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Seznam zkratek 
PCD – primární ciliární dyskineze 

nNO – nasal nitric oxide – nosní oxid dusnatý 

FeNO – fraction of exhaled nitric oxide – 

vydechovaný oxid dusnatý 

CBF – ciliary beat frequency – frekvence kmitání 

řasinek 

CHOPN – chronická obstrukční plicní nemoc

Úvod
Primární ciliární dyskineze (PCD) je vzácné 

geneticky podmíněné onemocnění převážně 

dýchacích cest, které je bohužel zatím kauzál-

ně neléčitelné a je zdrojem opakovaných ob-

tíží a strastí pacientů. Prognóza však je obecně 

dobrá, ale morbidita může být výrazná, pokud 

není choroba správně léčena (1). PCD je často 

diagnostikována pozdě, nebo vůbec.

Význam řasinek
Řasinky jsou komplexní struktury pokrývající 

apikální povrch ciliárních buněk, čímž vytvářejí 

pohyblivý koberec v dýchacích cestách. Tento ge-

niální systém chrání dýchací aparát od inhalova-

ných nox a zabezpečuje neustálé samoočišťování 

posunem hlenu z dýchacích cest – mukociliární 

clearance. Při jeho poruše se rozvíjí syndrom s pří-

znaky dominujícími v respiračním aparátu.

Epidemiologie
Dle zahraničních studií se odhaduje, že PCD 

má prevalenci 1 : 15–30 000 živých porodů, ačkoliv 

toto číslo může být podhodnoceno (1). V Česku 

podobné studie zatím provedeny nebyly.

Patofyziologie
Podkladem onemocnění je genová mutace. 

Většinou je choroba dědičná autosomálně re-

cesivně. Důsledkem této mutace je neefektivní 

pohyb řasinek, nebo jejich úplná nepohybli-

vost – akineze. Z toho vyplývá těžce narušené 

mukociliární samoočišťování s recidivujícími 

respiračními infekty. Dále se mohou rozvinout 

jaterní a ledvinné cysty, hydrocefalus, biliární 

atrézie, degenerace sítnice a u 50 % jedinců 

se objeví situs viscerum inversus. PCD způsobuje 

kolem 25 % případů anatomicky obrácených 

útrob (2). Jen pro zajímavost levorukost naprosto 

nesouvisí se situs viscerum inversus (3).

Symptomy
Podezření na PCD můžeme vyslovit při one-

mocnění dýchacího aparátu nebo při zrcadlově 

obrácených útrobách, případně přidružených dia-

gnózách, jako je biliární atrézie. Diagnóza je často 

stanovena pozdě (4), protože příznaky, kterými 

se projevuje, jsou u dětí běžné. PCD se nejčastěji 

projevuje chronickou rinosinusitidou (100 %), re-

kurentním zánětem středního ucha (95 %) a no-

vorozeneckými respiračními potížemi (73 %) (5). 

U PCD převládá z příznaků kašel, kdežto u CHOPN 

je hlavním problémem dušnost (6). V případě 

rekurentních pneumonií u dětí je nutné nejdříve 

vyloučit častější příčiny – aspirační syndrom s po-

ruchou orofaryngeální koordinace (48 %), imuno-

deficity (10 %), vrozené srdeční vady (9 %), astma 
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bronchiale (8 %), morfologické anomálie plic (8 %) 

a gastroezofageální reflux (5 %) (7), až teprve pak 

připadá v úvahu PCD. Z dalších postižených systé-

mů se objevuje neplodnost při azoospermii. Ženy 

mají vyšší riziko extrauterinní gravidity.

Diagnóza
PCD se pozná před narozením na ultrazvu-

ku, když děti mají zrcadlově obrácené útroby, 

ačkoliv každý situs viscerum inversus není hned 

PCD. Trvalá rhinorea u dětí po narození je s vyso-

kou pravděpodobností podmíněna PCD. Dětský 

syndrom respirační tísně nebo novorozenecká 

pneumonie bez zřejmé příčiny ponouká pomys-

let na tuto vzácnější diagnózu. K této chorobě 

nás může přivést pozitivní rodinná anamnéza.

Později v dětství se choroba manifestuje pro-

duktivním kašlem, avšak jiné příčiny, jako je např. 

cystická fibróza, je nutno dříve vyloučit vhodný-

mi vyšetřeními (potní test). Izolovaný suchý kašel 

pravděpodobně nepodmiňuje PCD. Nevysvětlené 

bronchiektázie mohou přivodit suspekci na PCD. 

Typická je každodenní rhinitis a někdy u starších 

dětí těžká sinusitis i přes opakované chirurgické in-

tervence. Nosní polypy jsou vzácné, častěji je pod-

miňuje cystická fibróza. Otitis media s výpotkem 

podmíněná PCD nemusí odpovídat na léčbu.

Screening PCD
Nejoblíbenějšími screeningovými vyšetře-

ními PCD jsou sacharinový test a měření nos-

ního oxidu dusnatého (nNO). Sacharinový test 

spočívá v umístění zrnka sacharinu na dolní 

nosní skořepu. Zaznamená se čas, kdy pacient 

ucítí sladkost, až se rozpuštěná částice sachari-

nu přenese do nosohltanu. U pacientů s PCD 

dojde k prodloužení sacharinového testu nad 

30 minut. Tento test je obtížně proveditelný 

a nespolehlivý u dětí.

Naproti tomu nNO měření by mohlo být po-

užíváno v diagnostice PCD u novorozence (8). 

U PCD je nosní a vydechované NO (nNO a FeNO) 

snížené (9). NNO je přesnější a je dobré jako scree-

ningový test. Pro potvrzení diagnózy se vyžaduje 

další testování (1). NNO je možno změřit i u nespo-

lupracujících dětí. NNO odhalí i pacienty s PCD, 

kteří měli jen nespecifický nález v elektronovém 

mikroskopu – atypická PCD (10).

Vzorky tkáně k těmto vyšetřením se získají 

z nosu, kdy se minikyretkou nebo kartáčkem setře 

nosní sliznice. Vyšetření je to nepříjemné, ale sne-

sitelné a provádí se ambulantně. Vysokorychlostní 

digitální videokamerou se z mikroskopu zazna-

mená pohyb řasinek a hodnotí se potom analý-

zou zpomalené videosekvence.

Vyšetření ciliární ultrastruktury je definitiv-

ním testem PCD. Tam se hodnotí dyneinová 

raménka a mikrotubuly na řezech ciliemi.

PCD má na rtg plic charakteristické rysy. 

Polovina pacientů má dextrokardii. Hyperinflace 

je pozorována u téměř poloviny pacientů a ne-

pravidelně jsou přítomné prstenčité stíny nebo 

ztluštění bronchiální stěny (11).

Terapie
Ukázalo se, že včasná a vhodná lékařská 

péče o PCD zabraňuje zhoršení plicních fun-

kcí. Hlavními pilíři péče o tyto pacienty jsou 

pravidelné sledování respiračních parametrů, 

fyzioterapeutické metody a intenzivní léčba in-

fekcí horních a dolních dýchacích cest. Pacienty 

monitorujeme pulzním oxymetrem a funkčním 

vyšetřením plic. Kontrolujeme průchodnost 

Eustachovy trubice tympanometrií. V britských 

postupech se raději doporučuje překlenout 

období dětství sluchovými pomůckami než 

zavedením ventilačních trubiček – gromet (12). 

Sleduje se mikrobiologie sputa. HRCT se používá 

k určení rozsahu bronchiektázií, ale jen zřídka 

slouží k monitoraci choroby.

PCD progreduje, pokud není adekvátně 

léčena. Léčebnými intervencemi se zlepší 

kontrola symptomů (13). Není důkaz o vhod-

nosti použití antibiotik paušálně profylakticky. 

Profylakticky se nasazují při opakovaných in-

fekčních vzplanutích již antibiotiky přeléčených. 

Vysoká dávka perorálních antibiotik by se měla 

podat, jestliže se zhoršují respirační symptomy 

nebo funkce plic. Výběr antibiotik by se měl řídit 

podle kultivací a citlivostí. Pravidelné podávání 

inhalačních bronchodilatátorů není vždy zvlášť 

účinné. Žádné studie nehodnotily protizánět-

livou medikaci, avšak někteří pacienti byli zpr-

vu mylně léčeni jako astmatici a tento přístup 

byl neúčinný. Naproti tomu mnozí nemocní 

mají bronchiální hyperreaktivitu, a tak mohou 

z této terapie funkčně profitovat. Nebulizace 

solí může být účinná ve zvýšení mukociliární 

clearance. S věkem přibývá komplikací. Celkově 

je farmakoterapie u PCD úspěšnější než u cys-

tické fibrózy.

U dětí se podporují hry, kde děti skákají 

a foukají, později se učí dechové techniky a pou-

žívají dechové pomůcky (flutter atd.). Fyzioterapií 

se zlepšuje mukociliární clearance a je výhod-

nější než použití β2-mimetik (14). Kašel je účinný 

očišťovací mechanizmus a pacienti by k němu 

měli být povzbuzováni.

Tabulka 1. Speciální diagnostické testy u PCD

měření frekvence kmitání řasinek (CBF)

analýza pohybového typu řasinek

elektronová mikroskopie ultrastruktury řasinek

měření orientace cilií

tkáňové kultury s řasinkovým epitelem

Tabulka 2. Postup vyšetřování při podezření na PCD

rtg hrudníku – normální, situs viscerum inversus, bronchiektázie

rtg paranazálních dutin, funkční vyšetření plic

audiometrie a tympanometrie – v případě chronické otitidy

sacharinový test – patologie > 30 min. dvakrát

nosní biopsie – videomikroskopie řasinek, elektronová mikroskopie

Obrázek 1. Vzhled řasinkového epitelu dýchacích cest pokrytého vrstvičkou hlenu ve výstelce dýchacích 

cest. Rastrovací elektronový mikroskop. Se svolením Petera K. Jefferyho, Imperial College London  
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Chronická sekrece z nosu se léčí výplachy. 

Dlouhodobé lokální nazální kortikosteroidy pomo-

hou v případě rinosinusitidy. U rekurentní akutní 

nebo chronické sinusitidy pomůže protrahovaná 

léčba antibiotiky, případně funkční endonazální 

sinusová chirurgie. Pokud se v rámci abnorma-

lity situs viscerum objeví např. vrozená srdeční 

vada, potom je potřebná chirurgická interven-

ce. Lobektomie bronchiektázií se provádí zřídka. 

Důraz je samozřejmě kladen na optimální infor-

movanost pacientů, aby rozuměli své chorobě.

Situace v ČR
Vyšetření PCD je naštěstí možné dnes už 

i v Česku. Od roku 2005 se ve Fakultní nemoc-

nici Hradec Králové provádí vyšetření funkce 

řasinek vysokorychlostní digitální videomikro-

skopií. Zatím máme zachyceno 5 pacientů s PCD. 

Pediatrická klinika FN Motol má registrováno 24 

pacientů s PCD (15).

Závěr
PCD je závažná geneticky podmíněná cho-

roba, která svými symptomy může napodobovat 

ostatní chronické respirační choroby, a proto je 

poddiagnostikovaná.

Práce byla podpořena grantem 

IGA MZ ČR NR 8407-4/2005.
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