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PRIMARY CILIARY DYSKINESIA FROM THE PAEDIATRIC LARYNGOLOGIST’S APPROACH

Summary

Primary ciliary dyskinesia (PCD), and in particular the Kartagener’s Syndrome, is rare disease of genetic origin, the most common
autosomal recessive type of inheritance. Highly diversed manifestation of the disease depends in particular on the age of the patient.
Symptoms are mostly related to the respiratory tract (nasal cavity, paranasal sinuses, Eustachian tube, middle ear, throat, trachea, bronchi
and bronchioles), that results from impaired ciliary clearance mechanism. Kartagener’s Syndrome triad (chronic sinusitis, bronchiectasis
and situs inversus totalis) origin of the cilia’s construction disorder. It was found that the mobility of these organelles determines the
rotation of viscera during fetal development. Location of organs among children with defective cilia structure is random. Dextrocardia
and situs inversus totalis occur among 50 percent of patients (probability of occurrence is equal to 0.5). Rapid diagnosis and appropri-
ate management of the patient requires the cooperation of many specialists: pediatricians, allergists, pulmonologists, ENT or physio-
therapists. No universal treatment algorithm for the PCD affected patients was developed yet. Many dissonant information regarding
the PCD occur in the literature including not only the incidence but also recommended therapy. The treatment of chronic otitis with
effusion is highly controversial. The article is based on a history of the disease of the 4.5-year-old boy with a Kartagener’s Syndrome.
Case report includes the period up to the diagnosis, leading specialists and the OME treatment attitude in the Department of Pediatric

Otolaryngology, Medical University of Warsaw.
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WSTEP

Pierwotna dyskineza rzesek (PCD) to rzadki, uwarun-
kowany genetycznie zesp6t wystepujacy z czestoscia
1:4000-1:40000 (1, 2). W praktyce lekarza wystepuje
zdecydowanie rzadziej niz mukowiscydoza, co w pew-
nym stopniu ttumaczy pdzne rozpoznanie choroby.
Oszacowano, ze mtody pacjent odwiedzi specjaliste
okoto 50 razy, zanim zostanie postawiona prawidtowa
diagnoza (3, 4). Szybkie rozpoznanie zespotu ma istotne
znaczenie dla rokowania. Wcze$nie podjete wiasciwe
leczenie z rownoleglym prowadzeniem fizjoterapii moze
znaczaco zmniejszy¢ spadek rezerw uktadu oddecho-
wego i powstrzymaé rozwdj rozstrzeni oskrzeli (5).
Objecie opieka laryngologiczng dzieci z uposledzonym
w wyniku choroby stuchem bezpos$rednio przektada
sie na rozwdj mowy i prawidiowag adaptacje psycho-
spoteczna.

tatwiej postawi¢ poprawng diagnoze u tych pa-
cjentéw, ktorzy prezentujg dekstrokardie i catkowite
odwrécenie trzewi. W takim przypadku, w popula-
cji dzieciecej, $redni wiek rozpoznania choroby to
4,4 roku (5, 6). U okoto 25% pacjentow z situs inversus
totalis lub heterotaksjg wystepujg réwniez zaburzenia
ruchu rzesek (7). Stad wiekszo$¢ dostepnych w pol-
skiej literaturze doniesien o zespole Kartagenera
dotyczy dzieci.

OPIS PRZYPADKU

4,5-letni chtopiec, znajdujacy sie pod statg opiekg
Poradni Pulmonologicznej i Laryngologicznej zgtosit
sie do Kliniki Otolaryngologii Dzieciecej Warszawskie-
go Uniwersytetu Medycznego z powodu chrapania,
kilkusekundowych bezdechéw i pogorszenia stuchu.
W wywiadzie zgtoszono wystepowanie mokrego kaszlu
od pierwszych godzin po narodzeniu, co byto powodem
wykonania zdjecia rentgenowskiego klatki piersiowej juz
w trzeciej dobie zycia (ryc. 1).

W badaniu stwierdzono catkowite odwrdcenie trzew
nad- i podprzeponowe. Diagnostyke postnatalng uzupet-
niono o ultrasonografie jamy brzusznej, echokardiografie
serca i elektrokardiogram metoda ,lustrzanego odbicia”
z ostatecznym wnioskiem: prawidtowa anatomia serca
dziecka z catkowitym odwréceniem trzew. Wypisano do
domu bez szczegblnych zalecen (ryc. 2).

Po niecatych 4 miesigcach chiopiec byt hospitalizowany
na Oddziale Patologii Noworodka i Niemowlecia ze wzgledu
na trwajaca od 6 tygodni infekcje drég oddechowych nie-
poddajaca sie leczeniu. Rozpoznano lewostronne zapalenie
ptuc, obturacyjne zapalenie oskrzeli oraz ostre zapalenie
nosa i gardta. Po skutecznej dozylnej terapii cefuroksymem
wypisano do domu ze skierowaniem do Poradni Alergo-
logicznej. Efektem tej interwencji byta ocena pobranych
rzesek w mikroskopie elektronowym (ryc. 3).
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Ryc. 1. Zdjecie rentgenowskie klatki piersiowej pacjenta z dek-
strokardig i catkowitym odwréceniem trzewi.

Ryc. 3. Przekrdj poprzeczny przez rzeske — brak obu ramion
dyneinowych.

Ryc. 2. Zapis Elektrokardiogram

Materiat do badania uzyskano spod matzowiny noso-
wej dolnej. Wykazano brak obu ramion dyneinowych we
wszystkich rzeskach. Obraz kliniczny sugerowat zespét
Kartagenera — diagnoze postawiono w 7. miesiacu zycia
dziecka. Zaproponowano statg opieke Poradni Pulmono-
logicznej, rehabilitacje oddechowa i szczepienie przeciw
pneumokokom. W 3. roku zycia pacjenta skierowano do
Poradni Laryngologicznej ze wzgledu na wystepowanie
przewlektego wodnistego wycieku z nosa, uposledzone;j
droznosci nosa, chrapania i niedostuchu. Konsultujgcy
laryngolog zaproponowat steryd donosowy, ptukanie
nosa roztworem soli fizjologicznej oraz diagnostyke
w kierunku przerostu migdatka gardtowego. Pomimo
leczenia zachowawczego parametry stuchu u chtopca nie
ulegty poprawie. W tympanometrii niezmiennie uzyski-
wano krzywa typu B, a w audiometrii tonalnej wykazano
niedostuch przewodzeniowy na poziomie okoto 50 dB
ze znaczng (30 dB) rezerwg $limakowa. Zdjecie rentge-

nowskie nosogardta uwidocznito powiekszony migdatek
gardtowy zawezajacy drogi oddechowe, a badanie ORL
przerost migdatkédw podniebiennych. Na podstawie
powyzszych wynikow badan chtopca zakwalifikowano
do zabiegu adenotonsillotomii i obustronnego drenazu
wentylacyjnego. Z relacji rodzicéw i samego zaintereso-
wanego wynika, ze zabieg przyniést zdecydowang po-
prawe jakosci zycia. Czestos¢ infekcji ulegta obnizeniu,
a stuch wyraznie sie poprawit. Nalezy jednak zaznaczyc¢,
ze okresowo obserwowano wycieki tresci $luzowo-ropnej
z uszu. W trybie konsultacji poradnianej pobrano wymaz
z ucha prawego, uzyskujgc wzrost Haemophilus influen-
zae, wrazliwy na ampicyling, amoksycyline, cefuroksym,
biseptol — z sukcesem leczono zachowawczo. W chwili,
w ktérej chtopiec stracit dren wentylacyjny ucha lewego,
ponownie zaczety sie problemy ze stuchem. Btona be-
benkowa ucha lewego w petni sie zabliznita, nie pozo-
stawiajac perforacji. Wykonano tomografie komputerowg
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kosci skroniowych, w ktorej opisano bezpowietrzny wyro-
stek sutkowaty ucha lewego i cze$ciowo bezpowietrzny
ucha prawego (ryc. 4).

Ponadto stwierdzono obecno$¢ mas tkankowych ota-
czajacych kosteczki stuchowe w jamie bebenkowej. Na
granicy badania uwidoczniono catkowicie bezpowietrz-
ne sitowie, znaczne pogrubienie btony $luzowej w obu
zatokach szczekowych oraz agenezje zatoki klinowe;.

Ryc. 4. Tomografia Komputerowa kosci skroniowych — cat-
kowite bezpowietrzny wyrostek po stronie lewej i cze$ciowo
bezpowietrzny po stronie prawej. Jamy bebenkowe wypetnione
masami tkankowymi.

W tympanometrii ucha lewego uzyskiwano krzywg typu
B, w audiometrii tonalnej, podobnie jak poprzednio,
niedostuch przewodzeniowy na poziomie okoto 50 dB
z rezerwa $limakowa rzedu 30 dB (ryc. 5).

W badaniu przedmiotowym stwierdzono znaczny
przerost migdatkéw podniebiennych i mierny migdatka
gardtowego. Pacjenta zakwalifikowano do readeno-
tonsillotomii i lewostronnego drenazu wentylacyjnego.
Chtopiec pozostaje pod opieka Poradni Laryngologicznej
(kontrole co 3 miesiagce), Alergologicznej i Pulmonolo-
gicznej. Statym elementem dnia jest rehabilitacja odde-
chowa i toaleta jam nosa.

OMOWIENIE

Pierwotna dyskineza rzesek (PCD) to rzadki zespét
najczesciej o autosomalnym recesywnym typie dzie-
dziczenia (1, 2). W literaturze podaje sie r6zng czestos¢
wystepowania tego schorzenia — od 1:4 000-1:40 000 do
1:15 000-1:60 000, niemniej wiekszo$¢ autorow zgadza
sie, ze prawdopodobienstwo wystgpienia choroby naj-
blizsze rzeczywistosci to 1:10 000 (1, 2). Obraz kliniczny
choroby zalezy od wieku pacjenta. Wady serca czy
odwrécenie trzewi sg wezesnie, czesto juz w zyciu ptodo-
wym, rozpoznawane przez lekarzy. Nawracajgce infekcje
goérnych i dolnych drég oddechowych stanowig problem
wczesnego dziecinstwa. Natomiast nieptodnosé mozna
potwierdzi¢ dopiero po osiggnieciu dojrzatosci ptciowe;j.
Prezentacjg PCD u noworodkéw jest przewlekty niezyt
nosa, wystepujacy juz od pierwszych dni zycia, niewy-
dolno$¢ oddechowa, zapalenie ptuc czy wady wrodzone
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Ryc. 5. Zapis audiometrii tonalnej (ucho prawe, obecny drenik wentylacyjny) i tympanometrii chtopca z PCD.
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jak wodogtowie, situs inversus oraz wady serca. Niewy-
dolno$¢ aparatu rzeskowego u dzieci przedszkolnych
i szkolnych objawia sie pod postacig przewlektego,
produktywnego, ,mokrego” kaszlu, nietypowej astmy nie-
odpowiadajgcej na leczenie, idiopatycznego rozstrzenia
oskrzeli, przewlektego zapalenia zatok czy wysiekowego
zapalenia ucha srodkowego prowadzacego do niedostu-
chu przewodzeniowego. U dorostych, poza objawami
obecnymi u dzieci, obserwuje sie polipy nosa, halitosis,
palce ,pateczkowate”, nieptodno$¢ meska (50%) czy
nawracajgce cigze ekotopowe u kobiet (9).

Wariantem PCD wystepujacym u okoto 50% chorych
(10) jest zespot Kartagenera, definiowany przez triade
objawow: przewlekte zapalenie zatok, situs inversus
i rozstrzenie oskrzeli. Nalezy podkreslié, ze rozstrzenie
oskrzeli jest niezmiernie rzadko (jesli wcale) opisywane
u dzieci ponizej 4. roku zycia (11). U najmtodszych
przewlekte zapalenie oskrzeli, nawracajgce zapalenia
ptuc, a nawet obturacyjna choroba ptuc dopetniajg wspo-
mniang triade. W populacji pediatrycznej najczesciej
wystepujacymi patogenami sa: Haemophilus influenzae,
Staphylococcus aureus i Streptococcus pneumoniae.
U dorostych dominujg Pseudomonas aeruginosa i Non-
tuberculous mycobacterium (NTM) (5, 6).

Manifestacja kliniczna choroby bezpos$rednio wynika
z nieprawidtowego ruchu rzesek — organelli komorko-
wych wystepujacych na powierzchni nabtonkéw urze-
sionych gérnych i dolnych drég oddechowych oraz
ukfadu rozrodczego, meskiego i zenskiego. Rolg rzesek
jest przemieszczanie $luzu i ptynéw ustrojowych, co
zapewnia prawidiowy przebieg proceséw rozrodczych
i zabezpiecza drogi oddechowe przed drobnoustrojami
i zanieczyszczeniami. Mechanizm klirensu $luzowo-rze-
skowego polega na przesuwaniu lepkiej wydzieliny wraz
z przyklejonymi patogenami w strone gardta, gdzie zosta-
je ona odkrztuszona lub potknieta. Rytmiczny, zsynchro-
nizowany ruch rzesek o czestotliwosci 7-27 Hz (12) przy-
pomina falowanie i sktada sie z dwdch faz: uderzeniowe;j
i powrotnej, gwarantujac efektywne oczyszczanie drog
oddechowych. Zaburzenia w budowie rzesek przektadajg
sie na zmianeg charakteru ruchu na rotacyjny, wibracyjny,
korkociggowy, zgarniajacy, a ostatecznie na catkowite ich
unieruchomienie. Patologiczny ruch rzesek powoduje
akumulacje $luzu, utrudnia oddychanie oraz stanowi
dogodne $rodowisko do rozwoju bakterii wywotujgcych
zakazenia drég oddechowych. Najczestsza wada struk-
tury cilium jest brak zewnetrznych (odpowiadajgcych
za czestos¢ uderzen) lub rownoczesnie zewnetrznych
i wewnetrznych ramion dyneinowych (13, 14).

Laryngolodzy pos$wiecajg najwiecej uwagi kwestii
przewlektego (lub nawracajgcego) wysiekowego zapale-
nia ucha $rodkowego u dzieci z uposledzong ruchomo-
Scig rzesek. Szacuije sie, ze problem ten dotyczy ponad
85% matych pacjentow (3, 11, 15). W literaturze mozna
spotka¢ sugestie traktowania nieobecnosci OME jako
kryterium wykluczajgcego rozpoznanie PCD w populacji
pediatrycznej. Kumulacja $luzu w trgbce Eustachiusza
prowadzi do przewodzeniowego uposledzenia stuchu,
ktére wykazuje duzg zmienno$¢ w przebiegu choroby.

Okoto 13. roku zycia w wiekszosci przypadkdéw docho-
dzi do zdecydowanego zmniejszenia nasilenia objawow
usznych (16).

Istnieje duzo kontrowersji zwigzanych z zabiegiem
zakfadania drenikéw wentylacyjnych u dzieci z PCD.
Wiekszo$¢ doniesien wskazuje na przewage leczenia
zachowawczego, celowanej antybiotykoterapii czy pro-
tezowania stuchu wzgledem interwencji chirurgicznej
z powodu przedtuzonego i nasilonego wycieku z uszu
(11, 17, 18). Niemniej stanowisko Kliniki Otolaryngologii
Dzieciecej WUM w tej kwestii pokrywa sie z obserwacjami
Campbellaiwsp. (19), EI-Sayeda i wsp. (20) oraz Woltera
i wsp. (21): po zabiegu nastepuje zdecydowana poprawa
styszenia, a nasilenie i czas trwania wycieku ropnego
z ucha jest poréwnywalny z przypadkami niezwigzanymi
z PCD.

Objawy ze strony nosa to uposledzenie jego drozno-
&ci i przewlekty katar wystepujacy od urodzenia. Polipy
jam nosa stanowig rzadkos¢ u dzieci, czestos¢ ich wyste-
powania odpowiada grupie pacjentéw z mukowiscydoza.
Przewlekte zapalenie zatok rzadko wymaga interwencji
chirurgicznej. Wskazana jest celowana, przedtuzona
antybiotykoterapia, stosowanie mukolitykdéw i ptukanie
jam nosa roztworem soli fizjologicznej. Stosowanie pre-
paratéw antyhistaminowych czy sterydéw donosowych
pomaga leczy¢ dodatkowe alergiczne niezyty nosa
(u opisanego wyzej pacjenta rozpoznano dodatkowo
uczulenie na roztocza).

Mtodzi pacjenci z PCD zdecydowanie czesciej prezen-
tujg zaburzenia snu czy obturacyjny bezdech senny (10).
Przy obecnym przeroscie migdatkbw podniebiennych
jest to wskazaniem do tonsillotomii. Nie ma zadnych
doniesien o przewadze ktérejkolwiek z metod opera-
cyjnych (tonsillektomii wzgledem tonsillotomii) u dzieci
z PCD. Nalezy zebra¢ i usystematyzowaé do$wiadczenia
z leczenia dzieci z pierwotng dyskineza rzesek z réznych
os$rodkéw badawczych. Istnieje potrzeba wypracowania
standardéw postepowania o wysokim poziomie zaufania
(prawdopodobienstwa), zgodnie z EBM. Niezbedna jest
interdyscyplinarna opieka nad pacjentami z PCD. Pet-
na wspétpraca pulmonologa, alergologa i laryngologa
zapewni optymalne prowadzenie chorych i przyspieszy
wiasciwg diagnoze.
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