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INFORMACJE O ARTYKULE ABSTRACT
Historia artykutu: Primary ciliary dyskinesia (PCD) presents a diagnostic challenge. Coexistence of multior-
Otrzymano: 08.08.2016 gan abnormalities may facilitate the diagnosis. In this article, we present a case of
Zaakceptowano: 20.10.2016 a patient with a complex congenital heart disease and recurrent severe lower respiratory
Dostepne online: xxx tract infections, in whom further diagnostics confirmed PCD with CCDC39 gene mutation.
In recent years, genetic testing for PCD forms a valuable completion of the ciliary biopsy
Stowa kluczowe: with electron microscopy. Once diagnosis of PCD is established, proper clinical care will
e gen CCDC39 have to be rendered to reduce the complications of the disease. In this article, the cur-
e zlozona wrodzona wada serca rent recommendations for patient’s clinical visits’ regimen, laboratory testing and sug-
e bakteryjne zapalenie oskrzeli gested prophylactic methods are presented.
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Opis przypadku

6-miesieczna dziewczynka z zespotem Fallota zostata prze-
kazana do Kliniki Pneumonologii w celu diagnostyki nawra-
cajacych zapalen pluc, uniemozliwiajgcych leczenie opera-
cyjne wady serca.

Dotychczasowy przebieg choroby:

Dziewczynka urodzona z CII PII, w 35. tygodniu cigzy,
z masg ciala 2800 g, oceniona na 7-9 punktéw w skali Apgar.
Ze wzgledu na obecno$¢ szmeru nad sercem w pierwszej
dobie zycia wykonano badanie echokardiograficzne, ktdre
uwidocznito cechy zespolu Fallota z dwukierunkowym
przeplywem przez VSD o wyraznej przewadze przeplywu
lewo-prawego oraz prawostronny tuk aorty. W drugiej dobie
zycia u dziecka stwierdzono prawostronne zapalenie pluc
z cechami niewydolnosci oddechowej, wymagajgce leczenia
w oddziale intensywnej terapii. Z powodu utrzymywania sie
zmian niedodmowych w szczytowym segmencie prawego
ptuca wykonano bronchofiberoskopig, w ktérej stwierdzono
udzielone tetnienie na tchawicy i prawym oskrzelu gtow-
nym, zwezajace nieznacznie S$wiatlo prawego gtéwnego
oskrzela oraz duzg ilos¢ gestej, Sluzowej wydzieliny. Po
ustgpieniu objawéw ze strony ukladu oddechowego dziew-
czynke przekazano do kliniki kardiologii w celu przygotowa-
nia do korekcji wady serca. Pobyt w klinice kardiologii byt
powiklany wielokrotnymi obturacyjnymi zapaleniami osk-
rzeli oraz nawracaniem zmian zapalnych w ptucach. Dziew-
czynka wymagata antybiotykoterapii oraz intensywnego
leczenia rozkurczajgcego oskrzela. W tomografii komputero-
wej klatki piersiowej stwierdzono zmiany niedodmowo-
-marskie w segmencie 2. pluca prawego, rozsiane zmiany
niedodmowe w plucu lewym oraz rozedme prawego pluca.
Stwierdzenie powyzszych zmian bylo bezposrednim powo-
dem przeniesienia pacjentki do kliniki pneumonologii
w celu weryfikacji droznosci drég oddechowych.

Przy przyjeciu do oddzialu dziewczynka byta w Srednim
stanie ogélnym. W badaniu fizykalnym z odchylen stwier-
dzono: niedobér masy ciala (5020 g, < 3 pc), cechy nasilonej
dusznosci, tachypnoe 82/min, szmer skurczowy nad sercem
wzdluz lewego brzegu mostka o nasileniu 3/6 w skali
Levine’a, cechy niewydolnosci krazenia (wzmozong potli-
wosé, meczliwosé przy jedzeniu). Po ustabilizowaniu stanu
pacjentki wykonano bronchofiberoskopie w znieczuleniu
ogdlnym, w ktérej uwidoczniono nieznaczny ucisk oskrzela
gtéwnego prawego, opisywany takze w badaniach poprzed-
nich (prawdopodobnie powodowany przez prawostronny tuk
aorty) oraz zwezenie oskrzeli ptata gérnego prawego pluca,
z zalegajgca Sluzowo-ropng wydzieling. W posiewie wydzie-
liny z oskrzeli obserwowano wzrost Haemophilus influenzae.

W 7. miesigcu zycia, po kilkudniowym okresie stabilnych
objawéw ze strony drég oddechowych, przeprowadzono
korekcje wady serca. Okres pooperacyjny byt powiklany
lewostronnym zapaleniem ptuc i nasilong obturacjg oskrzeli,
niereagujacag na leczenie. Pomimo zadowalajgcego efektu
hemodynamicznego operacji u dziewczynki nadal wystepo-
waly infekcje drég oddechowych o nietypowym i ciezkim
przebiegu: z goraczka, licznymi zmianami ostuchowymi
o typie furczen i Swistéw nad polami obu ptuc, wysoka
leukocytozg, jednak brakiem nowych zmian =zapalnych

w migzszu ptucnym w zdjeciu przeglagdowym klatki piersio-
wej. Dolegliwos$ci ustepowaly po zastosowaniu antybiotyku.
Obraz kliniczny sugerowal rzadko wystepujace u dzieci bak-
teryjne zapalenie oskrzeli.

W trakcie diagnostyki réznicowej przyczyn nawracaja-
cych zakazen drég oddechowych wykluczono: mukowiscy-
doze, refluks zotgdkowo-przelykowy, podstawowe zaburze-
nia odpornosci humoralnej i komoérkowej oraz alergie
IgE-zalezng. Ze wzgledu na ciezki przebieg infekcji drég
oddechowych, nawracanie bakteryjnych infekcji drég odde-
chowych z objawami zalegania wydzieliny w oskrzelach,
wczesny poczatek dolegliwosci oraz wspdlistniejacy zlozong
wade serca wysunieto podejrzenie pierwotnej dyskinezy
rzesek. Wykonanie biopsji blony $luzowej drég oddecho-
wych odroczono ze wzgledéw technicznych (matla Srednica
drég oddechowych u dziecka w tym wieku). Ze wzgledu na
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Ryc. 1 - a. Struktura rzesek omawianej pacjentki

w mikroskopie elektronowym. Widoczny brak
wewnetrznych ramion dyneinowych oraz dezorganizacja
mikrotubuli. Obraz tzw. defektu szprych radialnych. b.
Obraz rzesek o prawidlowej strukturze w mikroskopie
elektronowym.

Fig. 1 - a. Cilia ultrastructure of the discussed patient. Inner
dynein arm defect and microtubule disorganization visible. The
picture of so called ,,radial spoke defect”. b. Ultrastructure of
normal cilia
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