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Streszczenie
Mukowiscydoza	jest	najczęstszą	chorobą	wrodzoną	w populacji	kaukaskiej,	uwarunkowaną	autosomalnie	recesywnie.	Obecnie	
coraz	więcej	rozpoznań	nie	spełnia	wszystkich	kryteriów	diagnostycznych	tej	choroby.	Atypowa	lub	nieklasyczna	mukowiscydoza	
charakteryzuje	się	prawidłowymi	lub	granicznymi	wynikami	testów	potowych,	brakiem	niewydolności	trzustki	lub	monosymp-
tomatycznym	przebiegiem	choroby.	Z tego	powodu	u pacjentów	z nietypowymi	objawami	z dróg	oddechowych,	przewlekłymi	
i opornymi	na	 leczenie	 lekarze	powinni	mieć	na	uwadze	możliwość	rozpoznania	mukowiscydozy.	Opisano	przypadek	kliniczny	
chłopca,	u którego	w 11.	roku	życia	rozpoznano	mukowiscydozę	ze	współistniejącymi	nawracającymi	zapaleniami	zatok	obocz-
nych	 nosa	 z  towarzyszącymi	masywnymi	mnogimi	 polipami.	W  niniejszym	 artykule	wskazano,	 że	 rozpoznanie	 opornego	 na	
leczenie	przewlekłego	zapalenia	zatok	obocznych	nosa	z towarzyszącymi	polipami	powinno	skutkować	pogłębieniem	diagnostyki,	
w tym	w kierunku	mukowiscydozy.
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Wstęp

Oporne na standardowe leczenie mnogie 
polipy nosa stanowią poważny problem w prak-
tyce otolaryngologicznej. Obecnie tomografia 
komputerowa (TK) i obrazowanie endoskopowe 
znacznie wspomagają proces rozpoznawania 
choroby [1]. Występowanie mnogich polipów jest 
charakterystyczne dla wielu chorób uwarunko-
wanych genetycznie, w tym mukowiscydozy (CF, 
cystic fibrosis). To najczęstsza choroba śmiertelna 
dziedziczona autosomalnie recesywnie, wystę-
pująca w populacji kaukaskiej (1: 2000–4500 
żywych urodzeń). Wywołują ją mutacje w genie 
kodującym białko CFTR (CF transmembrane 
conductance regulator, błonowy regulator prze-

wodnictwa) komórek nabłonka gruczołów wy-
dzielania zewnętrznego, skutkujące zmianami 
składu płynu i  elektrolitów w komórce [2, 3]. 
Mukowiscydoza charakteryzuje się dysfunkcją 
wielu narządów i  układów, co w  większości 
przypadków prowadzi do przewlekłych zakażeń 
układu oddechowego, niewydolności trzustki 
i niedożywienia. Współwystępujące przewlekłe 
zapalenie zatok i polipy nosa stwierdza się często 
u chorych na mukowiscydozę; występują u około 
40% chorych powyżej 5. roku życia. W leczeniu 
objawowym opornych na standardowe leczenie 
polipów wymagana jest interwencja chirurgiczna, 
która stanowi drugi co do częstości rodzaj operacji 
wykonywanych u chorych na mukowiscydozę. 
[4] W ostatnich latach poprawiła się wykrywal-
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ność dzięki wdrożeniu badań przesiewowych 
w kierunku mukowiscydozy u niemowląt. Mimo 
że genetyka mukowiscydozy jest coraz lepiej po-
znana, diagnostyka choroby u osób z objawami 
atypowymi lub monosymptomatycznym przebie-
giem należy do prawdziwych wyzwań.

W  pracy opisano przypadek 11-letniego 
pacjenta z masywnymi mnogimi polipami nosa 
i nawracającym zapaleniem zatok, u którego roz-
poznano mukowiscydozę. 

Opis przypadku

Jedenastoletni chłopiec został przyjęty na od-
dział pediatrii i alergologii z powodu niedrożności 
przewodów nosowych i przewlekłego kataru. Ob-
jawy pojawiły się 2 lata wcześniej, a 6 miesięcy 
przed przyjęciem do szpitala miało miejsce ich 
ciężkie zaostrzenie. W wieku 7 lat u chłopca roz-
poznano nieżyt nosa spowodowany uczuleniem 
na brzozę. Rozpoczął wtedy regularną terapię 
glikokortykosteroidami podawanymi donosowo, 
przez dwa lata był poddany immunoterapii po-
dawanej doustnie z powodu uczulenia na brzozę, 
co spowodowało okresową poprawę objawów 
ze strony układu oddechowego. W wieku 9 lat 
pacjent skarżył się na niereagującą na leczenie 
niedrożność przewodów nosowych. U chłopca nie 
występowały inne choroby, w rodzinie również 
nie było chorób układu oddechowego. Wyniki 
badań czynnościowych układu oddechowego 
(FEV1 [forced expiratory volume in one second] = 
81% wn) były w normie. Matka zgłosiła okresowe 
występowanie u dziecka łagodnego kaszlu wraz 
z katarem.

Podczas badania przedmiotowego pacjent był 
w dobrym stanie, dobrze odżywiony, miał katar 
i niedrożny nos, oddychał przez usta. W badaniu 
otolaryngologicznym wykazano polipy blokujące 
obustronnie przewody nosowe. Tomogram zatok 
przynosowych w płaszczyźnie strzałkowej i czo-
łowej bez kontrastu ujawnił zapalenie wszystkich 
zatok nosa z  masywnym rozrostem polipów 
w błonie śluzowej zatok szczękowych, sitowych 
i zatoki klinowej oraz polip w przewodzie noso-
wym zatykający kompleks ujściowo-przewodowy 
(ryc. 1). Ponieważ RTG klatki piersiowej ujawniło 
zgrubienie ściany oskrzeli, wykonano badanie 
TK klatki piersiowej. Tomogram wykazał jedy-
nie dwustronne walcowate rozstrzenie oskrzeli 
i łagodną niedodmę. Dziecko zostało skierowane 
na oddział otolaryngologii na czynnościową 
endoskopową operację zatok (FESS, functional 
endoscopic sinus surgery). W jamie nosowo-gar-
dłowej uwydatnił się masywny polip wychodzący 

Rycina 1. Tomografia	komputerowa	zatok	przynosowych	(TK	w płasz-
czyźnie	czołowej)	ujawnia	masywne	mnogie	polipy	zatykające	prawie	
całkowicie	dwustronnie	jamę	nosową,	zatoki	szczękowe	i sitowe

Rycina 2.	 Polip	 nosa	 (7,5	 cm	×	 3	 cm)	 usunięty	 podczas	 operacji	
endoskopowej	z nosogardła

z zatoki szczękowej, który całkowicie wypełniał 
jamę nosową (ryc. 2). Wynik badania histopatolo-
gicznego wykazał naciek zapalny błony śluzowej 
z  leukocytami o  różnokształtnych jądrach ko-
mórkowych, typowymi dla polipów w przebiegu 
mukowiscydozy. Z pobranej próbki wyhodowano 
gronkowca złocistego opornego na metycylinę 
(MRSA, methicilin-resistant Staphyloccus aure-
us). Zaobserwowano podwyższone stężenie IgE 
całkowite i  IgE swoiste dla brzozy w surowicy. 
Nie występowała nadwrażliwość na aspirynę 
lub inne niesteroidowe leki przeciwzapalne. 
Wykluczono niedobór odporności, niedobór alfa-
1 antytrypsyny, celiakię, zakażenie prątkiem, 
nietypowe zakażenie bakteryjne. W badaniu na 
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oznaczenie tłuszczu w kale z 72-godzinnej zbiórki 
uzyskano wynik negatywny, stężenie elastazy 
w kale było w normie. W teście potowym z pilo-
karpiną uzyskano wynik 85 mm/l (wynik uznaje 
się za pozytywny, gdy sięga on powyżej 60), co 
dało podstawę do rozpoznania mukowiscydozy. 
Aby potwierdzić diagnozę, wykonano badania 
molekularne pod kątem mutacji białka CFTR i zi-
dentyfikowano genotyp G542X/3849+10 kb C>T. 
Następnie dziecko zostało skierowano do naszego 
multidyscyplinarnego zespołu w celu dalszego 
prowadzenia leczenia i obserwacji.

Dyskusja

Masywne mnogie polipy w  nosie oporne 
na standardowe leczenie u dzieci najczęściej 
są związane z  atopią lub mukowiscydozą [5]. 
Podczas gdy zrozumienie genetyki mukowiscy-
dozy w ostatnich kilkudziesięciu latach wzrosło, 
objawy kliniczne choroby są nadal różnorodne, 
a w proces leczenia są zaangażowani lekarze 
różnych specjalizacji.

W niniejszej pracy przedstawiono przypa-
dek 11-letniego chorego, u którego pierwszym 
objawem mukowiscydozy była niedrożność nosa 
oraz przewlekłe zapalenie zatok, a następnie 
masywne mnogie polipy w przewodach noso-
wych i  zatokach przynosowych wymagające 
operacji. Obecność alergicznego nieżytu nosa 
oraz ogólny dobry stan zdrowia chorego opóź-
niły rozpoznanie mukowiscydozy. Udoskona-
lone w ostatnich latach techniki diagnostyczne 
umożliwiają identyfikację łagodniejszych feno-
typów. Analiza molekularna wykazała u  tego 
pacjenta genotyp G542X/3849+10 kb C>T. Mu-
tacja G542X/3849+10 kb C>T ma zazwyczaj 
łagodny kliniczny fenotyp [6, 7]. U chłopca nie 
występowały klasyczne objawy mukowiscydozy. 
Był jednak obecny łagodny przewlekły niepro-
duktywny kaszel z  przewlekłym zapaleniem 
zatok i ostatecznie TK klatki piersiowej ujawniło 
rozstrzenia oskrzeli i zmiany włókniste. Mimo 
stwierdzonych zmian w układzie oddechowym 
wynik spriometrii był prawidłowy.

Wynik TK zatok przynosowych w opisywa-
nym przypadku wykazał masywne mnogie poli-
py w  jamie nosowej i zatokach przynosowych. 
Tomogram jest badaniem obrazowym służącym 
do zlokalizowania polipów i ich odniesienia do 
otaczających struktur [1, 8]. U chorych z takim 
przerostem błony śluzowej ważne jest wyklu-
czenie innych jednostek chorobowych, jak na 
przykład przepuklina oponowa, mięśniakomięsak 
prążkowany, naczyniak krwionośny i nerwiak 

niedojrzały [5]. Proces tworzenia polipów z po-
wodu przewlekłego stanu zapalnego jest odwra-
calny, dlatego leczenie zapalenia zatok należy 
rozpocząć bardzo wcześnie, stosując płukanie 
nosa roztworem soli, wykorzystując antybiotyki 
i miejscowo steroidy. Można także stosować in-
halacje zatok nosowych i nosa dornazą alfa [9]. 
Mnogie polipy w nosie w mukowiscydozie są 
jednak często oporne na standardowe leczenie 
i wymagają interwencji chirurgicznej [4]. Czyn-
nościowa endoskopowa operacja zatok jest mniej 
inwazyjną techniką umożliwiającą odbudowanie 
drożności zatok nosowych i wentylacji między 
nosem a jamą zatok, ponadto metoda ta wymaga 
krótszego pobytu w szpitalu [1, 8]. Po operacji 
pacjentowi zalecono dalsze częste płukanie nosa 
roztworem soli. Drożność nosa chłopca znacznie 
się poprawiła, a w ciągu kolejnych trzech mie-
sięcy obserwacji nie wystąpiły objawy zapalenia 
zatok. 

Wnioski

Przedstawilono opis przypadku dziecka cho-
rego na mukowiscydozę, u którego występowały 
mnogie polipy zatok przynosowych, dodatkowo 
obraz choroby był zatarty przez obecność sezono-
wej alergii, co opóźniło rozpoznanie. Przewlekłe 
zapalenie zatok i/lub występowanie mnogich 
polipów u dziecka nasuwa podejrzenie mukowi-
scydozy i wymaga przeprowadzenia diagnostyki 
w tym kierunku. Występowanie powyższych ob-
jawów u dziecka chorego na CF wymaga leczenia 
otolaryngologicznego. 

Otrzymaliśmy pisemną zgodę rodziców na 
publikację niniejszego opisu przypadku.
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