczenie przeciwastmatyczne okaza-
fo sie nieskuteczne.

P rzewlekly kaszel i nawrotowe infekcje ukladu oddecho-

OPIS PRZYPADKU

Niespelna 4,5-letnia dziewczynka zostala skierowana do
Kliniki Pneumonologii Instytutu Gruzlicy i Choréb Pluc
(IGiChP) w Rabce-Zdroju w celu poszerzenia diagnosty-
ki pulmonologiczne;j.

Dziecko urodzilo sie sitami natury z cigzy I w 41. tygodniu
cigzy, z masg urodzeniowg 3340 g, zostalo ocenione w skali
Apgar na 7/10/10/10 punktéw odpowiednio w 1./3./5./10.
minucie zycia. W 2. dobie Zycia zaobserwowano u dziew-
czynki nieche¢ do jedzenia, kaszel. W badaniu przedmio-
towym stwierdzono sapke, obecno$¢ wydzieliny w jamach
nosa, ostuchowo furczenia nad polami ptucnymi. W obra-
zie radiologicznym pluc oraz badaniach laboratoryjnych
nie odnotowano nieprawidtowosci. Rozpoznano klinicz-
nie zapalenie pluc, do leczenia wlaczono antybiotykotera-
pie szerokospektralng, zywienie pozajelitowe, fizykotera-
pie, uzyskujac poprawe stanu ogolnego. Wykonano badania

Najczestsze przyczyny przewlektego kaszlu

- Nieswoisty kaszel poinfekcyjny

« Zespét kaszlu z gérnych drég oddechowych

« Astma

« Przewlekajace sig bakteryjne zapalenie oskrzeli
« Rozstrzenie oskrzeli

« Mukowiscydoza

- Wady wrodzone uktadu oddechowego/krazenia
« Zespét dyskinezy rzesek

« Dysplazja oskrzelowo-ptucna

« Ciato obce w drogach oddechowych

+ Refluks zotadkowo-przetykowy

« Srédmiazszowe choroby ptuc

- Narazenie na dym tytoniowy i inne zanieczyszczenia
« Kaszel nawykowy

Tab. 1. Najczestsze przyczyny przewleklego kaszlu™
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Ryc. 1. Zdjecie RTG klatki piersiowej

przesiewowe, w tym w kierunku mukowiscydozy. Ze wzgle-
du na nieprawidtowy wynik badania przesiewowego stuchu
zlecono kontrole laryngologiczna.

Dziewczynka zostala ponownie hospitalizowana w 6. tygo-
dniu zycia z powodu zapalenia ptuc. Dziecko objeto opie-
ka pulmonologa, wykonano oznaczenie chlorkéw w pocie,
uzyskujac wynik prawidtowy. Kolejne hospitalizacje z po-
wodu zapalen ptuc miaty miejsce w 3. oraz 5. miesigcu zy-
cia - ostatnie przebiegalo z obturacja drég oddechowych.
W celu dalszego leczenia i poszerzenia diagnostyki pa-
cjentka zostata skierowana do osrodka pulmonologicznego,
gdzie wykluczono alergie (wziewng i pokarmowg). Badanie
laryngologiczne wykazalo zalegajaca wydzieling u wejscia
do krtani i w szparze glto$ni. W leczeniu zastosowano gliko-
kortykosteroidy (GKS) systemowe, bronchodylatatory, pre-
parat klarytromycyny oraz kinezyterapig, uzyskujac usta-
pienie cech obturacji, zmian ostuchowych i poprawe stanu
zdrowia. Rozpoznano astme oskrzelowg wczesnodziecig-
ca i do leczenia wlaczono przewlekle leczenie wziewnymi
GKS. W 20. miesiacu zycia dziewczynka ponownie trafila
do szpitala z powodu zapalenia ptuc. W leczeniu zastosowa-
no antybiotykoterapig i.v., systemowe i wziewne GKS oraz
bronchodylatatory. Stan pacjentki si¢ poprawit, ale pomimo
leczenia obserwowano nawroty obturacji i trudnosci w od-
stawieniu GKS systemowych. Po 10 dniach terapii dziew-
czynke wypisano do domu z zaleceniami kontynuacji le-
czenia i konsultacji alergologicznej oraz pulmonologicznej.
W 4. roku zycia dziecko zostalo ponownie hospitalizo-
wane z powodu zapalenia ptuc. W wykonanym bada-
niu radiologicznym (RTG) ptuc (ryc. 1) stwierdzono
konsolidacje zmian migzszowo-niedodmowych w przy-
$rodkowo-dolnych partiach ptuca prawego (prawdopodob-
nie plat dolny). Ponadto w opisie uwzgledniono rozsiane
zageszczenia migzszowe w obu plucach, najwieksze zmia-
ny wystepowaly w polach dolnych i przywnekowo. W obu
jamach oplucnowych obecna byla niewielka ilo§¢ ptynu.
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Ryc. 2. Badanie HRCT ptuc. Niedodma calego plata dolnego prawego, z powietrznym drzewem oskrzelowym (obraz sugeruje zmiany prze-
wlekte). Poza tym w jezyczku oraz placie Srodkowym, a takze w podstawnej czesci plata dolnego lewego liczne centrozrazikowe za-
geszczenia guzkowe, zlewajgce sig ogniskowo w obszary niedodmy okolooskrzelowej, z zaznaczonym zmniejszeniem objetosci tkanki
plucnej; podobne, o mniejszym nasileniu, zmiany w dolnej czesci segmentu 2. prawego i w gérnej czesci segmentu 3. prawego, z obec-
nosciq kilku nieco wigkszych - o Srednicy 5-6 mm - ognisk zageszczenia. Oskrzele do plata srodkowego zawezone, oskrzela segmen-

towe plata dolnego prawego wezsze, o nieréwnym przebiegu

W badaniach laboratoryjnych stwierdzono podwyzszone
wskazniki ostrego stanu zapalnego [biatko C-reaktywne
(C-reactive protein, CRP) 66 mg/l, leukocyty (white blood
cells, WBC) 18,09 tys./pl]. W leczeniu zastosowano anty-
biotykoterapie (amoksycylina z klawulanianem, klarytro-
mycyna), bronchodylatatory, GKS wziewne, mukolityki.
Przejsciowo obserwowano wzrost wskaznikéw stanu za-
palnego - CRP 127 mg/l, WBC 24,33 tys./pl. Pod wptywem
leczenia uzyskano poprawe stanu ogolnego i cze$ciowa re-
dukcje zmian ostuchowych.

Dodatkowo rodzice zgtosili wystepowanie od urodzenia
przewleklego mokrego kaszlu z odkrztuszaniem wydzieli-
ny, niedroznosci nosa i przewleklego niezytu nosa.
Dziewczynka zostala przyjeta do Kliniki Pneumonologii
IGiChP miesigc po ostatniej hospitalizacji. Przy przyjeciu
dziecko bylo w stanie ogélnym do$¢ dobrym. W badaniu
przedmiotowym stwierdzono hiposteniczna budowe ciata,
nieznacznie zaznaczone cechy dusznosci: tachypnoe, pra-
ce dodatkowych mieéni oddechowych, wciaganie dotka
nadmostkowego, niedroznos¢ nosa, nieprawidlowy zgryz,
ostuchowo liczne, rozlane rzezenia réznokalibrowe, licz-
ne obustronne furczenia, prawostronnie podtopatkowo
szmer oskrzelowy, palce pateczkowate. Ponadto odnotowa-
no opozniony rozwdj mowy — dziewczynka wypowiadala
pojedyncze, niewyrazne stowa. W wykonanych badaniach
laboratoryjnych uwage zwracaly podwyzszone wskazniki
stanu zapalnego — CRP 23 mg/l, WBC 16,6 tys./l, odczyn
Biernackiego (OB) 44 mm, alfa-1 antytrypsyna 2,438 g/l,
sktadowa C3 dopelniacza 1,411 g/1. Diagnostyke posze-
rzono o wykonanie oznaczenia chlorkéw w pocie (w nor-
mie) i badanie tlenku azotu (nasal nitric oxide, nNO) z gor-
nych drég oddechowych (nieudane - brak wspotpracy).
W badaniu ultrasonograficznym (USG) pluc stwierdzo-
no rozlegla niedodme w zakresie ptata dolnego prawego,
ze zniesieniem powietrznosci oskrzeli, a w zakresie pod-
stawnych czesci ptuc nieréwng oplucnag, z liniami Z, w oko-
licy ptata $rodkowego i jezyczka drobne ogniska konsoli-
dacji/niedodmy. Diagnostyke poszerzono o wykonanie
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tomografii komputerowej o duzej rozdzielczosci (high-res-
olution computed tomography, HRCT) (ryc. 2). W wyko-
nanej bronchoskopii zobrazowano na $cianach tchawicy
niewielka ilo$¢ tresci ropnej, ktdra w bardzo duzych ilo-
$ciach wypelniala oskrzela obu ptuc, z przewaga po stro-
nie prawej. Pobrano materiat do badania rze¢sek w mikro-
skopie $wietlnym, stwierdzajac obecnos¢ miernie licznych
konglomeratow nablonka urzesionego, pokrytych rzeska-
mi o prawidlowej dlugosci, ktére w wiekszosci ocenionych
fragmentéw nie wykazywaly ruchu - jedynie w pojedyn-
czych miejscach uwidoczniono ruch sztywny oraz oscyla-
cje wokot osi dlugiej. W posiewie tresci oskrzelowej wy-
hodowano Haemophilus influenzae, w ocenie cytologiczne;j
stwierdzono 85% neutrofiléw. Przeprowadzono konsulta-
cje laryngologiczna, rozpoznano wysigkowe zapalenie ucha,
nie byto mozliwosci oceny stuchu (brak wspotpracy). Po ba-
daniu bronchoskopowym dziewczynka zagoraczkowala, na-
silita si¢ duszno$¢, pacjentka wymagata przejsciowo tleno-
terapii biernej. Obserwowano wzrost wskaznikéw stanu
zapalnego. Wlaczono antybiotykoterapie, leczenie muko-
lityczne, drenaz oskrzeli, uzyskujac zdecydowang poprawe
stanu ogdlnego, normalizacje¢ wskaznikéw stanu zapalnego
oraz czesciowe ustgpienie zmian ostuchowych. W kontrol-
nych badaniach USG ptuc obserwowano systematycznie re-
gresje zmian, zmniejszenie niedodmy z calego ptata dolne-
go do segmentu 10. prawego. Na podstawie catosci obrazu
klinicznego oraz wynikéw badan podstawowych i dodat-
kowych ustalono rozpoznanie pierwotnej dyskinezy rzgsek
(primary ciliary dyskinesia, PCD).

Zlecono badanie genetyczne i ocene rzesek w mikroskopie
elektronowym oraz metoda immunofluorescencji. W ba-
daniu ultrastrukturalnym w mikroskopie elektronowym
nie stwierdzono rzesek ani mikrokosmkéw na komor-
kach nablonka. W szczytowej warstwie komorek nabton-
ka nie znaleziono ciatek podstawnych. Uzyskany wynik
wraz z obrazem klinicznym pacjentki potwierdza PCD.
Pozostate wyniki w chwili publikacji artykulu pozostajg
W opracowaniu.
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Pierwotna dyskineza rzgsek. Od objawu do rozpoznania. Opis przypadku 4,5-letniej dziewczynki

Dublet mikrotubul

Wiazania neksynowe

Promienie faczace

Ryc. 3. Prawidlowa budowa i wzorzec ruchu rzeski®®

OMOWIENIE

Pierwotna dyskineza rzesek nalezy do choréb rzadkich
o podlozu genetycznym. Objawy chorobowe sg wynikiem
nieprawidlowej budowy/funkcji rzgsek pokrywajacych na-
blonki urzesione bton §luzowych zatok, oskrzeli, uktadu
rozrodczego, o$rodkowego uktadu nerwowego.

Choroba dziedziczona jest najczesciej w sposdb autosomal-
ny recesywny, z czestoscig wystepowania okoto 1:10 000
-40 000 zywych urodzen®. Obecnie zidentyfikowano pra-
wie 40 genéw odpowiedzialnych za defekty w budowie rze-
sek i towarzyszace im dysfunkcje ruchu rzgsek. Prawidtowo
rzeska zbudowana jest z 9 par mikrotubul (A+B) roz-
mieszczonych symetrycznie na obwodzie i 1 pary potozo-
nej centralnie. Do mikrotubul obwodowych przylaczone
sa ramiona dyneinowe: wewnetrzne i zewnetrzne, ze sobg

1,00

0,80 7

0,60 -

0,40

Prawdopodobierstwo wystapienia choroby

0,20

0,00 +

Ramie dyneinowe
zewnetrzne

Ramig dyneinowe
wewnetrzne

J mikrotubul

GV Centralna para
\ i

mikrotubule obwodowe sg polaczone wigzaniami neksyno-
wymi, a z mikrotubulg centralng - tzw. promieniami facza-
cymi. Prawidtowa budowa determinuje prawidlowy wzo-
rzec ruchu (ryc. 3).

Kartagener jako pierwszy zaobserwowal wystepowanie
triady objawow: przewleklego zapalenia zatok, rozstrze-
ni oskrzeli i odwrdcenia trzewi. U polowy chorych z PCD
(45-55%) obecne jest odwrdcenie trzewi (situs inversus, SI)©.
Wielu pacjentéw wymaga wielokrotnych wizyt lekarskich
i hospitalizacji przed potwierdzeniem rozpoznania®.
Réznorodny przebieg choroby cechuje si¢ nawrotowymi
i przewlektymi infekcjami dolnych i gérnych drég oddecho-
wych, co w konsekwencji prowadzi do rozstrzeni oskrzeli
i uposledzenia czynnosci ptuc. Nieprawidlowa funkeja i/lub
budowa rzesek powoduje nieefektywne oczyszczanie drze-
wa oskrzelowego z wydzieliny, co prowadzi do jej zalegania.

T T T 1

8 10 12 14

Wynik kwestionariusza PICADAR

Ryc. 4. Prawdopodobietistwo wystgpienia PCD®
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Czy pacjent ma codzienny, produktywny kaszel NIE TAK

od wczesnego dziecinstwa? (nie mozna szacowa¢ prawdopodobieristwa PCD na podstawie skali PICADAR)

1. Pacjent urodzony przedwczesnie czy o czasie? Przedwczesnie = 0 pkt 0 czasie = 2 pkt
2. (zy pacjent w wieku noworodkowym miat objawy

ze strony uktadu oddechowego (np. tachypnoe, kaszel, NIE =0 pkt TAK =2 pkt

zapalenie ptuc)?

3. Czy pacjent wymagat przedtuzonej lub dodatkowe] _ _
hospitalizacji w okresie noworodkowym? NIE=0pkt TAK=2pkt
4. Zaburzenia lateralizacji (odwrécenie trzewi, heterotaksja) _ _

u pagienta? NIE = 0 pkt TAK =4 pkt
5. Wrodzona wada serca? NIE = 0 pkt TAK =2 pkt
6. Przewlekty catoroczny niezyt nosa? NIE =0 pkt TAK =1 pkt
7.Przewlekte problemy uszne (np. przewlekte wysiekowe _ _

zapalenie uszu, niedostuch lub perforacja btony bebenkowej)? NIE=0 pkt TAK=1pkt

SUMA:

Tab. 2. Kwestionariusz PICADAR®

Obraz Kliniczny zalezy od wieku dziecka. U noworodkéw, za-
zwyczaj urodzonych o czasie, w kilka godzin po urodzeniu ob-
serwuje sie zesp6t zaburzen oddychania. Od pierwszych dni
zycia wystepuja przewlekly kaszel i niezyt nosa. Czesciej niz
w populacji ogdlnej sg rozpoznawane wrodzone wady serca®”.
W wyniku uposledzenia klirensu rzgskowego pojawiajg si¢ na-
wrotowe infekcje ukladu oddechowego. Na szczegolng uwa-
ge zastuguja nawrotowe lub przewlekle zapalenia uszu oraz
nawrotowe zapalenia oskrzeli, ktére z czasem przeradzajq sie
w przewlekle zapalenie oskrzeli, a nastgpnie w pozniejszym
wieku - rozstrzenie oskrzeli. Czesta lokalizacja zmian to plat
$rodkowy, jezyczek lub platy dolne. Charakterystyczny objaw
stanowi przewlekly, produktywny kaszel, z odkrztuszaniem
$§luzowo-ropnej wydzieliny. U starszych dzieci do wymie-
nionych objawéw dolacza sie przewlekly stan zapalny zatok
obocznych nosa, powszechny jest takze niedostuch. Wsrod
dorostych mezczyzn okoto 50% chorych cechuje nieplodnosé,
co jest wynikiem braku ruchomosci witki plemnikéw; u cze-
$ci pacjentéw stwierdzana jest aspermia. U kobiet w zwigzku
z nieprawidlowym ruchem rzesek w jajowodach mozliwe jest
wystgpienie cigzy ektopowej®.

Diagnostyka PCD wymaga specjalistycznego wyposazenia
aparaturowego i prowadzona jest w wybranych osrodkach.
Dlatego tez opracowano 7-punktowy kwestionariusz pro-
gnostyczny PICADAR (PrImary CiliAry DyskinesiA Rule),
ktory mozna wykorzysta¢ ambulatoryjnie w przypadku pa-
cjentow z przewleklym mokrym kaszlem niepoddajacych
sie standardowemu leczeniu. Kwestionariusz ocenia praw-
dopodobienstwo wystepowania PCD u chorego (tab. 2,
ryc. 4). Czuto$¢ i swoistos¢ testu wynosza odpowiednio 0,90
10,75 dla wyniku o wartosci odciecia 5 punktéw®. Pacjenci
z wynikiem PICADAR >10 pkt cechujg sie 90-procento-
wym prawdopodobienistwem pozytywnego testu w kie-
runku PCD. Wynik >5 pkt odnosi si¢ do 11-procentowego
prawdopodobienstwa wystgpienia PCD®. Kwestionariusz
rozpoczyna sie tzw. kryterium wejécia — pytaniem, kto-
re wymaga pozytywnej odpowiedzi: w przypadku jej bra-
ku nie kontynuuje sie¢ wypelniania dalszej czesci kwestio-
nariusza (tab. 2).

DOI: 10.15557/PiMR.2020.0039

W przypadku opisywanej pacjentki w kwestionariuszu
PICADAR uzyskano 8 punktéw, co odpowiada ponad
60-procentowemu prawdopodobienistwu wystapienia PCD.
Kolejnym badaniem wykorzystywanym w diagnosty-
ce PCD jest pomiar stezenia tlenku azotu wydychanego
przez nos (nNO). Badanie jest nieinwazyjne, czule, szyb-
kie, a wyniki sa dostepne natychmiast. Z uwagi na koniecz-
nos$¢ wspdlpracy ze strony pacjenta wykonuje sie je u osdb
dorostych i dzieci >5. roku zycia. W przypadku pacjentow
z PCD stwierdzane sg warto$ci ponizej 250 ppb. Wartos¢
105 ppb/77 nl/min cechuje si¢ 100-procentows czutoscia
i 88-procentowa swoistoscig!'?). Niskie stezenia NO moga
by¢ takze odnotowywane w mukowiscydozie, przewleklym
zapaleniu zatok czy w przypadku polipéw nosa, a takze
w trakcie infekcji wirusowych przebiegajacych z niezytem
nosa. Dlatego tez pomiar powinien by¢ przeprowadzony
po okresie rekonwalescencji (mniej wigcej po 8 tygodniach
od zakoniczenia infekcji)'V. Niestety nie jest to badanie po-
wszechnie dostepne. W przypadku prezentowanej pacjent-
ki nie udato si¢ wykona¢ pomiaru nNO z uwagi na brak
wspOlpracy.

Istotny element diagnostyki u 0séb z PCD stanowi analiza
wideomikroskopowego zapisu obrazu o wysokiej czestotli-
wosci: 120-500 klatek na sekunde (high-speed video micros-
copy analysis, HSVA) z mozliwoscia oceny ruchu w zwol-
nionym tempie (30-60 klatek na sekunde)®. Pobrane
fragmenty blony §luzowej nosa w §wiezym nieutrwalonym
materiale pochodzacym z biopsji spod matzowiny nosowej
dolnej lub oskrzeli ogladane sg w mikroskopie $wietlnym,
ktéry umozliwia ocene typu i czestotliwo$ci ruchu rzesek.
HSVA cechuje si¢ wysoka czulo$cia (100%) i swoisto$cia
(96%) w diagnostyce PCD"?. Prawidtowo rzeski poruszajg
sie z czestotliwoscia 8-15 Hz, mniejsza czestotliwo$¢ stwier-
dzana jest w rzeskach pobranych z bardziej obwodowych
drog oddechowych. Prawidlowy wzorzec ruchu cechuje sie
synchronicznoscig (ryc. 3). Jest opisywany jako sekwen-
cja wystepujacych po sobie manewréw: silnego uderzenia
wyprostowanej rzeski, nastepowego zagiecia proksymal-
nej czesci i powrotu do pozycji wyjsciowej. Wiréd typow
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Pierwotna dyskineza rzgsek. Od objawu do rozpoznania. Opis przypadku 4,5-letniej dziewczynki

Astma PCD
Charakter kaszlu Suchy Wilgotny
Wystepowanie objawéw | Okresowo/sezonowo Caforocznie

Niezyt nosa
Catoroczny — blokada nosa

Sezonowy — wodnisty, dobrze reagujacy na leki antyhistaminowe i GKS donosowe

Catoroczny, niereagujacy na leki antyhistaminowe
i GKS donosowe

Problemy laryngologizne | Brak

Nawrotowe wysiekowe zapalenia uszu

Poczatek objawow Osobniczo zalezny Noworodkowy

Zmiany ostuchowe Obturacja, wydtuzenie fazy wydechowej, $wisty Rzezenia réznobarikowe, furczenia
Miedzy zaostrzeniami bez zmian ostuchowych Okresowo swisty

Leczenie GKS wziewne Mukolityczno-drenazowe

Tab. 3. Roznice i podobieristwa pierwotnej dyskinezy rzesek i astmy oskrzelowej

zaburzen wyroznia sie brak ruchu, ruch zwolniony, sztywny,
rotacyjny, o zmniejszonej amplitudzie, ruch hiperkinetycz-
ny lub o zaburzonej koordynacji. HSVA jest wykonywana
w wysokospecjalistycznych osrodkach, jak dotad nie posia-
da standaryzacji i wyniki réznia si¢ pomiedzy o$rodkami.
W przedstawionym przypadku stwierdzono obecno$¢ mier-
nie licznych konglomeratéw nablonka urzesionego, pokry-
tych rzeskami o prawidlowej diugosci, ktore w wiekszosci
ocenionych fragmentéw nie wykazywaly ruchu, a w poje-
dynczych miejscach ruch byl nieprawidlowy (ruch sztyw-
ny, oscylacje wokot osi dlugiej).

Prawidlowa ultrastruktura rzesek moze zostaé oceniona za
pomoca mikroskopu elektronowego (transmission electron
microscopy, TEM). Stwierdzenie typowych dla PCD zmian,
tj. braku zewnetrznych ramion dyneinowych, jednoczesne-
go braku wewnetrznych i zewnetrznych ramion dyneino-
wych lub braku wewnetrznych ramion dyneinowych z to-
warzyszacg zaburzong budowa mikrotubul, upowaznia do
rozpoznania PCD bez konieczno$ci wykonywania dalszej
diagnostyki®. U 20% pacjentéw z objawami typowymi dla
PCD nie udaje si¢ uwidoczni¢ zaburzen w ultrastrukturze
rzesek®. Wskazane jest wykonywanie biopsji u pacjentéw
w stanie zdrowia, tzn. przynajmniej 2 tygodnie po zaostrze-
niu, w celu wykluczenia przyczyn wtérnych®V. W przy-
padku watpliwoséci wynikajacych z narazenia pacjenta na
czynniki $rodowiskowe, infekcyjne badz z przyczyn tech-
nicznych mozliwa jest hodowla nabtonka in vitro. Hodowla
nablonka zmniejsza liczbe falszywie dodatnich rozpoznan.
Utatwia ocene rzadszych przypadkdw, takich jak na przy-
ktad agenezja rzgsek, pozwala rowniez ograniczy¢ koniecz-
no$¢ ponownych biopsjit?.

Mniej dostgpnym i rozpowszechnionym badaniem jest im-
munofluorescencja, ktdra polega na uwidocznieniu po-
szczegllnych skladnikéw budulcowych rzeski przy uzy-
ciu barwnikéw fluorescencyjnych. Dostepnych jest wiele
przeciwcial przeciwko biatkom rzeskowym, w tym skiero-
wanych przeciwko ramionom dyneinowym zewnetrznym
i wewnetrznym, promieniom Iaczacym i wigzaniom neksy-
nowym. Dzigki immunofluorescencji mozna wykry¢ pra-
wie wszystkie nieprawidlowosci ultrastrukturalne widocz-
ne w mikroskopie elektronowym oraz przypadki, w ktorych
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obraz jest pozornie normalny lub nieznacznie nieprawi-
dlowy. Czulos¢ i specyficzno$¢ immunofluorescencji nie sg
znane. Wyniki zalezg od jakosci i kombinacji uzytych prze-
ciwcial. Mozliwe sg wyniki falszywie ujemne, jesli w rzesce
obecne jest nieprawidlowe biatko®.

Kolejny krok diagnostyczny stanowi analiza genetyczna.
Dotychczas odkryto 39 genéw warunkujacych chorobe®.
Dla rozpoznania wymagane jest stwierdzenie kombinacji
2 mutacji. Niestety tylko u okoto 65% (50-75%) pacjentow
udaje si¢ wykry¢ znane mutacje. Wciaz trwa identyfikacja
nowych®.

W diagnostyce réznicowej przy podejrzeniu PCD nalezy
bra¢ pod uwage wszystkie jednostki chorobowe charakte-
ryzujace si¢ przewleklym produktywnym kaszlem (tab. 1),
przewleklym niezytem nosa, prowadzace do rozstrzeni
oskrzeli. Nalezy podkresli¢, ze pacjenci z PCD czesto lecze-
ni s poczatkowo jak chorzy na astme oskrzelowg. Zmiany
obturacyjne w badaniach czynnosciowych mozna obser-
wowac u chorych zaréwno z astmg, jak i z PCD. Reakcja
na leki bronchodylatacyjne nie jest swoista tylko dla astmy
oskrzelowej i nie wyklucza PCD!D. Podobienstwa i roznice
objaw6w PCD i astmy przedstawiono w tab. 3.

Leczenie

Ze wzgledu na brak randomizowanych badan klinicznych
rekomendacje dotyczace zasad leczenia PCD opierajg sie
na wytycznych leczenia przewleklych choréb pluc, przede
wszystkim mukowiscydozy (cystic fibrosis, CF)!'Y. Objawy
obserwowane u chorych z PCD i CF sg podobne, jed-
nak mechanizmy ich powstawania si¢ réznig: PCD - za-
leganie prawidtowej wydzieliny, CF - zaleganie zbyt gestej
wydzieliny.

Cele leczenia obejmuja zapobieganie rozwojowi rozstrzeni
oskrzeli i utrzymanie dobrej funkgji ptuc. Jednym z najwaz-
niejszych dzialan pozostaje ewakuacja wydzieliny poprzez
odpowiednia, dobrang do wieku fizykoterapig, gimnastyke
oddechows i ¢wiczenia fizyczne.

Opisano skutecznos$¢ stosowania lekow mukoaktyw-
nych: rekombinowanej ludzkiej DNAzy alfa oraz roz-
tworéw soli hipertonicznej. Nie udowodniono korzysci
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z leczenia N-acetylocysteing i przewleklego stosowania
bronchodylatatorow!!%.

Agresywna antybiotykoterapia zakazen gornych i dolnych
drég oddechowych powinna by¢ ukierunkowana na pato-
geny najczesciej wystepujace w PCD: H. influenzae, S. au-
reus i S. pneumoniae. Z uwagi na zaleganie w ukladzie od-
dechowym duzej ilosci wydzieliny pod uwagg nalezy takze
brac P. aeruginosa.

Konieczne jest objecie opiekg i leczeniem otolaryngologicz-
nym chorych z zaburzeniami droznosci ujs¢ zatok, prze-
wleklym zapaleniem zatok obocznych nosa i niedostuchem.
U wszystkich chorych bardzo istotng role odgrywaja uni-
kanie aktywnego i biernego palenia tytoniu, eliminowanie
narazenia na zanieczyszczenia $rodowiska i minimalizo-
wanie ekspozycji na patogeny. Wazne sg takze szczepienia
ochronne™?.

WNIOSKI

Rozpoznanie PCD bywa opdznione w czasie lub w ogé-
le pomijane w diagnostyce przewleklych i nawracajacych
zmian zapalnych uktadu oddechowego!®. W Europie me-
diana wieku w chwili rozpoznania wynosi 5,3 roku. W przy-
padku 0sob z odwroceniem trzewi wiek jest nizszy i wynosi
3,5 roku versus 5,8 roku'®. Wczeéniejsze postawienie dia-
gnozy ma na celu opdznienie wystgpienia powiklan ptuc-
nych - rozstrzeni oskrzeli, zmniejszenie utraty funkcji ptuc
i stuchu oraz optymalne leczenie zapalenia blony $luzowej
nosa i zatok. Pacjenci wymagajg opieki wielospecjalistycz-
nej, konieczna jest wspélpraca pulmonologa, otolaryngolo-
ga i fizjoterapeuty. Rekomenduje sie regularng ocene funkeji
uktadu oddechowego, wykonywanie badan bakteriologicz-
nych plwociny, badan obrazowych ptuc i audiogramu.
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