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7. Choroby uktadu oddechowego

$luz. Na funkcje nabtonka urzesionego niekorzystnie wptywaja réwniez cytokiny
prozapalne oraz toksyny bakteryjne produkowane przez Pseudomonas aeruginosa
i Staphylococcus aureus.

Diagnostyka PCD polega na wstepnym przeprowadzeniu testow przesiewo-
wych i badan zasadniczych. Testem przesiewowym jest test sacharynowy, ktore-
go ujemny wynik zazwyczaj wyklucza rozpoznanie zespotu dyskinetycznych rze-
sek. Niestety ze wzgledu na konieczno$¢ wspotpracy moze on by¢ wykonywany
jedynie u dzieci starszych. Drugim testem jest ocena stezenia tlenku azotu w po-
wietrzu wydychanym przez nos. U chorych stezenie jest obnizone. Do badan bez-
posrednich zalicza si¢ charakterystyke i pomiar czestotliwo$ci ruchu rzgsek oraz
przede wszystkim: oceng ich ultrastruktury w mikroskopie elektronowym. Oce-
niany nablonek moze pochodzi¢ z biopsji pobieranej spod malzowiny dolnej nosa
lub oskrzeli. Mniej inwazyjne moze by¢ pobranie komdrek nabtonka szczoteczka
podczas rynoskopii lub bronchoskopii. Stwierdzenie zaburzen ultrastruktury rze-
sek pozwala na ustalenie rozpoznania. Podejmowane sa proby wykorzystywania
w diagnostyce badan genetycznych.

Leczenie polega na objeciu chorych wielodyscyplinarng opiekg, podobnie jak
w przypadku mukowiscydozy. GlIéwnym celem jest prawidlowe leczenie i zapo-
bieganie zakazeniom ukladu oddechowego. Najczestszymi patogenami bakteryj-
nymi odpowiedzialnymi za zakazenia sa Haemophilus influenzae, Staphylococcus
aureus oraz Streptococcus pneumoniae. Zazwyczaj konieczne jest parenteralne sto-
sowanie duzych dawek antybiotykéw, o ile to mozliwe — na podstawie wynikow
antybiogramu. Szczegélnie istotne jest postepowanie ulatwiajace ewakuacje wy-
dzieliny z drég oddechowych. Ze wzgledu na przewlekle zapalenie zatok i uszu,
mogace prowadzi¢ do utraty stuchu i opdznionego rozwoju mowy, konieczna jest
stala opieka laryngologiczna.

U wszystkich dzieci zalecane s dodatkowe szczepienia przeciwko grypie
i pneumokokom.

7.3.4. Niedobor alfa;-antytrypsyny

Joanna Lange

Niedobdr alfa,-antytrypsyny (niedobor alfa,-proteazy, AAT) jest choroba uwarun-
kowang genetycznie, dziedziczong autosomalnie recesywnie, ktora charakteryzuje
sie przewleklym uszkodzeniem watroby i wczesnym rozwojem przewleklej obtu-
racyjnej choroby pluc z towarzyszacg rozedma.

Epidemiologia

Ocenia sie, ze niedobdr AAT wystepuje u 1:2500 os6b w USA. W Polsce u doro-
stych czestos¢ wystepowania PiSS wynosi 14,5:1000, a PiZZ 10,9:1000. Dane doty-
czace dzieci pochodza tylko z jednego badania 741 noworodkow. Allel S wystepuje
9,4:1000, a allel Z - 6,7:1000. 10-15% pacjentéw poddawanych przeszczepowi wa-



