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Dlouhad cesta od sekvestru k dyskinezi
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Uvadime kazuistiku nyni 15leté pacientky odeslané k vysetfeni do pneumologické ambulance pro recidivujici bronchitidy a bronchopneumonie.
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A long way from sequester to dyskinesia

This case report concerns a 15-year-old female patient referred to the pulmonologist for a recurring bronchitis and bronchopneumonia.

Key words: bronchiectasis, primary ciliary dyskinesia.

Pod pojmem primdrni cilidrni dyskineze
(PCD) rozumime vrozenou poruchu struktu-
ry a/nebo funkce fasinek. Jedna se o dédi¢né
onemocnéni, pfi kterém pacienti vinou nedo-
state¢né nebo chybéjici samocistici funkce plic
trpf rekurentnimi ¢i chronickymi zanéty hor-
nich i dolnich dychacich cest. Dle zdokumen-
tovanych pfipadd byla spravné diagndza ¢asto
zachycend aZ v adolescenci ¢i dospélém veku.
Tato skute¢nost poukazuje na fakt, ze fada pa-
cientl diagndze unika, nebo je diagnostikovana
az v dobé rozvinutych komplikaci (1).

Kazuistika

Nasf pacientkou je 15letd divka, kterd od koje-
neckého véku trpéla opakovanymi bronchitidami
a bronchopneumoniemi.V kojeneckém veku byla
lé¢ena pro gastroezofagedini reflux Prepulsidem.
Od batoleciho véku je sledovana na alergologii
s trvalou inhala¢ni kortikoterapif, v posledni dobé
byla lé¢end kombinovanym preparatem (inhalac-
ni kortikosteroid + dlouhodobé plsobici 32sym-
patomimetikum). Zhruba 1x mésicné bylo viak
nutné rozsifovat terapii o peroralnf kortikosteroidy
pro ataky dusnosti. Dle spirometrického vysetieni
trval ndlez obstrukéni ventila¢ni poruchy s nega-
tivnim bronchodilata¢nim testem s Ventolinem.
U pacientky byl popisovany v podstaté trvaly
poslechovy nélez vihkych fenomén, vice vpravo.
Divka byla trvale zahlenénd, vykaslavala husté
sputum. Rovnéz se trvale vyskytovala ryma, stii-
davé serézni a purulentnf.

V provedenych vy3etfenich byla imunologie
bez pozoruhodnosti, bez prikazu specifickych
IgE protiinhala¢nim &i potravinovym alergendm.
Hodnoty komplementu, ATAT, C1 inhibitoru i MBL
byly v normé. Viysetfeni protildtek respiracnich
vird a chlamydif bylo negativni, pertusovy toxin
rovnéz negativni. Chloridy v potu negativni.

Dle celotélové bodypletysmografie byl
u divky popséan vyrazné zvyseny odpor dycha-

cich cest, pfitomna stfedné tézka hyperinflace,
kombinovand ventila¢ni porucha (lehkd restrikce,
stfedné tézka obstrukce) bez poruchy plicni difu-
ze. Na HRCT plic byl popsany nélez nevzdusného
okrsku v S5 vpravo, ktery vzhledem k atypicky
probihajicimu lobdrnimu bronchu byl suspektnf
z pfftomnosti plicniho sekvestru. Doplnili jsme
vysetfeni CT angiografie, kde byl ndlez atypic-
kého prabéhu plicni tepny a zily. Podezfeni
na plicni sekvestraci se potvrdilo. Hrudnf chirurg
rozhodl o nutnosti opera¢niho feseni.

Pacientka byla pfijata k hospitalizaci na na-
3i kliniku k provedeni opera¢niho vykonu.
Peroperacné se zjistilo, Ze se nejedna o plicni
sekvestr, ale o bronchiektazie v celém stfednim
laloku, ktery byl nevzdudny, ¢aste¢né retraho-
vany s hmatnymi zhrubé&lymi okrsky. Identicky
nélez byl patrny v mediobazalnim segmentu
dolniho laloku. Cévni zésobeni bylo standardni.

Chirurg proved| lobektomii stfedniho la-
loku a segmentektomii mediobazalniho seg-
mentu dolnfho laloku. Po jejich vypreparova-
ni bylo zjisténo rozsifeni stfedniho lobérniho
bronchu na 1 cm a mediobazélniho segmen-
talniho bronchu na 6 mm. Operacni vykon bez
komplikaci, poopera¢ni obdobi v antibiotické
cloné, klidné. Pooperacné pretrvaval rezidudlnf
fluidotorax vpravo, jenZ se postupné resorbo-
val. Antibiotickd terapie probihala v celkové
dobé 14 dn(, antimykotika ponechané do cel-
kovych 21 dnt vzhledem k opakovanému na-
lezu kvasinek ve sputu. Patnacty pooperacni
den jsme propustili pacientku do domaci péce
a byla pfedana do péce pneumologické am-
bulance.

Vzhledem k diskrepanci mezi CT nalezem
a peropera¢nim ndlezem jsme zadali o dru-
hé ¢teni HRCT plic a proméfeni bronchiekta-
zii. Radiodiagnostik popsal vakovitou dilataci
pravého segmentalniho bronchu na 4-5mm
(obrédzek 1), opét pak jeho nepravidelné zuzeni.
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Obrdzek 1. Bronchiektazie pravého stfedniho
lobarniho bronchu na HRCT plic

V periferii postizeného segmentu byl rovnéz
nélez vakovitych bronchiektazif Site do 5 mm.

U pacientky jsme zahdjili intenzivni inhala¢ni
terapii slouZici k lepsimu a snazsimu odstrariovani
hustého hlenu s bronchiektaticky zmeénénych dy-
chacich cest. Inhalovala hypertonicky roztok kom-
presorovym inhaldtorem. Na 1é¢bé jsme pozorovali
ZlepSeni stavu, zmirhovalo se zahlenéni. Pravidelné
jsme u pacientky kultivovali sputum, byla lécena
cilené dle prokdzanych patogenU a stanovené
citlivosti na antibiotika. V ddvkovani jsme volili horni
hranici normy, lé¢bu jsme podavali 14 dnd.

V rdmdi zjisténi pdvodu bronchiektézif jsme
divku odeslali k dosetfeni fasinkového epitelu
do FN Praha Motol. Zde bylo provedeno vysette-
ni fasinkového epitelu pomoci vysokorychlostni
videomikroskopie a byl zjistén abnormélni nalez.
Viysettujici lékar pozoroval velké mnozstvi ciliar-
nich bunék, kompletnilemy bez znamek dege-
nerace. Na vsech pozorovanych lemech byly
fasinky zcela nehybné. Nélez vysoce suspektni
z primarni cilidrnf diskineze. V rdmci dokonce-
ni diagnostiky byla provedena bronchoskopie
s odbérem materidlu k vysetieni elektronovym
mikroskopem. Na bronchoskopii vysetfujici Iékaf
popisoval chronickou bronchitidu s hlenohnisa-
vou sekrecf. Dle elektronové mikroskopie se jed-
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nalo o PCD vyvolanou Uplnou absenci obou
dyneinovych ramének (ODA + IDA).

Pacientka je nadéle na pravidelné inhala¢nf
kortikoterapii, pravidelné inhaluje hypertonicky
roztok soli a provadi dechovou rehabilitaci.

K vysetfen( fasinkového epitelu jsme ode-
slalii bratra pacientky, u néj byl fasinkovy epitel
intaktnf, fasinky pohyblivé, bez poruchy funkce.

Diskuze

Primarnf cilidrni diskineze je hereditarnf one-
mocnéni, u kterého je dédi¢nost nejcastéji auto-
somalné recesivni. Vétsina pfipadd zUstava ale
zatim geneticky neobjasnéna. Mutace ve dvou
nejcastéjsich genech (dosud celkem rozezna-
no 8 gend) DNAH5 a DNAIT jsou zodpovédné
zhruba za 38 % pfipadl onemocnéni (2). Podle
poslednich Udajd se PCD vyskytuje s ¢etnosti
kolem 1:15000 Zivé narozenych déti (3).

Do soucasnosti bylo identifikovano nékolik
typU strukturdinich defektd fasinek (4). Nejcastéji
se jednd o defekt vnéjsich nebo vnitfnich dyne-
inovych ramének, méné casté jsou numerické
defekty, z nichz nejcastéjsi je chybéni centralni-
ho paru mikrotubuld.

V klinickém obraze se ¢asto jiz v novoroze-
neckém véku vyskytuje syndrom dechové tisné.

Asi polovina pacientd ma situs viscerum inversus
s dextrokardif. Jsou-li pfftomné bronchiektazie,
sinusitidy a situs viscerum inversus, mluvime
o Kartagenerove trias nebo o Kartagenerove syn-
dromu. Nejcastejsim priznakem vibec je trvala
ryma (5), coz je i pfipad nasdi pacientky. Dalsim ty-
pickym klinickym projevem je vihky a produktivni
kazdodennf kasel (6). Recidivujici katary hornich
i dolnich dychacich cest a chronické sekretorické
mediotitidy rovnéz patif k typickym projevim
onemocnéni. V dospélosti se k typické sympto-
matologii pfidavaji i poruchy plodnosti, infertilita
¢i subfertilita. U Zen je popisovana vyssi pravde-
podobnost mimodéloZzniho téhotenstvi (5).

Pokud se objevi néktery z vyse zminénych
pfiznakd, je nutné na diagndzu PCD myslet a pa-
cienta v¢as odeslat k celkovému pneumologic-
kému vysetrent.

Zavér

DiferencidIni diagnostika recidivujicich za-
nétd hornich a dolnich dychacich cest je velice
sirokd. Pri pfitomnosti rekurentnich sinusitid,
mediotitid, pfi opakovanych stavech zahlenénf
s produkcf sputa, ¢i pfi recidivujicich bronchiti-
dach a bronchopneumoniich je nutno na moz-
nost PCD myslet a pacienta vcas odeslat k vy-
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Setfen( fasinkového epitelu. V¢asna diagndza

a spravné vedena lécba jednoznacné zlepsujf
progndzu pacientd s touto diagnézou.

Rddi bychom podeékovali pracovni skupiné

pro détské respiracni nemoci Pediatrické kliniky

2.LF UK a FN Motol za skvélou spoluprdci.
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