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Pierwotna dyskineza rzesek czy astma?

Dr n. med.
Anna Zawadzka-
Krajewska

Klinika Pneumonologii
i Alergologii

Wieku Dzieciecego
WUM w Warszawie

Kierownik kliniki:
prof. dr hab. n. med. Marek
Kulus

OPIS PRZYPADKU

Primary ciliary dyskinesia or asthma?

S UMMARY

Primary ciliary dyskinesia is a rare genetic disorder caused by the impaired
cilias function. Common clinical manifestations include recurrent respiratory
tract infections, sinusitis, otitis media, bronchitis, bronchiectasis and male
subfertility, as well as situs inversus in half of the affected patients. Primary
ciliary dyskinesia diagnosis is based on the analysis of the structure and
functioning of cilia. The respiratory symptoms caused by impairment

of mucociliary clearance are often similar to bronchial asthma.

Pierwotna dyskineza rzesek jest rzadkim zaburzeniem genetycznym
spowodowanym uszkodzeniem funkcji rzesek. Do najczestszych
objawoéw klinicznych nalezg nawracajace zakazenia uktadu
oddechowego, zapalenie zatok, zapalenie ucha srodkowego, zapalenie
oskrzeli, rozstrzenie oskrzeli, nieptodnosé¢ u mezczyzn, odwrécenie
trzewi u 50% pacjentéw. Diagnostyka pierwotnej dyskinezy rzesek
oparta jest na ocenie struktury i funkcji rzesek. Objawy ze strony ukiadu
oddechowego spowodowane uposledzeniem klirensu sluzowo-
rzeskowego moga by¢é podobne do objawéw obserwowanych w astmie
oskrzelowej
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Wywiad

M.T. 3,5 letni chtopiec zastat przyjety do kliniki z rozpoznaniem, astmy oskrzelowej
niekontrolowanej, przewlektego alergicznego niezytu nosa, nawracajgcych wysiekowych
zapalen uszu, nawracajgcych zakazen gornych i dolnych drég oddechowych, w celu
ustalenia przyczyny braku efektu dotychczasowego leczenia i zastosowania prawidtowej,
bardziej skutecznej, terapii.

Dziecko z cigzy trzeciej / dwie pierwsze cigze zakonczone poronieniem samoistnym /,
urodzone o czasie, porodem prawidtowym z masg ciata urodzeniowg 3260g., 54 cm
dtugosci, 10 punktow w skali Agar. Operowane w 14 dobie zycia z powodu niedroznosci
wynikajgcej z niedokonanego zwrotu jelita kretego.
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Chiopiec byt obcigzony alergicznym wywiadem rodzinnym/ ojciec chorowat na atopowe
zapalenie skory/. W okresie niemowlecym prezentowat objawy uczulenia na biatka mleka
krowiego pod postacig zmian skérnych, nieprawidtowych stolcéw, wzdeé brzucha,
ulewan. Dziecko byto karmione mlekiem matki. Po wytgczeniu z diety matki mleka
krowiego i przetworow mlecznych obserwowano ustgpienie niepokojgcych objawow.

Chiopiec od wczesnego okresu niemowlecego chorowat na nawracajgce obturacyjne
zapalenia oskrzeli, zapalenia ptuc, przewlekajgce sie niezyty nosa, wysiekowe zapalenie
uszu. Z tego powodu byt trzykrotnie hospitalizowany, przewlekle leczony wziewnymi
glikokortykosteroidami, lekami przeciwleukotrienowymi, przeciwhistaminowymi,
glikokortykosteroidami podawanymi na btone sluzowg nosa, wielokrotnie antybiotykami,
bez spodziewanego efektu terapeutycznego.

Badanie przedmiotowe

W dniu przyjecia do kliniki chtopiec byt w stanie dobrym, prawidtowo rozwiniety pod
wzgledem fizycznym i psychoruchowym, bez dusznosci. Ostuchowo nad polami ptucnymi
styszalne byty zmiany typu furczen, swistow i rzezen grubo i Sredniobankowych, w nosie
zalegata obfita wydzielina sluzowo-ropna, badaniem otoskopowym rozpoznano
obustronne ropne zapalenie uszu. Chtopiec nie gorgczkowat, okresowo kaszlat, kaszel byt
suchy z trudnoscig do odkrztuszania zalegajgcej w drzewie oskrzelowym wydzieliny.

Diagnostyka

W czasie kilkudniowego pobytu w oddziale w celu ustalenia przyczyny zmian ze strony
oskrzeli, nosa, uszu wykonano badania w kierunku :

refluksu zotgdkowo - przetykowego
zaburzen odpornosci
mukowiscydozy

wady uktadu oddechowego
zespotu dyskinetycznych rzesek
alergii , astmy oskrzelowe;.

W wykonanych badaniach stwierdzono:

o stezenie IgA, IgM, IgG — prawidtowe

e analiza cytometryczna immunofenotypu komérek krwi wykazata obecnosé
prawidtowej liczby bezwzglednej limfocytow T, B i komdrek NK mieszczacej sie w
zakresie wartosci prawidtowych dla danego przedziatu wiekowego. Wartosci
stosunku CD4 do CD8 prawidtowe.

e badanie granulocytéw chemiluminescencjg -prawidtowy w uktadzie luminol-
nFMPL ; luminol- zymosan ; luminol — PMA

* test NBT- prawidtowy
» stezenie chlorkow w pocie - prawidtowe
* badanie radiologiczne narzadow klatki piersiowej- prawidtowe

- tomografia komputerowa zatok wykazata: catkowicie bezpowietrzne sitowie i zatoki
szczekowe. Niedrozne kompleksy ujsciowo-przewodowe.

* badanie 24-godzinnej pH-metrii przetyku w kierunku refluksu przetykowo-zotgdkowego
nie wykazato obecnosci refluksu
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» catkowite stezenie IgE - prawidiowe,

* punktowe testy skérne z alergenami powietrznopochodnymi i pokarmowymi
natywnymi - ujemne

» ocena ultrastruktury rzesek - w pobranym za pomoca biopsji materiale, spod
matzowiny dolnej nosa, stwierdzono pojedyncze pasma komdérek nabtonkowych i bardzo
liczne granulocyty. Komorki nabtonka posiadaty rzeski i mikrokosmki. Analizowano 75
przekrojéw poprzecznych przez rzeski ; we wszystkich rzeskach brak byto obu ramion
dyneinowych przy tubulach obwodowych, Taki obraz upowazniat do rozpoznania zespotu
nieruchomych rzesek.

W czasie pobytu w oddziale chtopiec byt leczony antybiotykiem i lekami mukolitycznymi.
Wymagat fizjoterapii, nauczono rowniez rodzicow prawidtowego oklepywania.

Z ostatecznym rozpoznaniem zespotu dyskinetycznych rzesek chtopca
wypisano do domu do dalszej opieki w poradni pulmonologicznej i
systematycznej opieki fizjoterapeutycznej.

Dyskusja.

Zaburzenie ruchomosci rzesek tzw. dyskineza rzesek moze by¢ wrodzona lub nabyta.
Przyczyng wrodzonej, pierwotnej dyskinezy rzesek sg mutacje gendw dla biatek aparatu
ruchowego rzesek (1). Przyczyng nabytej dyskinezy rzesek mogag by¢ zakazenia
bakteryjne i wirusowe, zanieczyszczenie srodowiska, przyjmowane leki (2,3).

W przeciwienstwie do nabytej dyskinezy rzesek, ktéra jest zwykle procesem
odwracalnym, pierwotna dyskineza rzesek ma charakter staty.

Czestos$¢ wystepowania pierwotnej dyskinezy rzesek oceniana jest na 1: 16000 do 1:
20000 zywych urodzen (1).

Do gtéwnych objawow pierwotnej dyskinezy rzesek nalezg nawracajgce zakazenia
dolnych drég oddechowych, przewlekte zapalenie zatok, przewlekty ropny niezyt nosa,
przewlekte zapalenie uszu, nieptodnos¢ meska, w potowie przypadkow wystepuje
odwrdcenie trzewi.

Klasyczna triadg objawow pierwotnej dyskinezy rzesek tzw. zespotu Kartagenera
stanowi odwrécenie trzewi, rozstrzenie oskrzeli, zapalenie zatok obocznych nosa

(4).

W okresie noworodkowym objawy kliniczne pierwotnej dyskinezy rzesek zwykle
wystepujg w postaci przyspieszonego oddechu, zapalenia ptuc, zespotu zaburzen
oddychania noworodkéw ( RDS — respiratory distress syndrom), przewlekiego zapalenia
btony sluzowej nosa i zwigzanej z tym trudnosci w karmieniu z powodu uposledzone;j
droznosci nosa, dekstrokardii, odwrocenia utozenia trzewi i wad typu: ztozonej wady
serca, zarosniecia przetyku, zaros$niecia drog zoétciowych, wodogtowia (5,6).

W okresie péznoniemowlecym i u dzieci starszych z powodu nawracajacych
obturacyjnych zapalen oskrzeli, przewlektego kaszlu, przyspieszonego oddechu
czesto rozpoznawana jest astma oskrzelowa (4).

Do innych objawéw klinicznych nalezy przewlekte wysiekowe zapalenie uszu, ktérego
konsekwencjg jest uposledzenie stuchu prowadzgce do opdzZznionego rozwoju mowy,
przewlekte zapalenie btony Sluzowej nosa i zatok. Nastepstwem przewlekania sie
zapalenia oskrzeli sg rozstrzenie oskrzeli. Zmiany radiologiczne poczatkowo wystepujg w
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postaci rozdecia ptuc. W p6zniejszym okresie obserwowane sg odcinkowe niedodmy,
rozstrzenie oskrzeli zlokalizowane przede wszystkim w ptacie srodkowym.

Rozpoznanie pierwotnej dyskinezy rzesek ustalane jest na podstawie obrazu
klinicznego i oceny ultrastruktury rzesek i/lub mutacji w genach DNAHS5 , DNAI1
(7,8).

Rozpoznanie pewne

o stanowig wiecej niz 3 typowe objawy kliniczne / zwykle 5 objawow lub wiecej /i
typowe defekty ultrastruktury rzesek lub potwierdzenie mutacji w genach.

Rozpoznanie prawdopodobne

» ustalane jest na podstawie trzech lub wiecej objawdw klinicznych i stezenia tlenku
azotu w wydychanym powietrzu.

Rozpoznanie mozliwe

* bierze sie pod uwage przy obecnosci trzech lub wiecej objawdw klinicznych i zmian w
ultrastrukturze rzesek, ktére mogg odpowiadaé zmianom wtérnym lub uposledzenie
klirensu sluzowo-rzeskowego lub jedna potwierdzona mutacja genowa.

Do badan przesiewowych stosowanych w diagnostyce dyskinezy rzesek nalezy : test
sacharynowy , test z 99mTc — albuming oraz pomiar nosowego tlenku azotu.

W trakcie wykonywania testu sacharynowego oceniany jest czas jaki uptynat od
umieszczenia sacharyny na przednim biegunie dolnej matzowiny nosa do chwili uczucia
stodkiego smaku w jamie gardtowej. Zwykle wynosi on 15-30 minut, czas dtuzszy niz 60
minut sugeruje dyskineze rzesek. Badanie to wymaga jednak wspétpracy pacjenta, ktéry
powinien mie¢ prosto ustawiong gtowe i zachowac te pozycje przez caty czas badania,
wstrzymac sie od kichania i kaszlu, co niejednokrotnie jest niemozliwe do realizacji u
dzieci ponizej 12 roku zycia.

W badaniu radioizotopowym z uzyciem albuminy znakowanej technetem 99mTc
czgsteczka znakowanej albuminy umieszczona jest na tylno-przysrodkowej czesci
matzowiny nosowej dolnej i przy pomocy gamma-kamery oceniany jest czas jej transportu

9).

Stezenie nosowego tlenku azotu u pacjentéw z dyskinezg rzesek jest znamiennie nizsze
w poréwnaniu z osobami z prawidtowg funkcjg rzesek. Jednak koniecznos¢ wspétpracy w
czasie wykonywania badania uniemozliwia ocene stezenia tlenku azotu u dzieci matych
zwykle ponizej 5-6 roku zycia.

Do badan umozliwiajgcych ustalenie pewnego rozpoznania dyskinezy rzesek naleza:
ocena ultrastruktury rzesek w mikroskopie elektronowym, ocena ruchomosci rzesek,
badania genetyczne i hodowla rzesek in vitro.

U prezentowanego dziecka rozpoznanie pierwotnej dyskinezy rzesek ustalone zostato na
podstawie petnoobjawowego obrazu klinicznego i oceny ultrastruktury rzesek w
mikroskopie elektronowym.

W opisanym przypadku dziwi zbyt pézne ustalenie prawidtowego rozpoznania.

Pierwotng dyskineze rzesek mozna byto podejrzewaé duzo wczesniej na podstawie
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* niedroznosci jelit w okresie noworodkowym, spowodowanej niedokonanym
zwrotem jelita kretego

* nawracajacych zapalen oskrzeli i zapalen ptuc

* obturacji oskrzeli bez poprawy po ditugotrwale podawanych wziewnych
glikokortykosteroidach i krotko dziatajacych 32 mimetykach

* przewleklego zapalenia btony sluzowej nosa
* przewlektego wysiekowego zapalenia uszu

By¢ moze w ustaleniu prawidtowego rozpoznania mylgce byty objawy alergii pokarmowe;j
na biatka mleka krowiego i potraktowanie wspdtistniejgcej nawracajgcej obturacji oskrzel
jako astmy oskrzelowej. Brak jednak pozytywnych efektow leczenia domniemanej astmy,
wobec innych wspotistniejgcych objawdw klinicznych, powinien sktoni¢ alergologa do
wczesniejszego poszerzenia diagnostyki i ustalenia prawidtowego rozpoznania.
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Zaakceptowano do druku 2011.30.20
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