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Streszczenie

Mukowiscydoza jest najczestsza choroba wrodzong w populaciji kaukaskiej, uwarunkowang autosomalnie recesywnie. Obecnie
coraz wigcej rozpoznan nie spetnia wszystkich kryteriéw diagnostycznych tej choroby. Atypowa lub nieklasyczna mukowiscydoza
charakteryzuje sig prawidtowymi lub granicznymi wynikami testéw potowych, brakiem niewydolnos$ci trzustki lub monosymp-
tomatycznym przebiegiem choroby. Z tego powodu u pacjentéw z nietypowymi objawami z drdg oddechowych, przewlektymi
i opornymi na leczenie lekarze powinni mie¢ na uwadze mozliwo$é rozpoznania mukowiscydozy. Opisano przypadek kliniczny
chtopca, u ktérego w 11. roku zycia rozpoznano mukowiscydoze ze wspétistniejagcymi nawracajacymi zapaleniami zatok obocz-
nych nosa z towarzyszacymi masywnymi mnogimi polipami. W niniejszym artykule wskazano, ze rozpoznanie opornego na
leczenie przewlekiego zapalenia zatok obocznych nosa z towarzyszacymi polipami powinno skutkowa¢ pogtebieniem diagnostyki,

w tym w kierunku mukowiscydozy.

Stowa kluczowe: mukowiscydoza, polipowato$¢ nosa, dzieci, zapalenie zatok

Wstep

Oporne na standardowe leczenie mnogie
polipy nosa stanowig powazny problem w prak-
tyce otolaryngologicznej. Obecnie tomografia
komputerowa (TK) i obrazowanie endoskopowe
znacznie wspomagaja proces rozpoznawania
choroby [1]. Wystepowanie mnogich polipéw jest
charakterystyczne dla wielu choréb uwarunko-
wanych genetycznie, w tym mukowiscydozy (CF,
cystic fibrosis). To najczestsza choroba §miertelna
dziedziczona autosomalnie recesywnie, wyste-
pujaca w populacji kaukaskiej (1: 2000-4500
zywych urodzen). Wywolujg ja mutacje w genie
kodujacym biatko CFTR (CF transmembrane
conductance regulator, blonowy regulator prze-

wodnictwa) komoérek nablonka gruczoléw wy-
dzielania zewnetrznego, skutkujgce zmianami
sktadu ptynu i elektrolitéw w komérce [2, 3].
Mukowiscydoza charakteryzuje sie dysfunkcija
wielu narzadéw i uktadéw, co w wiekszosci
przypadkéw prowadzi do przewleklych zakazen
uktadu oddechowego, niewydolnosci trzustki
i niedozywienia. Wspotwystepujace przewlekle
zapalenie zatok i polipy nosa stwierdza sie czesto
u chorych na mukowiscydoze; wystepujg u okoto
40% chorych powyzej 5. roku zycia. W leczeniu
objawowym opornych na standardowe leczenie
polip6w wymagana jest interwencja chirurgiczna,
ktoéra stanowi drugi co do czestosci rodzaj operacji
wykonywanych u chorych na mukowiscydoze.
[4] W ostatnich latach poprawita sie wykrywal-
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nos¢ dzieki wdrozeniu badan przesiewowych
w kierunku mukowiscydozy u niemowlat. Mimo
ze genetyka mukowiscydozy jest coraz lepiej po-
znana, diagnostyka choroby u o0séb z objawami
atypowymi lub monosymptomatycznym przebie-
giem nalezy do prawdziwych wyzwan.

W pracy opisano przypadek 11-letniego
pacjenta z masywnymi mnogimi polipami nosa
i nawracajgcym zapaleniem zatok, u ktérego roz-
poznano mukowiscydoze.

Opis przypadku

Jedenastoletni chtopiec zostat przyjety na od-
dzial pediatrii i alergologii z powodu niedroznosci
przewodéw nosowych i przewleklego kataru. Ob-
jawy pojawily sie 2 lata wczesniej, a 6 miesigcy
przed przyjeciem do szpitala miato miejsce ich
cigzkie zaostrzenie. W wieku 7 lat u chtopca roz-
poznano niezyt nosa spowodowany uczuleniem
na brzoze. Rozpoczal wtedy regularng terapie
glikokortykosteroidami podawanymi donosowo,
przez dwa lata byl poddany immunoterapii po-
dawanej doustnie z powodu uczulenia na brzoze,
co spowodowalo okresowa poprawe objawow
ze strony ukladu oddechowego. W wieku 9 lat
pacjent skarzyt sie na niereagujgca na leczenie
niedrozno$¢ przewodéw nosowych. U chlopca nie
wystepowaly inne choroby, w rodzinie réwniez
nie byto choréb ukladu oddechowego. Wyniki
badan czynno$ciowych uktadu oddechowego
(FEV, [forced expiratory volume in one second] =
81% wn) byly w normie. Matka zglosita okresowe
wystepowanie u dziecka tagodnego kaszlu wraz
z katarem.

Podczas badania przedmiotowego pacjent byt
w dobrym stanie, dobrze odzywiony, mial katar
iniedrozny nos, oddychat przez usta. W badaniu
otolaryngologicznym wykazano polipy blokujace
obustronnie przewody nosowe. Tomogram zatok
przynosowych w plaszczyznie strzatkowej i czo-
towej bez kontrastu ujawnit zapalenie wszystkich
zatok nosa z masywnym rozrostem polipéw
w blonie §luzowej zatok szczekowych, sitowych
i zatoki klinowej oraz polip w przewodzie noso-
wym zatykajacy kompleks ujéciowo-przewodowy
(ryc. 1). Poniewaz RTG klatki piersiowej ujawnito
zgrubienie $ciany oskrzeli, wykonano badanie
TK klatki piersiowej. Tomogram wykazal jedy-
nie dwustronne walcowate rozstrzenie oskrzeli
itagodng niedodme. Dziecko zostalo skierowane
na oddziat otolaryngologii na czynno$ciowg
endoskopowg operacje zatok (FESS, functional
endoscopic sinus surgery). W jamie nosowo-gar-
dtowej uwydatnit sie masywny polip wychodzacy

Rycina 1. Tomografia komputerowa zatok przynosowych (TK w ptasz-
czyznie czotowej) ujawnia masywne mnogie polipy zatykajace prawie
catkowicie dwustronnie jame nosowa, zatoki szczekowe i sitowe

Rycina 2. Polip nosa (7,5 cm X 3 cm) usunigty podczas operacii
endoskopowej z nosogardta

z zatoki szczekowej, ktéry caltkowicie wypetniat
jame nosowsq (ryc. 2). Wynik badania histopatolo-
gicznego wykazal naciek zapalny btony sluzowej
z leukocytami o réznoksztaltnych jadrach ko-
morkowych, typowymi dla polipéw w przebiegu
mukowiscydozy. Z pobranej prébki wyhodowano
gronkowca zlocistego opornego na metycyline
(MRSA, methicilin-resistant Staphyloccus aure-
us). Zaobserwowano podwyzszone stezenie IgE
catkowite i IgE swoiste dla brzozy w surowicy.
Nie wystepowala nadwrazliwo$¢ na aspiryne
lub inne niesteroidowe leki przeciwzapalne.
Wykluczono niedobér odpornosci, niedobér alfa-
1 antytrypsyny, celiakie, zakazenie pratkiem,
nietypowe zakazenie bakteryjne. W badaniu na
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oznaczenie ttuszczu w kale z 72-godzinnej zbidrki
uzyskano wynik negatywny, stezenie elastazy
w kale bylo w normie. W tescie potowym z pilo-
karping uzyskano wynik 85 mm/l (wynik uznaje
sig za pozytywny, gdy siega on powyzej 60), co
dalo podstawe do rozpoznania mukowiscydozy.
Aby potwierdzi¢ diagnoze, wykonano badania
molekularne pod katem mutacji biatka CFTR i zi-
dentyfikowano genotyp G542X/3849+10 kb C>T.
Nastepnie dziecko zostato skierowano do naszego
multidyscyplinarnego zespolu w celu dalszego
prowadzenia leczenia i obserwacji.

Dyskusja

Masywne mnogie polipy w nosie oporne
na standardowe leczenie u dzieci najczesciej
sg zwigzane z atopig lub mukowiscydozg [5].
Podczas gdy zrozumienie genetyki mukowiscy-
dozy w ostatnich kilkudziesieciu latach wzrosto,
objawy kliniczne choroby sg nadal r6znorodne,
a w proces leczenia sg zaangazowani lekarze
réznych specjalizacji.

W niniejszej pracy przedstawiono przypa-
dek 11-letniego chorego, u ktérego pierwszym
objawem mukowiscydozy byta niedrozno$¢ nosa
oraz przewlekle zapalenie zatok, a nastepnie
masywne mnogie polipy w przewodach noso-
wych i zatokach przynosowych wymagajace
operacji. Obecnos¢ alergicznego niezytu nosa
oraz og6lny dobry stan zdrowia chorego op6z-
nity rozpoznanie mukowiscydozy. Udoskona-
lone w ostatnich latach techniki diagnostyczne
umozliwiaja identyfikacje tagodniejszych feno-
typéw. Analiza molekularna wykazata u tego
pacjenta genotyp G542X/3849+10 kb C>T. Mu-
tacja G542X/3849+10 kb C>T ma zazwyczaj
tagodny kliniczny fenotyp [6, 7]. U chlopca nie
wystepowaly klasyczne objawy mukowiscydozy.
Byt jednak obecny tagodny przewlekty niepro-
duktywny kaszel z przewleklym zapaleniem
zatok i ostatecznie TK klatki piersiowej ujawnito
rozstrzenia oskrzeli i zmiany wiékniste. Mimo
stwierdzonych zmian w uktadzie oddechowym
wynik spriometrii byt prawidlowy.

Wynik TK zatok przynosowych w opisywa-
nym przypadku wykazal masywne mnogie poli-
py w jamie nosowej i zatokach przynosowych.
Tomogram jest badaniem obrazowym stuzacym
do zlokalizowania polipéw i ich odniesienia do
otaczajacych struktur [1, 8]. U chorych z takim
przerostem blony §luzowej wazne jest wyklu-
czenie innych jednostek chorobowych, jak na
przyktad przepuklina oponowa, mig§niakomiesak
prazkowany, naczyniak krwionos$ny i nerwiak
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niedojrzaly [5]. Proces tworzenia polipéw z po-
wodu przewleklego stanu zapalnego jest odwra-
calny, dlatego leczenie zapalenia zatok nalezy
rozpoczaé bardzo wczeénie, stosujac plukanie
nosa roztworem soli, wykorzystujac antybiotyki
i miejscowo steroidy. Mozna takze stosowaé in-
halacje zatok nosowych i nosa dornazg alfa [9].
Mnogie polipy w nosie w mukowiscydozie sg
jednak czesto oporne na standardowe leczenie
i wymagajg interwencji chirurgicznej [4]. Czyn-
nos$ciowa endoskopowa operacja zatok jest mniej
inwazyjna technika umozliwiajacg odbudowanie
droznosci zatok nosowych i wentylacji miedzy
nosem a jama zatok, ponadto metoda ta wymaga
krotszego pobytu w szpitalu [1, 8]. Po operacji
pacjentowi zalecono dalsze czeste plukanie nosa
roztworem soli. Drozno$¢ nosa chtopca znacznie
sie poprawila, a w ciagu kolejnych trzech mie-
siecy obserwacji nie wystapity objawy zapalenia
zatok.

Whioski

Przedstawilono opis przypadku dziecka cho-
rego na mukowiscydoze, u ktérego wystepowaly
mnogie polipy zatok przynosowych, dodatkowo
obraz choroby byl zatarty przez obecnos¢ sezono-
wej alergii, co op6znilo rozpoznanie. Przewlekte
zapalenie zatok i/lub wystepowanie mnogich
polip6w u dziecka nasuwa podejrzenie mukowi-
scydozy i wymaga przeprowadzenia diagnostyki
w tym kierunku. Wystepowanie powyzszych ob-
jawow u dziecka chorego na CF wymaga leczenia
otolaryngologicznego.

OtrzymaliSmy pisemng zgode rodzicéw na
publikacje niniejszego opisu przypadku.

Konflikt intereséw
Autorzy nie zglaszaja konfliktu interesow.

PiSmiennictwo:

1. Sakano E, Ribeiro AF, Barth L, et al. Nasal and paranasal
sinus endoscopy, computed tomography and microbiology
of upper airways and the correlations with genotype and se-
verity of cystic fibrosis. Int J Pediatr Otorhinolaryngol. 2007;
71(1): 41-50, doi: 10.1016/j.ijporl.2006.08.015, indexed in
Pubmed: 17007941.

2. Ng RT, Marson FA, Ribeiro JD, et al. Nasal potential differ-
ence in cystic fibrosis considering severe CFTR mutations.
Dis Markers. 2015; 2015: 306825, doi: 10.1155/2015/306825,
indexed in Pubmed: 25667564.

3. Savant AP, McColley SA. McColley SA. Cystic fibrosis Pedi-
atrPulmonol. 2015; 50(11): 1147-1156.

4. Hamilos DL. Chronic Rhinosinusitis in Patients with Cys-
tic Fibrosis. J Allergy Clin Immunol Pract. 2016; 4(4): 605—
612, doi: 10.1016/j.jaip.2016.04.013, indexed in Pubmed:
27393775,



http://dx.doi.org/10.1016/j.ijporl.2006.08.015
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/17007941
http://dx.doi.org/10.1155/2015/306825
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25667564
http://dx.doi.org/10.1016/j.jaip.2016.04.013
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27393775

Matgorzata Olszowiec-Chlebna i wsp., Masywna polipowato$¢ nosa u chorego z nowo rozpeznang mukowiscydozg

Mohd Slim MA, Dick D, Trimble K, et al. Paediatric nasal pol-
yps in cystic fibrosis. BMJ Case Rep. 2016; 2016, doi: 10.1136/
bcr-2016-214467, indexed in Pubmed: 27329094.

Duguépéroux I, De Braekeleer M. The CFTR 3849+ 10kbC-
>T and 2789+5G->A alleles are associated with a mild
CF phenotype. Eur Respir J. 2005; 25(3): 468-473, doi:
10.1183/09031936.05.10100004, indexed in Pubmed: 15738290.
Yadav H, Lim KG. Chronic cough with normal sweat chlo-

ride: Phenotypic descriptions of two rare cystic fibrosis gen-
otypes. Respir Med Case Rep. 2016; 17: 17-19, doi: 10.1016/j.
rmcr.2015.12.003, indexed in Pubmed: 27222777.

Casserly P, Harrison M, O’Connell O, et al. Nasal endoscopy
and paranasal sinus computerised tomography (CT) find-
ings in an Irish cystic fibrosis adult patient group. Eur Arch
Otorhinolaryngol. 2015; 272(11): 3353-3359, doi: 10.1007/
$00405-014-3446-z, indexed in Pubmed: 25537816.

Mainz JG, Schiller I, Ritschel C, et al. Sinonasal inhalation
of dornase alfa in CF: A double-blind placebo-controlled
cross-over pilot trial. Auris Nasus Larynx. 2011; 38(2): 220-
227, doi: 10.1016/4.anl.2010.09.001, indexed in Pubmed:
21030168.

113


http://dx.doi.org/10.1136/bcr-2016-214467
http://dx.doi.org/10.1136/bcr-2016-214467
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27329094
http://dx.doi.org/10.1183/09031936.05.10100004
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/15738290
http://dx.doi.org/10.1016/j.rmcr.2015.12.003
http://dx.doi.org/10.1016/j.rmcr.2015.12.003
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27222777
http://dx.doi.org/10.1007/s00405-014-3446-z
http://dx.doi.org/10.1007/s00405-014-3446-z
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25537816
http://dx.doi.org/10.1016/j.anl.2010.09.001
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/21030168

