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Czym jest PCD?

Czym jest PCD?

Pierwotna dyskineza rzesek (z ang. primary ciliary dyskinesia, PCD)
to dziedziczna, wieloobjawowa choroba, ktérej pierwotna przyczyna sa
zaburzenia ruchu rzgsek — niewielkich wypustek znajdujacych sie na po-
wierzchni komorek.

Gléwne objawy PCD powodowane sg zaburzeniami ruchu rzesek wy-
stepujacych w nablonku wyscielajacym drogi oddechowe (od ptuc az do
nosa wigcznie). U osoby zdrowej zsynchronizowany ruch rzesek prze-
suwa $luz z resztkami komorek, bakteriami i wirusami z drég oddecho-
wych, az do przetyku. Kiedy rzeski si¢ nie ruszajg lub gdy ich ruch jest
ograniczony, $luz i obecne w nim zanieczyszczenia pozostaja w drogach
oddechowych, powodujac przewlekle infekcje nosa, zatok, oskrzeli, ptuc
oraz czgste stany zapalne. Z biegiem czasu moze to prowadzi¢ do roz-
strzeni oskrzeli (zniszczenia ich $cian, z ang. bronchiectasis - trwale
zmiany anatomiczne w postaci poszerzenia $wiatla oskrzeli), a nawet do
uszkodzenia pluc.

Objawy PCD dotyczg takze ukladu rozrodczego. Nieptodnos¢ wyste-
pujaca u okoto 50% chorych mezczyzn spowodowana jest zaburzeniem
ruchu plemnikéw, wynikajacym z uszkodzen funkeji ruchowej wici (be-
dacych w istocie wydtuzonymi rzgskami). U kobiet wystepuje obnizenie
plodnosci, ktérego powodem sg zaburzenia ruchu rzesek wystepujacych
na komdrkach nabtonka wyscielajacego jajowody.

U okolo polowy pacjentéw z PCD wystepuje odwrdcenie trzewi (situs
inversus), polegajace na tym, ze narzady wewnetrzne sg ulozone po prze-
ciwnej stronie niz normalnie (np. serce po prawej stronie, watroba po
lewej, itd.) (Rys. 1).

Odwrécony uklad trzewi jest skutkiem uposledzenia funkeji rze-
sek w trakcie rozwoju zarodkowego, rzeski obecne w tym okresie
w zarodku majg wplyw na ulozenie narzagdéw wewnetrznych. Kie-
dy ruch rzesek zarodkowych jest zaburzony, uklad organéw we-
wnetrznych wzgledem osi lewo-prawo jest ksztaltowany w sposéb
przypadkowy, w efekcie czego u polowy pacjentéw z PCD wystapi
odwrdcenie trzewi, a u polowy uklad trzewi bedzie normalny. Ze-
spot objawow, w ktérym obok rozstrzeni oskrzeli i zapalenia zatok
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Rys. 1 Uktad narzadéw wewnetrznych cztowieka
- normalny i odwrécony (situs inversus).

wystepuje odwrdcenie trzewi, okreslany jest zespotem Kartagenera
(od nazwiska odkrywcy).

Czym sa rzeski i jaka jest ich rola w PCD?

Rzeski to cienkie wlosowate struktury wystepujace na powierzchni ko-
morek. S3 obecne na prawie wszystkich komérkach organizmu czlowie-
ka. Istniejg rézne typy rzgsek, petnigcych rézne funkgje. Te, ktorych za-
burzenia powodujg PCD, to rzgski obdarzone zdolnoscig ruchu. Rzeski
ruchowe wystepuja w duzej liczbie na powierzchni komodrek nablonka
wyscielajacego drogi oddechowe (nos, zatoki, oskrzela), narzad stuchu
(ucho) oraz drogi rozrodcze (jajowody), a takze komory mézgu. Rodza-
jem rzesek ruchowych sa takze pojedyncze wici plemnikow.

Rzeska jest zespolem mikrotubul wystajacych z powierzchni komor-
ki, okrytych blong komdrkowa. Giéwna jej czes¢ — aksonema - zbudo-
wana jest z dwoch mikrotubul centralnych otoczonych wianuszkiem
dziewieciu dubletéw mikrotubul obwodowych, z ktérymi zwigzane s3
ztozone bialka towarzyszace (Rys. 2). Bialka te, znane jako zewngtrzne
i wewnetrzne ramiona dyneinowe, sa motorem, ktéry odpowiada za
ruch rzesek. Ponadto w samej rzgsce wystepuja tez mostki neksynowe
i szprychy promieniste (radialne), stabilizujace jej strukture.Rzeski ,,od-
dechowe” wystepuja na powierzchni komorek nablonka gornych drog
oddechowych (jama nosa, zatoki przynosowe, ucho srodkowe, trabka
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Eustachiusza, gardlo) i dolnych drég oddechowych (od tchawicy do
oskrzelikow). Kazda orzesiona komorka nablonkowa posiada okoto 200
rzesek, a szacowana gestos¢ rzesek na powierzchni nablonka uktadu od-
dechowego wynosi 10° (miliard) na cm* U zdrowych ludzi, poruszajace
si¢ w sposob skoordynowany (,falujacy”) rzeski przesuwaja wydziela-
ny przez komorki nablonka sluz, w ktérym uwigzione sg drobne za-
nieczyszczenia (kurz, fragmenty komorek, bakterie), przyczyniajac sie
w ten sposob do oczyszczania drég oddechowych (tzw. oczyszczanie lu-
zowo-rzeskowe). U chorych na PCD ruch rzgsek jest zaburzony, przez
co w drogach oddechowych gromadzi si¢ $luz z zanieczyszczeniami,
ktorych organizm nie potrafi usungé. W konsekwencji dochodzi do
czestych infekgji drog oddechowych, ktére prowadza do chronicznych
stanéw zapalnych, z czasem doprowadzajac do trwalych uszkodzen,
zwlaszcza w oskrzelach i ptucach.

Wici plemnikéw odpowiedzialne sa za ruch meskich komorek rozrod-
czych. W przypadku zaburzenia ruchliwosci wici, plemniki tracg zdol-
no$¢ ruchu, co zmniejsza ich szanse na zaplodnienie komorki jajowej.
U kobiet ruch rzesek obecnych na komoérkach nablonka jajowodow
wspomaga transport komorki jajowej w kierunku macicy; wynikiem
jego zaburzen moze by¢ obnizona ptodnos¢ lub cigza pozamaciczna.

Ruch rzesek obecnych w czasie rozwoju zarodkowego w tak zwanym
~wezle zarodkowym” odpowiedzialny jest za wytworzenie asymetrii cia-
la typowej dla organizmu ludzkiego (serce po stronie lewej, watroba po

zewnetrzne dublet mikrotubul
ramiona obwodowych
dyneinowe

mostek para centralna
neksynowy

szprycha wewnetrzne
promienista ramiona dyneinowe

Rys. 2 Struktura rzeski z nabtonka oddechowego.
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prawej itd.)(Rys. 1). Uposledzenie funkgji tych rze¢sek powoduje, ze usta-
lanie asymetrii uktadu organéw wewnetrznych odbywa si¢ w sposob
losowy, stad u polowy pacjentéw z PCD wystepuje odwrocenie trzewi,
a u polowy uklad trzewi jest normalny.

Jaki jest przebieg choroby?

Typowo, dziecko chore na PCD wykazuje objawy juz w okresie nowo-
rodkowym. Oddychanie jest utrudnione: nos zablokowany przez wy-
dzieling, pojawia sie kaszel; moze dojs$¢ do zapadnigcia sie czesci ptuca
(niedodma). Niemowleta czgsto majg diagnoze tzw. noworodkowego
zespolu niewydolnosci oddechowej lub noworodkowego zapalenia ptuc.

Z czasem kaszel i niedrozno$¢ nosa spowodowana obecnoscia wydzieli-
ny przechodza w stan przewlekly i pojawiaja si¢ czeste, powazne infekcje
drég oddechowych. Poniewaz oczyszczanie ze §luzu jest nieefektywne
nie tylko w plucach, nos jest stale zablokowany wydzielina, co czgsto
objawia si¢ mowgq nosowa. Juz u matych dzieci migdalki sa powiekszone
i dochodzi do czestych infekcji ucha srodkowego. W wielu przypadkach
rozwija si¢ przewlekle wysiekowe zapalenie ucha srodkowego. Przewle-
kty wysiek w uchu srodkowym jest powodem probleméw ze stuchem
(niedostuchu), ktory jednak w wieku nastoletnim samorzutnie ustepuje.
Dzieci w wieku szkolnym i starsze czgsto choruja na zapalenia zatok.
Na przebieg choroby najwiekszy wpltyw wywiera zajecie ptuc. Jesli czes¢
pluca ulegnie niedodmie (,,zapadnie si¢”) i niemozliwe jest jej ponowne
upowietrznienie (,otwarcie”), dochodzi do przewleklej infekcji tej czesci
narzadu. Razem z blokadg oskrzeli przez gesty $luz, prowadzi to stop-
niowo do zniszczenia tej czgsci ptuca. W zwigzku z tym, ze uszkodzona
czes$¢ pluca jest bardzo wrazliwa na czynniki wywolujace choroby (bak-
terie/wirusy), moga one fatwo namnazac si¢ w uszkodzonej czgéci ptuca
oraz atakowa¢ inne czesci ptuc.

Przebieg choroby moze by¢ bardzo indywidualny. Niektérzy pacjenci
przejawiajg objawy choroby juz w okresie okoloporodowym, podczas
gdy u innych pierwsze objawy pojawiaja sie w okresie wczesnodziecig-
cym lub nawet pézniej. Podobnie, poczatek i przebieg infekcji moga byc¢
bardzo indywidualne.




Ktdre organy mogq byc dotkniete w PCD?

Ktdére organy moga byc¢ dotkniete w PCD?

Najczestsze zaburzenia wystepujace w PCD dotyczg uktadu oddechowe-
go i rozrodczego.

Calkowite przelozenie trzewi (lustrzany uktad organéw wewnetrznych),
wynikajace z uposledzenia funkeji rzgsek w czasie rozwoju zarodkowe-
go, nie ma zwykle wplywu na funkcje organéw i nie powoduje dodat-
kowych probleméw. Jednakze, u czesci pacjentéw z PCD (ok. 5-10%)
wystepuje jedynie czesciowe odwrdcenie trzewi (heterotaksja). Pacjenci
z heterotaksja czesto cierpig na wrodzone wady serca. U tych pacjentow
objawy kardiologiczne s3 na tyle powazne, ze typowe objawy PCD s3
czesto niezauwazane, przez co nie sg prawidlowo leczone.

Innymi zaburzeniami, ktére mogg by¢ zwigzane z PCD sa: wodoglo-
wie (rozszerzenie komér mozgu), zwyrodnienie barwnikowe siatkowki
(retinitis pigmentosa), wielotorbielowato$¢ nerek lub gluchota zwigzana
z uposledzeniem ucha wewnetrznego. Wymienione objawy sa rzadko
spotykane i charakteryzuja zfozone zespoty chorobowe, w ktorych PCD
jest tylko jednym z elementéw pelnego spektrum zaburzen.

Jak sie diagnozuje PCD?

Diagnostyka PCD jest wieloetapowa, kosztowna i bardzo zalezy od do-
swiadczenia osoby przeprowadzajacej badania. Jako badanie wstepne
mozna stosowac¢ pomiar stezenia tlenku azotu (NO) w powietrzu wydy-
chanym przez nos (nNO). Wartosci nNO u pacjentéw z PCD sg znacza-
co nizsze niz u 0s6b zdrowych. Jednakze, sama obnizona wartos¢ nNO
nie jest wystarczajaca do zdiagnozowania PCD, chocby dlatego, ze ich
zakres czesciowo pokrywa si¢ z wartosciami obserwowanymi u chorych
na inne choroby (np. mukowiscydoze).

W wiekszosci przypadkéw diagnoza PCD oparta jest na badaniu orze-
sionych komorek nablonka oddechowego pobranych ze §luzéwki nosa.
Komorki te pobiera si¢ za pomocg miekKiej szczoteczki; ta szybka (ok. 20
sek.) procedura moze zosta¢ wykonana réwniez u matych dzieci i nie-
mowlat. Komorki orzesione moga takze by¢ pobrane z oskrzeli podczas
bronchoskopii (badanie wziernikiem wnetrza drég oddechowych), jezeli




Genetyka

procedura ta jest wykonywana z innych powodéw, np. dla wyjasnienia
probleméw z oddychaniem.

Po pobraniu prébki nablonka oddechowego przeprowadza sie analize
ruchu rzgsek za pomoca wideomikroskopii. Doswiadczony badacz jest
w stanie z duzym prawdopodobienistwem okresli¢ na tej podstawie, czy
pacjent jest chory na PCD, czy nie.

W jednym z najczesciej spotykanych wariantéw PCD, w ktérym brak
jest zewnetrznych ramion dyneinowych (z ang. outer dynein arms,
ODA), rzeski s nieruchome lub tylko delikatnie drgaja. Inne zmiany s3
trudniejsze do rozpoznania, poniewaz normalny sposob poruszania si¢
rzgsek ulega w nich tylko nieznacznym modyfikacjom (np. bicie sztywne
lub przyspieszone).

Diagnoza moze by¢ przeprowadzona za pomoca techniki immunofluore-
scencyjnej (IF), ktéra umozliwia uwidocznienie elementéw ultrastruk-
tury rzeski przy zastosowaniu specyficznych przeciwcial; pozwala to na
okreslenie, ktore elementy ultrastruktury rzesek ulegly uszkodzeniu.

Defekty ultrastruktury rzesek mozna wykry¢ takze przy pomocy mikro-
skopii elektronowej. Wiekszo$¢ najczesciej spotykanych uszkodzen do-
tyczy struktur rzeski znanych jako zewnetrzne (ODA) lub wewnetrzne
ramiona dyneinowe (IDA). Najczesciej spotykane uszkodzenia to brak
IDA lub ODA, obserwowane sg takze nieprawidlowa liczba lub ulozenie
mikrotubuli obwodowych.

Ostatecznym i najbardziej specyficznym potwierdzeniem diagnozy PCD
jestidentyfikacja uszkodzonych genow (mutacji) stanowigcych genetycz-
ne podloze zaburzen struktury i funkgji rzesek (badanie genetyczne).

Genetyka

PCD jest chorobg o autosomalnym recesywnym sposobie dziedziczenia.
Oznacza to, ze chory musi odziedziczy¢ dwie uszkodzone (zmutowane)
kopie genu, po jednej od kazdego z rodzicow. W najczestszym przypadku
rodzice s3 bezobjawowymi nosicielami, tzn. kazde z nich posiada jedna
zmutowang i jedng normalna kopie genu, ktéra ,maskuje” efekt mutacji.




Genetyka

Jesli kazde z rodzicow posiada po jednej kopii mutacji, to ryzyko gene-
tyczne, ze dziecko bedzie chore jest jak 1:4 (25%). Ryzyko, ze dziecko tych
rodzicoéw bedzie tak jak i oni nosicielem (bedzie posiadato jedng kopie
genu z mutacjg i jedng normalng) jest jak 1:2 (50%), a szansa ze dziecko
nie odziedziczy ,mutacji PCD” od Zadnego z rodzicéw wynosi 1:4 (25%).

W Europie czgsto$¢ wystepowania PCD wynosi 1:16 000 zywych uro-
dzen. Podawana czgstos¢ choroby jest najprawdopodobniej zanizona,
co zwigzane jest z faktem, iz objawy PCD bez odwrécenia trzewi i/lub
prawidlowym obrazem ultrastruktury rzgsek sa niespecyficzne i PCD
u takich chorych moze pozosta¢ nierozpoznana. Ponadto, przebyte in-
fekcje wirusowe lub bakteryjne oraz czynniki srodowiskowe, takie jak
np. palenie tytoniu, moga powodowa¢ zmiany w ruchliwosci i struktu-
rze rzesek, ktore nakladajg sie na zmiany zwiazane z PCD i mogg unie-
mozliwi¢ rozpoznanie PCD.

W kazdym przypadku noworozpoznanego PCD, osobie chorej i/lub rodzi-
nie powinna zosta¢ udzielona porada genetyczna w poradni genetycznej.

Ostatecznym potwierdzeniem rozpoznania PCD jest badanie genetycz-
ne, w ktérym identyfikuje sie mutacje w jednym z ,,genéw PCD”. Ze
wzgledu na mnogos¢ genéw, ktorych mutacje powoduja PCD, co wynika
z wielce skomplikowanej struktury molekularnej rzesek, nie prowadzi
si¢ takich badan w celach przesiewowych, majacych na celu rozpozna-
wanie PCD na poziomie populacji. Ponadto, nalezy pamietaé, ze muta-
cje w prawie 30 zidentyfikowanych do tej pory ,,genach PCD” wyjasniaja
- zaleznie od badanej populacji - jedynie 30 - 65% przypadkéw choroby.
Oznacza to, ze srednio w okolo polowie przypadkéw badanie genetyczne
nie pozwoli zidentyfikowa¢ uszkodzonego genu.

Poza mutacjami dziedziczonymi w sposéb autosomalny recesywny,
PCD moze by¢ takze spowodowane przez mutacje gendw zlokalizowa-
nych na chromosomie X (RPGR i OFDI); mutacje te powoduja oprocz
PCD dodatkowe powazne schorzenia. Sg to jednak przypadki stosun-
kowo rzadkie.
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Problemy laryngologiczne w PCD
Uszy

Problemy zwigzane z nosem oraz uszami czesto umozliwiajg fatwiejsze
rozpoznanie PCD. Wysigkowe zapalenie ucha srodkowego (z ang. glue ear)
wystepuje praktycznie u wszystkich pacjentéw z PCD. Jest spowodowane
gromadzeniem si¢ §luzu w trabkach Eustachiusza, z ktorych, ze wzgledu
na nieprawidfows funkgje rzesek, sluz nie jest prawidtowo usuwany.

Wskutek zalegania $§luzu powietrze z nosa nie dostaje si¢ do ucha $rod-
kowego, a miejsce powietrza zajmuje plyn. Nagromadzenie plynu
w uchu srodkowym powoduje ostabienie stuchu spowodowane ograni-
czonym przenoszeniem dzwiekéw przez plyn oraz zwiekszong podat-
no$¢ ucha na infekgje.

Czasami utrate stuchu spowodowang wysickowym zapaleniem ucha
srodkowego leczy sie poprzez wstawianie rurek wentylacyjnych (ang.
grommets). Rurki moga niestety ulatwia¢ przenikanie wody oraz bakte-
rii do ucha $rodkowego, co moze spowodowac¢ infekcje i powstanie wy-
cieku z ucha, ktory moze stac sie stalg dolegliwoscia.

Wyciek z ucha ogranicza pozytywne efekty wstawienia rurek wentyla-
cyjnych i uniemozliwia noszenie aparatow stuchowych. Z tego powodu
normalnie nie wstawia si¢ rurek wentylacyjnych u chorych na PCD, za
wyjatkiem sytuacji wyjatkowych, np. gdy wystepuje zagrozenie zapad-
niecia si¢ blony bebenkowej ucha.

Jednakze jesli wystepuje obustronna znaczna utrata stuchu, wplywajaca
na rozwoj ogolny, szkolny, rozwéj mowy i jezyka dziecka, wskazane jest
zalozenie aparatu stuchowego.

W przypadku jednostronnej utraty stuchu, zwykle zalozenie aparatu nie
jest wymagane, poniewaz drugie zdrowe ucho wystarczy dla normalne-
go funkcjonowania.

Nos

U pacjentéw z PCD §luz obecny w nosie nie jest odpowiednio przesuwa-
ny przez rzeski i nie jest usuwany do gardta i przetyku. Z tego powodu
u pacjentéw PCD nos jest bardzo czesto zablokowany. Dotyczy to row-
niez przewodéw wyprowadzajacych zatok szczekowych i czolowych,
ktore uchodza do przewodu nosowego.

Z tego powodu pacjenci z PCD chorujg na przewlekly niezyt nosa (wy-
siek z nosa, niedroznos¢ przewodow nosowych), a jesli dojdzie do prawi-
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dlowego rozwoju zatok, czesto wystepuja przewlekle zapalenia zatok ze
sklonnoscia do powstawania polipow.

Co mozna zrobic ?

Nos powinien by¢ regularnie oczyszczany z uzyciem soli w sprayu
lub roztwordéw soli kuchennej - jesli tylko dziecko to toleruje, nalezy
przeprowadzac ptukanie nosa z uzyciem roztwordéw zawierajacych
sol (np. s6l emska lub sél morska). Mozna takze przeprowadzac inha-
lacje zatok z uzyciem roztworu soli o wyzszym stezeniu (6 - 7%), ktéra
rozrzedza gesty $luz.

W niektorych przypadkach niemozliwe jest unikniecie operacji zatok.
Nalezy jednak pamietac, ze prawdopodobienstwo nawrotu jest tu bar-
dzo wysokie. Nalezy to wzig¢ pod uwage podejmujac decyzje o operaciji.

Oskrzela

Trudnosci oczyszczania oskrzeli ze §luzu prowadza do czestych nawro-
tow zapalen oskrzeli, a w konicu do przewleklego zapalenia oskrzeli. W
poszerzonych oskrzelach gromadzi si¢ wydzielina, ktéra fatwo ulega
infekcjom bakteryjnym. Przewlekajacy sie proces zapalny niszczy na-
blonek, uszkadza i ostabia strukture $ciany oskrzeli, prowadzac do jej
uszkodzenia (rozstrzeni oskrzeli). Powtarzajace si¢ stany zapalne otacza-
jacego migzszu ptuc moga prowadzi¢ do jego wtdknienia i marskosci.
Poczatkowo gléwnym objawem sg nawrotowe infekcje dolnych drég od-
dechowych. Z czasem stajq sie coraz bardziej diugotrwale, wreszcie dole-
gliwosci utrzymuja sie przewlekle, cho¢ o zmiennym nasileniu. Dziecko
kaszle codziennie, czgsto z nasileniem w godzinach popotudniowych.
Odkrztuszana wydzielina ma czesto charakter ropny i stwierdza sie
w niej obecnos¢ bakterii. Najczestsze bakterie to Hemophilus influenzae,
Staphylococcus aureus, Streptococcus pneumoniae, rzadziej Pseudomo-
nas aeruginosa, Escherichia coli itd. lub beztlenowce.

U czgéci dzieci obserwuje sie przediuzajace sie lub nawracajace (zwykle
o tej samej lokalizacji) zapalenia pluc. Czesto obserwowany jest prze-
wlekty wilgotny kaszel, z odkrztuszaniem wydzieliny §luzowo - ropnej
lub ropnej, nierzadko obfitym w okreslonej pozycji. Plwocina moze by¢




Problemy z refluksem w PCD

cuchnaca, podobnie jak oddech dziecka (co powodowane moze by¢ obec-
noscig beztlenowcoéw). Przy wiekszej rozleglosci zmian zdarza sie nieto-
lerancja wysitku i zaburzenia przyrostu masy ciala. Niekiedy jedynym
objawem jest podwyzszona temperatura ciala. Nierzadkie sa deformacje
klatki piersiowej o réznym nasileniu, niekiedy takze kregostupa piersio-
wego. Krwioplucie zdarza si¢ u kilkunastu procent dzieci z rozstrzeniami
- gléwnie w okresach zaostrzen. Pojawia¢ si¢ moga palce paleczkowate
(zwykle przy duzej rozlegtosci i dtugim czasie trwania choroby).

W leczeniu najwazniejsze jest ulatwienie odkrztuszania poprzez odpo-
wiednio dobrane techniki fizjoterapii (w tym wysilek fizyczny).

Problemy z refluksem w PCD

Refluks zoladkowo-przelykowy (czyli zarzucanie kwasnej tresci zotad-
kowej do przetyku) czesto towarzyszy pacjentom z przewlekty chorobg
ukfadu oddechowego. Refluks sam w sobie moze by¢ przyczyna niekto-
rych przewlektych choréb ptuc. W PCD refluks moze wspotistnie¢ oraz
nasila¢ istniejace objawy plucne.

Kazda osoba z przewlektym kaszlem ma zwiekszone ryzyko refluksu spo-
wodowane zwigkszeniem cisnienia w jamie brzusznej podczas napadéw
kaszlu. Jesli pacjenci z PCD nie odpowiadaja na wlasciwg terapie objawow
choréb pluc, nalezy zawsze sprawdzi¢ wystepowanie refluksu i zastosowacé
odpowiednie leczenie. Refluks wraz z wciagnieciem (aspiracjg) wydzieli-
ny do ptuc moze prowadzi¢ do infekgji i stanéw zapalnych pluc, co moze
znacznie przyspieszy¢ postep choroby w dolnych drogach oddechowych.

Co mozna zrobic ?

Leczenie zazwyczaj opiera sie na podawaniu lekow. Neutralizacja kwa-
su zotagdkowego zmniejsza zardwno spowodowany zgaga bol jak i reak-
cje zapalne w ptucach - jesli wystepuje aspiracja wydzieliny. Prokinetyki
to czynniki, ktore zwiekszaja perystaltyke jelit, zwiekszajac oproznianie
zotadka. Przyjmowanie jednoczesnie jedzenia i ptyndw znacznie zwiek-
sza ryzyko, ze potptynna zawartos¢ zotagdka moze wracac do przetyku,
prowadzac do aspiracji wydzieliny do drég oddechowych.




Szczepienia w PCD

Szczepieniaw PCD

W PCD oprécz realizacji szczepienn obowigzkowych (wg kalendarza
szczepien) zaleca si¢ zastosowanie szczepionek zalecanych w przyjetych
dla nich terminach. Szczepienia powinny by¢ zorganizowane przez leka-
rza ogolnego/pediatre.

Dla dzieci powyzej 6 miesigca zycia, zalecane jest podawanie szczepion-
ki przeciwko grypie; to szczepienie moze by¢ zorganizowane przez leka-
rza rodzinnego. Szczepionki zwykle s dostepne w pazdzierniku kazde-
go roku. Jezeli dziecko jest szczepione po raz pierwszy, podaje si¢ druga
dawke szczepionki 4 tygodnie pdzniej, w przeciwnym razie szczepionke
podaje sie tylko raz kazdego roku. Jest zalecane, aby rodzice chorego
dziecka takze zostali zaszczepieni.

Czesto dla dzieci i dorostych z PCD zaleca si¢ rowniez szczepionki prze-
ciw pneumokokom. Skonsultuj si¢ z lekarzem, czy potrzebujesz takiej
szczepionki. W sprawie dokladnego ustalenia wymaganych szczepien
ochronnych u swojego dziecka, skontaktuj si¢ z lekarzem pediatra.

Plodnos¢ w PCD

Nieplodnos$¢ jako niezdolnos$¢ do poczecia dziecka po roku préb wy-
stepuje u 1 na 7 par. Co najmniej 50% oséb dotknietych PCD moze bez
trudnosci pocza¢ dzieci lub zajs$¢ w ciaze, pozostale osoby powinny za-
siegna¢ porady lekarskiej.

Mezczyzni

U mezczyzn chorych na PCD, plemniki moga mie¢ stabg ruchliwos¢,
co zmniejsza szanse na zaplodnienie komorki jajowej. Dokladne dane,

u ilu procent chorych na PCD wystepuje taka zmniejszona ruchliwos¢
plemnikow, nie sg jednak znane.

Wstepne dane wskazuja, Ze w niektérych wariantach genetycznych PCD,
plodno$¢ mezczyzn moze by¢ obnizona w mniejszym stopniu niz w in-
nych. W przypadku problemdéw z poczeciem, zaleca si¢, aby przepro-
wadzi¢ analize nasienia w klinice andrologicznej. Podczas tego badania,
nasienie jest analizowane na wiele sposobow: analizowana jest ogdlna




Palenie tytoniu

liczba plemnikow, odsetek plemnikéw ruchliwych oraz struktura plem-
nikéw (morfologia).

Jezeli analiza wykazuje stabg ruchliwos¢ plemnikow, te problemy mozna
przezwycigzy¢ stosujac techniki wspomaganego rozrodu: zaptodnienie
in-vitro (IVF) lub docytoplazmatyczne wstrzyknigcie plemnika (ICSI).
W czasie tej procedury, partnerka otrzymuje leki, stymulujace ja do wy-
tworzenia duzej liczby komorek jajowych. Komorki te sa pobierane za
pomoca prostej procedury chirurgicznej. Pojedynczy plemnik o dobrej
ruchliwosci jest wstrzykiwany do komérki jajowej (ICSI), umozliwiajac
jej zaplodnienie i utworzenie zarodka, ktéry moze by¢ zaimplantowany
do macicy matki.

W azoospermii (brak plemnikow w ejakulacie), w powyzej 50% przy-
padkéw mozna uzyskac plemniki z jader za pomocg zabiegu chirurgicz-
nego. W innych przypadkach mozna uzy¢ nasienia dawcy.

Kobiety

Plemnik i komérka jajowa spotykaja sie w jajowodzie, gdzie nastepuje
zaplodnienie. Zaptodniona komorka jajowa (zarodek) przemieszcza si¢
nastepnie do macicy. Jesli jajowody s zablokowane lub przerwane, nie
moze nastapi¢ zagniezdzenie zarodka, co jest przyczyna ok. 20% przy-
padkéw bezplodnosci. Zaburzona ruchliwos¢ rzesek pokrywajacych
$cianki jajowoddw moze by¢ przyczyna obnizonej ptodnosci kobiet cho-
rujacych na PCD.

Palenie tytoniu

Kiedy jest si¢ chorym na PCD lub posiada si¢ dziecko z PCD, bardzo
wazne jest unikanie palenia tytoniu. W zwigzku z tym, ze PCD powo-
duje spowolnienie oczyszczania sluzowo-rzeskowego, toksyczne sktad-
niki dymu papierosowego moga diuzej przebywac w ptucach pacjentéw
z PCD, powodujac zwiekszone ryzyko uszkodzen. Ponadto, dym papie-
rosowy stymuluje zwigkszenie produkgji $luzu, ktéry dodatkowo jest
bardziej lepki - to powod charakterystyczny dla palaczy papieroséw ob-
jaw mokrego ,,kaszlu palacza”. Te efekty dziatania dymu papierosowego
sg katastrofalne dla pluc pacjentéw z PCD, zwiekszajac ryzyko zakaze-




Sport, hobby, gry

nia, uszkodzenia ptuc i powodujac pogorszenie ich czynnosci. Dlatego
rzucenie palenia tytoniu jest absolutng koniecznoscia, jesli u Ciebie lub
u Twojego dziecka zdiagnozowano PCD.

Sport, hobby, gry

Regularne ¢wiczenia fizyczne sa wazne dla rozwoju migsni i wytrzy-

malosci kosci, poprawy postawy, wydolnosci oraz funkgji ptuc. Moga

takze pomdc w utrzymaniu odpowiedniej masy ciala, przyczyniac sig

do zdrowia psychicznego i emocjonalnego oraz podwyzszenia jakosci

zycia. Chorych na PCD nalezy zachgca¢ do wykonywania wszystkich

rodzajow ¢wiczen. Odpowiednio dobrane ¢wiczenia fizyczne oraz fizjo-

terapia pelnig bardzo wazng role: pomagaja w usuwaniu sluzu z drég

oddechowych, przez co zapobiegaja infekcjom. W czasie infekgji, fizjo-

terapia tagodzi stany zapalne i przyczynia si¢ do przyspieszenia procesu

zdrowienia.

Istnieje wiele réznych rodzajow ¢wiczen, ktore moga by¢ wykonywane

w PCD, na przyklad:

« zabawy na placu zabaw (np. zjezdzalnie, hustawki, gra w klasy)

« plywanie

« ¢wiczenia na trampolinie

« szkolne zajecia wychowania fizycznego

« $piew i gra na instrumentach detych

o kazdy lubiany przez dziecko rodzaj wysitku fizycznego zwiekszajacy
czesto$¢ i glebokos¢ oddychania

Oprocz ¢wiczen fizycznych istnieje takze wiele technik fizjoterapii, kto-

re pomagaja w usuwaniu $luzu z drég oddechowych. Powinny by¢ one

regularnie wykonywane, aby zapobiega¢ infekcjom drég oddechowych.

Skonsultujsie ze swoimlekarzem prowadzacym orazfizjoterapeu-
ta, aby wybra¢ te techniki, ktére sa dla Ciebie najskuteczniejsze

i najlepiej dopasowane.




Autorami niniejszego tekstu s polscy uczestnicy projektu Bestcilia:
dr Zuzanna Bukowy-Bierytto, prof. Michat Witt, prof. Ewa Zietkiewicz,
prof. Henryk Mazurek, dr Andrzej Pogorzelski.

Tekst czesciowo zostat przygotowany w oparciu o materiaty o PCD do-
stepne na stronie internetowej PCD Family Support Group w Wielkiej
Brytanii (www.pcdsupport.org.uk), jak réwniez broszure przygotowa-
na przez niemieckich cztonkéw projektu Bestcilia: dr Julie Wallmeier,
dr Claudiusa Wernera i prof. Heymuta Omrana z Klinik fur Kinder-und Ju-
gendmedizin, Universitatsklinikum Miinster w Niemczech.

W procesie tworzenia tej broszury, lekarze uwzglednili réznice regionalne
oraz kulturowe w sposobach opieki nad pacjentami z PCD. Nalezy wzig¢ pod
uwage, ze w chwili obecnej nie ma sprawdzonej specyficznej terapii dla PCD.
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