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Primarni cilidarni dyskineze (PCD) je vzacné genetické onemocnéni, které je viak u nas poddiagnostikovano, protoze svymi pfiznaky
napodobuje ¢astéjsi respiracni onemocnéni a protoze u nas nebyly k dispozici specialni fasinkové testy. Nejc¢astéji se projevuje chronic-
kou rinosinusitidou, zanéty stfedniho ucha a novorozeneckymi respira¢nimi potizemi. Polovina pacientii ma situs viscerum inversus.
Kasel je u PCD produktivni, avsak dusnost spise patfi do obrazu CHOPN. Ke specialnim fasinkovym testim patfi nosni sacharinovy test,
vysokorychlostni digitalni videomikroskopie, elektronova mikroskopie vzorku odebraného z nosu a analyza vydechovaného NO. Tato
specialni diagnostika PCD je v poslednich letech mozna uz i v Cesku. V algoritmu vysetfovéani pro PCD ma své misto obyéejny rtg plic,
kolem¢elistnich dutin, audiometrie, tympanometrie a funkéni vysetieni plic. Fyzioterapii se zvySuje mukocilarni clearance. Akutni infekéni
vzplanuti se lé¢i antibiotiky, nebulizaci soli, vyplachy u sinusitidy, lokalni aplikaci nosnich kortikoidt a pfipadné funkéni endonazalni
chirurgii. V¢asnou lé¢bou mizeme zabranit zhorseni plicnich funkci.
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Approach to patients with primary ciliary dyskinesia

Primary ciliary dyskinesia is a rare genetic disease, which is underdiagnosed by us, because it mimics more frequent respiratory ill-
nesses with its symptoms and because special ciliary tests were not accessible by us. It is manifested mostly by chronic rhinosinusitis,
epitympanitis and neonatal respiratory difficulties. One half of patients has situs viscerum inversus. Cough is productive in PCD, but
breathlessness belongs more likely to the manifestation of COPD. A nasal saccharine test, high-speed digital videomicroscopy, electron
microscopy of a sample taken from a nose and the analysis of exhaled NO belong to special ciliary tests. This particular PCD diagnostics
has also already been available in the Czech Republic in the past years. Plain chest X-ray, X-ray of the paranasal sinuses, audiometry,
tympanometry and pulmonary function tests have its role in the algorithm. Mucociliary clearance is increased by physiotherapy. Acute
infectious exacerbation is treated with antibiotics, nebulization of salts, irrigation in sinusitis, topical application of nasal corticoids and

functional endonasal surgery eventually. By timely treatment we can prevent the impairment of pulmonary functions.

Key words: primary ciliary dyskinesia, digital high-speed videomicroscopy, NO, rhinosinusitis, situs viscerum inversus.

Seznam zkratek

PCD - primarni cilidrnif dyskineze

nNO - nasal nitric oxide — nosni oxid dusnaty

FeNO - fraction of exhaled nitric oxide —
vydechovany oxid dusnaty

CBF —ciliary beat frequency — frekvence kmitanf
fasinek

CHOPN - chronicka obstrukenf{ plicni nemoc

Uvod

Primarnf cilidrni dyskineze (PCD) je vzacné
geneticky podminéné onemocnéni prevazné
dychacich cest, které je bohuzel zatim kauzél-
né nelécitelné a je zdrojem opakovanych ob-
tizi a strasti pacientl. Progndza vsak je obecné
dobrd, ale morbidita mUZze byt vyrazna, pokud
neni choroba spravné Iécena (1). PCD je ¢asto
diagnostikovana pozdé, nebo vibec.

Vyznam Fasinek
Rasinky jsou komplexni struktury pokryvajici
apikaIni povrch cilidrnich bunék, ¢imz vytvarej

pohyblivy koberec v dychacich cestach. Tento ge-
nialnf systém chrani dychacf aparat od inhalova-
nych nox a zabezpecuje neustdlé samoocistovani
posunem hlenu z dychacich cest — mukocilidrnf
clearance. Pfi jeho poruse se rozviji syndrom s pfi-
znaky dominujicimi v respira¢nim aparatu.

Epidemiologie

Dle zahrani¢nich studii se odhaduje, Ze PCD
ma prevalenci 1:15-30000 Zivych porodd, ackoliv
toto &fslo miize byt podhodnoceno (1). V Cesku
podobné studie zatim provedeny nebyly.

Patofyziologie

Podkladem onemocnénije genova mutace.
Vétsinou je choroba dédi¢nd autosomalné re-
cesivné. DUsledkem této mutace je neefektivni
pohyb fasinek, nebo jejich Uplna nepohybli-
vost — akineze. Z toho vyplyva téZce narusené
mukocilidrni samoocistovani s recidivujicimi
respiracnimi infekty. Déle se mohou rozvinout
jaternf a ledvinné cysty, hydrocefalus, bilidrni
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atrézie, degenerace sitnice a u 50% jedincl
se objevi situs viscerum inversus. PCD zpUsobuje
kolem 25% pfipadl anatomicky obracenych
Utrob (2). Jen pro zajimavost levorukost naprosto
nesouvisi se situs viscerum inversus (3).

Symptomy

Podezfeni na PCD mlzeme vyslovit pfi one-
mocnéni dychaciho apardtu nebo pfi zrcadlové
obrdcenych Utrobéch, pfipadné pfidruzenych dia-
gnozach, jako je bilidrni atrézie. Diagndza je casto
stanovena pozdé (4), protoze pfiznaky, kterymi
se projevuje, jsou u deti bézné. PCD se nejcastéji
projevuje chronickou rinosinusitidou (100 %), re-
kurentnim zanétem stfedniho ucha (95%) a no-
vorozeneckymi respiracnimi potizemi (73%) (5).
U PCD prevldda z priznakl kasel, kdezto u CHOPN
je hlavnim problémem dusnost (6). V pripadé
rekurentnich pneumonif u déti je nutné nejdrive
vyloucit ¢astéjsi piciny —aspiracni syndrom s po-
ruchou orofaryngeéini koordinace (48 %), imuno-
deficity (10%), vrozené srdecni vady (9%), astma
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bronchiale (8 %), morfologické anomdlie plic (8 %)
a gastroezofagealIni reflux (5 %) (7), az teprve pak
pfipadd v Uvahu PCD. Z dalsich postizenych systé-
mi se objevuje neplodnost pii azoospermii. Zeny
maji vyssi riziko extrauterinni gravidity.

Diagnoéza

PCD se poznd pred narozenim na ultrazvu-
ku, kdyz déti maji zrcadlové obrdcené utroby,
ackoliv kazdy situs viscerum inversus neni hned
PCD. Trvald rhinorea u déti po narozenije s vyso-
kou pravdépodobnosti podminéna PCD. Détsky
syndrom respiracni tisné nebo novorozenecka
pneumonie bez zfejmé pficiny ponouka pomys-
let na tuto vzacnéjsi diagnozu. K této chorobé
nas muze pfivést pozitivni rodinnd anamnéza.

Pozdéji v détstvi se choroba manifestuje pro-
duktivnim kaslem, avsak jiné pficiny, jako je napf.
cysticka fibréza, je nutno dfive vyloucit vhodny-
mi vysetfenimi (potni test). Izolovany suchy kasel
pravdépodobné nepodmiriuje PCD. Nevysvétlené
bronchiektazie mohou privodit suspekci na PCD.
Typickd je kazdodenni rhinitis a nékdy u starsich
déti téZka sinusitis i pfes opakované chirurgické in-
tervence. Nosnf polypy jsou vzacné, castéji je pod-
minuje cysticka fibréza. Otitis media s vypotkem
podminéna PCD nemusi odpovidat na lécbu.

Screening PCD

Nejoblibenéjsimi screeningovymi vysetie-
nimi PCD jsou sacharinovy test a méfeni nos-
niho oxidu dusnatého (nNO). Sacharinovy test
spociva v umisténi zrnka sacharinu na dolnf
nosni skofepu. Zaznamena se Cas, kdy pacient
uciti sladkost, a7 se rozpusténa castice sachari-
nu prenese do nosohltanu. U pacientd s PCD
dojde k prodlouzZenf sacharinového testu nad
30 minut. Tento test je obtiZzné proveditelny
a nespolehlivy u déti.

Naproti tomu nNO méfeni by mohlo byt po-
uzivéno v diagnostice PCD u novorozence (8).
U PCDje nosnia vydechované NO (nNO a FeNO)
snizené (9). NNO je presnéjsi a je dobré jako scree-
ningovy test. Pro potvrzeni diagndzy se vyzaduje
dalsi testovani (1). NNO je mozno zméfiti u nespo-
lupracujicich déti. NNO odhali i pacienty s PCD,
ktefi méli jen nespecificky nélez v elektronovém
mikroskopu — atypicka PCD (10).

Tabulka 1. Specidlni diagnostické testy u PCD

Obrdzek 1.\/zhled fasinkového epitelu dychacich cest pokrytého vrstvickou hlenu ve vystelce dychacich

Vzorky tkdné k témto vysetfenim se ziskaji
znosu, kdy se minikyretkou nebo kartdckem setfe
nosnisliznice. Vysetient je to nepifjemné, ale sne-
sitelné a provadi se ambulantné. \Vysokorychlostni
digitdInf videokamerou se z mikroskopu zazna-

mena pohyb fasinek a hodnotf se potom analy-
zou zpomalené videosekvence.

ViySetfent cilidrni ultrastruktury je definitiv-
nim testem PCD. Tam se hodnoti dyneinova
raménka a mikrotubuly na fezech ciliemi.

PCD mad na rtg plic charakteristické rysy.
Polovina pacient méa dextrokardii. Hyperinflace
je pozorovana u témef poloviny pacientl a ne-
pravidelné jsou pfitomné prstencité stiny nebo
ztlusténi bronchidlnf stény (11).

Terapie

Ukdzalo se, Ze v€asna a vhodnd lékarska
péce o PCD zabranuje zhorseni plicnich fun-
kci. Hlavnimi pilifi péce o tyto pacienty jsou
pravidelné sledovani respiracnich parametrd,
fyzioterapeutické metody a intenzivnilécba in-
fekci hornich a dolnich dychacich cest. Pacienty
monitorujeme pulznim oxymetrem a funkénim
vysetfenim plic. Kontrolujeme prlchodnost
Eustachovy trubice tympanometrii. V britskych
postupech se radéji doporucuje preklenout
obdobi détstvi sluchovymi pomUckami nez
zavedenim ventila¢nich trubicek — gromet (12).
Sleduje se mikrobiologie sputa. HRCT se pouZziva

cest. Rastrovaci elektronovy mikroskop. Se svolenim Petera K. Jefferyho, Imperial College London

k ur¢enf rozsahu bronchiektazif, ale jen zfidka
slouzi k monitoraci choroby.

PCD progreduje, pokud nenf adekvatné
|é¢ena. Lécebnymi intervencemi se zlepsi
kontrola symptom (13). Neni dikaz o vhod-
nosti pouziti antibiotik pausalné profylakticky.
Profylakticky se nasazuji pfi opakovanych in-
fekenich vzplanutich jiz antibiotiky prelécenych.
Viysokd davka perorélnich antibiotik by se méla
podat, jestlize se zhorsuji respiracni symptomy
nebo funkce plic. Vybér antibiotik by se mél fidit
podle kultivacf a citlivosti. Pravidelné podavani
inhala¢nich bronchodilatdtorl nenfvzdy zvIdst
ucinné. Zadné studie nehodnotily protizanét-
livou medikaci, avsak néktefi pacienti byli zpr-
vu mylné léceni jako astmatici a tento pristup
byl ned¢inny. Naproti tomu mnozi nemocnf
maji bronchidlni hyperreaktivitu, a tak mohou
7 této terapie funkéné profitovat. Nebulizace
soli mUze byt U¢innd ve zvyseni mukocilidrni
clearance. S vékem pribyvéa komplikaci. Celkové
je farmakoterapie u PCD Uspésnéjsi nez u cys-
tické fibrozy.

U déti se podporuji hry, kde déti skakajf
a foukajf, pozdéji se u¢i dechové techniky a pou-
Zivajf dechové pomUcky (flutter atd)). Fyzioterapif
se zlepsuje mukocilidrni clearance a je vyhod-
néjsi nez pouziti B2-mimetik (14). Kasel je Gcinny
ocistovaci mechanizmus a pacienti by k nému
méli byt povzbuzovani.

Tabulka 2. Postup vysetfovani pfi podezieni na PCD

méreni frekvence kmiténi fasinek (CBF)

rtg hrudniku — normélni, situs viscerum inversus, bronchiektazie

analyza pohybového typu fasinek

rtg paranazalnich dutin, funk¢ni vysetieni plic

elektronova mikroskopie ultrastruktury fasinek

audiometrie a tympanometrie — v pripadé chronické otitidy

méfeni orientace cilif

sacharinovy test — patologie > 30 min. dvakrat

tkdnoveé kultury s fasinkovym epitelem

nosni biopsie — videomikroskopie fasinek, elektronova mikroskopie
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Chronicka sekrece z nosu se 1&¢i vyplachy.
Dlouhodobé lokaInf nazéInf kortikosteroidy pomo-
hou v pfipadé rinosinusitidy. U rekurentni akutnf
nebo chronické sinusitidy pomUze protrahovana
lé¢ba antibiotiky, pfipadné funkéni endonazalni
sinusova chirurgie. Pokud se v rdmci abnorma-
lity situs viscerum objevi napt. vrozena srdec¢nf
vada, potom je potfebnd chirurgicka interven-
ce. Lobektomie bronchiektazii se provadi ziidka.
Duraz je samoziejmé kladen na optimalnf infor-
movanost pacientt, aby rozuméli své chorobé.

Situace v CR

Vysetfeni PCD je nastésti mozné dnes uz
i v Cesku. Od roku 2005 se ve Fakultni nemoc-
nici Hradec Krélové provadi vysetieni funkce
fasinek vysokorychlostni digitalnf videomikro-
skopif. Zatim méme zachyceno 5 pacientd s PCD.
Pediatrickd klinika FN Motol ma registrovano 24
pacient s PCD (15).

Zaveér
PCD je zavaznd geneticky podminénd cho-
roba, kteréd svymi symptomy mdze napodobovat

ostatnf chronické respiracnf choroby, a proto je
poddiagnostikovana.

Prdce byla podporena grantem
IGA MZ CR NR 8407-4/2005.
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