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Obraz kliniczny
W obrazie klinicznym dominują objawy ze strony 
układu oddechowego. Część z nich stwierdzana jest 
już w okresie noworodkowym. Obserwuje się wrodzo-
ne zapalenia płuc, niedodmę, przejściowe tachypnoe 
czy niewydolność oddechową wymagającą leczenia 
respiratorem. Co ciekawe, noworodki bezpośrednio 
po urodzeniu mogą prezentować objawy blokady no-
sa utrudniającej karmienie. W okresie niemowlęcym 
objawem dominującym jest zwykle przewlekły, wil-
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STRESZCZENIE
Pierwotna dyskineza rzęsek jest rzadką chorobą uwarunkowaną genetycznie. Objawy kliniczne pojawiają się zwykle już we wczesnym dzieciństwie. W ob-
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ABSTRACT
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Wstęp
Pierwotna dyskineza rzęsek (ang. primary ciliary 
dyskinesia, PCD) jest rzadką chorobą uwarunko-
waną genetycznie, zwykle dziedziczoną w sposób 
autosomalny recesywny, której objawy wynikają 
z nieprawidłowej budowy i funkcji rzęsek. W obra-
zie klinicznym dominują nawracające infekcje gór-
nych i dolnych dróg oddechowych. W ok. 50% przy-
padków obserwuje się odwrócenie trzewi. Triada 
objawów – odwrócenie trzewi, rozstrzenie oskrze-
li i zapalenie zatok – znana jest pod nazwą zespołu 
Kartagenera. Według różnych danych częstość wy-
stępowania PCD oceniana jest na 1:4000-1:50 0001. 
Autorzy są jednak zgodni, że jest to choroba niedo-
diagnozowana, a częstość jej występowania jest nie-
doszacowana. W niniejszym opracowaniu przedsta-
wiono obraz kliniczny PCD oraz aktualne metody 
wykorzystywane w diagnostyce.

GŁÓWNE TEZY

1.	 Pierwotna dyskineza jest rzadką chorobą uwarunkowaną 
genetycznie, której objawy wynikają z nieprawidłowej bu-
dowy i funkcji rzęsek.

2.	 Diagnostyka pierwotnej dyskinezy jest złożona i wieloeta-
powa.
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Ruch rzęsek
Prawidłowy ruch rzęsek odgrywa istotną rolę w me-
chanizmie oczyszczania dróg oddechowych, tzw. 
klirensu śluzowo-rzęskowego. Mechanizm ten po-
zwala na usunięcie śluzu z dróg oddechowych do 
gardła, a wraz z nim zanieczyszczeń czy drobno-
ustrojów. W warunkach fizjologicznych rzęski po-
ruszają się w sposób rytmiczny i skoordynowany, 
z częstotliwością 11-18 Hz. W ruchu rzęski można 
wyodrębnić 2 fazy. Podczas fazy pierwszej – efek-
tywnej, szybkiej – rzęski są usztywnione i przesu-
wają śluz po powierzchni nabłonka. W fazie drugiej 
– przygotowawczej, wolnej – rzęski są zgięte i przesu-
wają się w dolnej warstwie śluzu.
Nieprawidłowa ultrastruktura rzęski, z jaką mamy 
do czynienia w pierwotnej dyskinezie, ma bezpośred-
ni wpływ na charakter ruchu rzęsek. U pacjentów 
z PCD, w zależności od typu defektu, rzęski są nie-
ruchome lub obserwuje się ruch nieskoordynowa-
ny, wielopłaszczyznowy, rotacyjny, „korkociągowy” 
lub zagarniający. Zmienia się również częstotliwość 
ruchu rzęsek – ruch jest wolniejszy lub, paradok-
salnie, hiperkinetyczny, a przez to mniej efektywny.

Metody diagnostyczne
W trakcie ustalania rozpoznania pierwotnej dyski-
nezy rzęsek bierze się pod uwagę charakterystyczny 
obraz kliniczny oraz wyniki badań diagnostycznych, 
w tym histopatologicznych. Z danych literaturowych 
wynika, że ustalenie rozpoznania pierwotnej dyski-
nezy ma miejsce stosunkowo późno (średnia wieku 
w momencie rozpoznania to ok. 5,3 lat)1. Powodem 
jest znaczna różnorodność objawów klinicznych, 
a przede wszystkim ich podobieństwo do objawów 
klinicznych (głównie ze strony układu oddechowe-
go) obserwowanych w innych, znacznie częściej wy-
stępujących chorobach, m.in. alergiach czy nawet 
mukowiscydozie. Zwykle przyczyną opóźnienia roz-
poczęcia diagnostyki jest wśród lekarzy brak świa-
domości występowania tej stosunkowo rzadkiej cho-
roby wrodzonej. Opóźnienie diagnostyki dotyczy 
zwłaszcza tych pacjentów, u których nie stwierdza 
się odwrócenia trzewi. Dodatkowo, dostępne meto-
dy diagnostyczne mają swoje ograniczenia, a rozpo-
znanie ustalone za ich pomocą często jest niepewne. 
Do metod diagnostycznych zalicza się badania prze-
siewowe (test sacharynowy, poziom nosowego tlenku 
azotu, badania radioizotopowe) oraz badania bezpo-
średnie, wymagające pobrania od pacjenta fragmen-
tu błony śluzowej (wymaz szczoteczkowy lub biop-
sja). Do badań tych zalicza się ocenę ultrastruktury 
rzęsek w mikroskopie elektronowym lub laserowym 
mikroskopie konfokalnym oraz ocenę częstotliwości 
i wzorca ruchu rzęsek z użyciem wideomikroskopii. 
W ostatnim czasie coraz większe znaczenie ma rów-
nież diagnostyka genetyczna.

gotny kaszel z odkrztuszaniem wydzieliny oraz ka-
tar. Towarzyszą im nawracające infekcje górnych 
i dolnych dróg oddechowych, a w miarę wykształca-
nia się zatok obocznych nosa –  u nastolatków i doro-
słych również przewlekłe zapalenia tych zatok. Obja-
wem występującym niemal u wszystkich pacjentów 
z pierwotną dyskinezą rzęsek są nawracające zapa-
lenia ucha środkowego. Prowadzą one do pogorsze-
nia, a nawet utraty słuchu oraz nieprawidłowego/
opóźnionego rozwoju mowy. W późniejszym okresie 
część pacjentów wymaga aparatu słuchowego. Kon-
sekwencją nawracających zapaleń płuc są rozstrze-
nia oskrzeli i postępująca niewydolność oddechowa. 
W skrajnych przypadkach pacjenci są kwalifikowani 
do transplantacji płuc. 
Prawidłowy ruch rzęsek w okresie płodowym zapew-
nia lateralizację narządów wewnętrznych. U blisko 
połowy pacjentów z PCD ma miejsce całkowite od-
wrócenie trzewi, u części obserwuje się heterotaksję, 
tj. brak prawidłowo występującej asymetrii budo-
wy i położenia narządów jamy brzusznej oraz klatki 
piersiowej, w tym serca. U ok. 6% pacjentów z nie-
prawidłowym położeniem narządów wykrywa się 
wrodzone wady serca2.
Prawidłowy ruch witek plemników jest niezbędny do 
zapłodnienia, podczas gdy ruch rzęsek w jajowodach 
odpowiada za transport zapłodnionej komórki jajo-
wej z bańki jajowodu do jamy macicy. Dlatego u pa-
cjentów z PCD w okresie dojrzałości płciowej wystę-
pują zaburzenia płodności. U mężczyzn stwierdza się 
niepłodność, u kobiet dochodzi do ciąż ektopowych.

Budowa rzęski
Prawidłowo zbudowane rzęski ruchome mają dłu-
gość ok. 2-7 μm (w zależności od lokalizacji), śred-
nicę 0,2-0,25 μm i zawierają charakterystycz-
ny układ mikrotubul. Na przekroju poprzecznym 
trzonu rzęski stwierdza się położoną centralnie 
1 parę mikrotubul, a wokół niej 9 rozmieszczonych 
obwodowo tzw. dubletów (taki układ opisywany 
jest jako 9+2). Każdy obwodowy dublet mikrotu-
bul złożony jest z 2 podjednostek: A i B. Podjed-
nostka A składa się z 13, natomiast podjednost-
ka B z 11 protofilamentów. Do każdej podjednostki 
A są przyłączone 2 ramiona dyneinowe wewnętrz-
ne i zewnętrzne. Sąsiadujące ze sobą mikrotubu-
le obwodowe połączone są wiązaniami neksynowy-
mi, a z parą centralną łączą się poprzez promienie 
łączące. W części podstawnej rzęski, zlokalizowa-
nej wewnątrz komórki, nie występuje para central-
na, natomiast do każdej pary obwodowej dołączo-
na jest 1 dodatkowa mikrotubula, tworząc 9 trójek 
(tripletów). Ruchome rzęski o takiej ultrastruktu-
rze stwierdza się na powierzchni nabłonka odde-
chowego, w ośrodkowym układzie nerwowym oraz 
w układzie rozrodczym.
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Badania przesiewowe
Test sacharynowy
Test sacharynowy polega na umieszczeniu niewiel-
kiej grudki sacharyny (1-2 mm) na małżowinie dol-
nej nosa i pomiarze czasu, po jakim pacjent poczuje 
słodki smak w gardle. Jeżeli czas ten jest dłuższy niż 
godzina, test uważany jest za dodatni. Zaletą testu 
sacharynowego jest jego niski koszt, ma on jednak 
istotne ograniczenia. Test ocenia jedynie wydajność 
klirensu rzęskowego, nie pozwalając na odróżnie-
nie PCD od dyskinez wtórnych. Dodatkowo jego 
prawidłowe wykonanie wymaga dobrej współpra-
cy pacjenta, dlatego według zaleceń Europejskiego 
Towarzystwa Chorób Układu Oddechowego (ERS) 
test ten nie powinien być stosowany u dzieci poniżej 
12. r.ż.3. Ze względu na dostępność innych, bardziej 
obiektywnych metod diagnostycznych test sachary-
nowy jest coraz rzadziej wykorzystywany i ma obec-
nie znaczenie raczej historyczne.

Badanie izotopowe
Badanie wykonywane jest z użyciem albuminy zna-
kowanej radioaktywnym izotopem technetu (99mTc). 
Podobnie jak test sacharynowy metoda ta ocenia 
efektywność klirensu śluzowo-rzęskowego, nie po-
zwalając na różnicowanie dyskinez pierwotnych 
i wtórnych7. Wady metody – słaba dostępność spe-
cjalistycznego sprzętu (generator izotopu technetu 
oraz gamma-kamera), wysoki koszt badania i jego 
niska specyficzność (tylko 55%) – powodują, że nie 
jest zalecana jako metoda rutynowa.

Nosowy tlenek azotu (nNO)
Stężenie tlenku azotu (NO) w wydychanym powie-
trzu zmienia się w różnych stanach chorobowych 
i wpływa na częstotliwość ruchu rzęsek4. Pomiar stę-
żenia nosowego tlenku azotu (nNO) jest relatywnie 
prostą, nieinwazyjną metodą diagnostyczną. Do wy-
konania badania wykorzystuje się analizator NO wy-
posażony w odpowiednią końcówkę. Umożliwia ona 
pomiar stężenia tego gazu w jamach nosowych i za-
tokach przynosowych, przy zamkniętym podniebie-
niu miękkim podczas wydechu. Wynik badania nNO 
wyliczany jest jako iloczyn stężenia tlenku azotu, tj. 
liczby cząsteczek NO na miliard cząsteczek powie-
trza (ang. parts per billion, ppb) oraz prędkości prze-
pływu badanej próbki powietrza (litry na minutę), 
i wyrażany jest w nanolitrach na minutę (nL/min). 
Wysoki poziom nNO stwierdza się u pacjentów z ast-
mą, rozstrzeniami oskrzeli czy infekcjami górnych 
dróg oddechowych. Z drugiej strony, obniżony po-
ziom tlenku azotu obserwuje się właśnie u pacjen-
tów z PCD, ale również u pacjentów z mukowiscy-
dozą, polipami nosa czy przewlekłym zapaleniem 
zatok obocznych nosa5. Badania wieloośrodkowe 
wykazały, że wartości nNO poniżej 30 nL/ml pozwa-

lają na rozpoznanie z dużym prawdopodobieństwem 
pierwotnej dyskinezy (czułość ok. 91%; specyficz-
ność ok. 96%), podczas gdy wartości nNO powyżej 
77 nL/min pozwalają na jej wykluczenie. Pewnym 
ograniczeniem jest trudność wykonania badania 
u dzieci poniżej 5. r.ż. Pomimo bardzo wysokiej czu-
łości i specyficzności badania nNO konieczna jest 
weryfikacja rozpoznania inną metodą, szczególnie ze 
względu na możliwość uzyskania niskich wartości 
nNO również u pacjentów z mukowiscydozą. Warto 
wspomnieć, że wiele ośrodków nadal posługuje się 
własnymi wartościami referencyjnymi, co ogranicza 
rutynowe stosowanie tej metody. Pomimo pewnych 
niedoskonałości pomiar nosowego tlenku azotu od-
grywa jednak coraz większą rolę we wstępnej dia-
gnostyce PCD6.

Badania bezpośrednie
Ocena ultrastruktury rzęsek (mikroskopia elektronowa)
Ocena ultrastruktury rzęski (na przekroju poprzecz-
nym) z użyciem transmisyjnego mikroskopu elektro-
nowego (ME) jest jedną z najstarszych metod wyko-
rzystywanych w diagnostyce PCD. Po raz pierwszy 
została zastosowana w 1976 r. przez Afzeliusa, któ-
ry oceniając przekroje poprzeczne rzęsek nabłon-
ka oddechowego oraz witek plemników pobranych 
od pacjenta z zespołem Kartagenera, stwierdził brak 
ramion dyneinowych. Jest to metoda tradycyjnie 
stosowana w celu potwierdzenia PCD, do niedawna 
uważana za złoty standard. Jej poważnym ogranicze-
niem jest często zła jakość materiału pobranego do 
badania. Aby badanie było wiarygodne, należy ocenić 
co najmniej 30 elektronogramów, każdy zawierający 
nie mniej niż 60 dobrej jakości przekrojów rzęsek. Do 
zmian w budowie rzęsek, które można wiarygodnie 
ocenić za pomocą ME, zalicza się: całkowity lub czę-
ściowy brak zewnętrznych ramion dyneinowych, brak 
zewnętrznych i wewnętrznych ramion dyneinowych 
oraz nieprawidłowy układ mikrotubul8. Obecnie wia-
domo, że jedynie część pacjentów z pierwotną dyski-
nezą rzęsek może być diagnozowana za pomocą tej 
metody, ponieważ u blisko 30% z nich stwierdza się 
prawidłowy lub niemal prawidłowy obraz ultrastruk-
tury rzęsek w ME. W przypadku występowania izolo-
wanego braku wewnętrznych ramion dyneinowych, 
defektu połączeń neksynowych czy nieprawidłowo-
ści dotyczących centralnej pary mikrotubul badanie 
w ME może być niemiarodajne i powinno być zweryfi-
kowane za pomocą innej metody bezpośredniej9.

Immunofluorescencja wysokiej rozdzielczości
W ostatnich latach do technik pozwalających na bez-
pośrednie wykrywanie zaburzeń w budowie rzęsek 
wprowadzono metodę immunofluorescencji. Do wy-
konania badania konieczny jest odpowiedni panel 
swoistych przeciwciał, sprzężonych z różnymi barw-
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nikami fluorescencyjnymi i rozpoznających poszcze-
gólne składniki szkieletu rzęski. Materiał do badania 
(nabłonek urzęsiony), pobrany spod małżowiny no-
sa lub z oskrzeli za pomocą wymazu szczoteczkowe-
go lub biopsji, poddawany jest inkubacji z zestawem 
przeciwciał, a następnie analizowany z wykorzysta-
niem mikroskopu fluorescencyjnego lub laserowe-
go mikroskopu konfokalnego wysokiej rozdzielczo-
ści. Ten ostatni pozwala na uzyskiwanie obrazów 
umożliwiających wykrycie nawet dyskretnych nie-
prawidłowości w budowie rzęsek, trudnych do uwi-
docznienia w ME. Warto podkreślić, że metoda im-
munofluorescencyjna jest znacznie tańsza, szybsza 
i mniej pracochłonna niż badanie z użyciem mikro-
skopu elektronowego, dlatego coraz częściej uzupeł-
nia lub wręcz zastępuje ME.

Ocena ruchu rzęsek (wideomikroskopia)
Kolejną metodą przydatną w diagnostyce dyski-
nez jest ocena częstotliwości i wzorca ruchu rzę-
sek, tzw. wideomikroskopia. Nieutrwalony materiał 
biopsyjny lub wymaz szczoteczkowy umieszcza-
ny jest w medium hodowlanym na szkiełku mikro-
skopowym. Badanie przeprowadzane jest z użyciem 
mikroskopu kontrastowo-fazowego, połączonego 
z ultraszybką kamerą (ang. high-speed video micro-
scopy). Zarejestrowany obraz analizowany jest na-
stępnie za pomocą odpowiedniego programu kom-
puterowego – ocenie podlega zarówno częstotliwość, 
jak i sposób ruchu rzęsek. Okazuje się, że anali-
za tylko jednego z parametrów, tj. jedynie często-
tliwości lub tylko wzorca ruchu rzęsek, może pro-
wadzić do wyników fałszywie ujemnych. Wykazano, 
że w niektórych przypadkach PCD, pomimo niepra-
widłowej ultrastruktury rzęsek, stwierdza się prawi-
dłową częstotliwość ich ruchu, tj. ok. 11-18 Hz, jed-
nak ruch ten jest nieefektywny10. Badanie metodą 
wideomikroskopii, wykonywane równolegle z oceną 
w mikroskopie elektronowym, w przypadku pacjen-
tów z PCD wykazuje czułość 100% i specyficzność 
na poziomie 93%. Niezwykle istotne dla powodzenia 
analizy jest jednak pozyskanie materiału dobrej ja-
kości. Ponieważ stan zapalny, np. w przebiegu infek-
cji, wpływa na aktywność ruchową rzęsek, a może 
nawet powodować czasową utratę rzęsek (tzw. dys-
kinezy wtórne), zaleca się, aby materiał do badania 
pobierany był co najmniej 4-6 tygodni po zakończe-
niu ostrej infekcji nosa lub układu oddechowego. 
Wpływ na wynik badania mogą mieć również niektó-
re leki, zwłaszcza stosowane wziewnie lub donoso-
wo steroidy. Uzyskanie wyniku wątpliwego wymaga 
powtórzenia badania po kilku tygodniach. W przy-
padku niewystarczającej ilości materiału do badań 
lub braku rzęsek w pobranym materiale można rów-
nież wykorzystać metodę hodowli nabłonka in vitro. 
Hodowla pozwala na eliminację wpływu niekorzyst-

nych czynników, odpowiedzialnych za występowanie 
dyskinez wtórnych, podczas gdy regenerujące rzęski 
u pacjentów z PCD nadal wykazują nieprawidłowo-
ści w budowie i aktywności ruchowej. Przygotowa-
ny w ten sposób materiał można wykorzystać do po-
nownego badania ME lub wideomikroskopii.

Badania genetyczne
Aparat rzęskowy zbudowany jest z ponad 250 bia-
łek. Teoretycznie mutacja każdego z genów kodują-
cych poszczególne białka może być odpowiedzialna 
za wystąpienie objawów pierwotnej dyskinezy rzęsek. 
Do chwili obecnej zidentyfikowano ponad 30 genów, 
których mutacje są odpowiedzialne za wystąpienie 
pierwotnej dyskinezy rzęsek11. Przy obecnym pozio-
mie rozwoju metod diagnostyki genetycznej pozwa-
la to na potwierdzenie choroby u ok. 65% pacjentów.
Dotychczas zidentyfikowano 27 mutacji odpowie-
dzialnych za wystąpienie pierwotnej dyskinezy rzę-
sek z klasycznymi objawami klinicznymi. W przy-
padku większości z poznanych mutacji istnieje 
możliwość ustalenia związku pomiędzy typem muta-
cji, ultrastrukturą, wzorcem ruchu rzęski a obrazem 
klinicznym. Pierwszym zidentyfikowanym genem 
powodującym pierwotną dyskinezę był gen DNAI1, 
kodujący zewnętrzne ramiona dyneinowe12. Muta-
cja genu stwierdzana jest w ok. 14% przypadków. 
U pacjentów obserwuje się znaczne upośledzenie ru-
chu rzęsek lub rzęski nieruchome. Z kolei najczę-
ściej występującą mutacją genu odpowiedzialnego 
za pierwotną dyskinezę jest mutacja genu DNAH5 
(opisywana u 15-20% pacjentów z PCD)13. Jest ona 
powiązana z defektem zewnętrznych ramion dyne-
inowych, zaburzeniami lateralizacji i niepłodnością 
męską. Rzęski w tej grupie pacjentów są całkowi-
cie nieruchome. Obie wyżej wymienione mutacje 
stwierdzane są łącznie u ok. 38% pacjentów14. 
Mutacje genów kodujących białka wchodzące 
w skład promieni radialnych (RSPH1, RSPH9, RS-
PH4a i HYDIN) powodują nieprawidłowości w bu-
dowie centralnej pary mikrotubul, nie znajdują zaś 
odzwierciedlenia w budowie zewnętrznych i we-
wnętrznych par mikrotubul. Badania kohortowe po-
twierdzają, że nieprawidłowa budowa centralnej pa-
ry mikrotubul skutkuje zaburzeniem ruchu rzęsek 
w postaci występowania ruchu kolistego15.
W przypadku mutacji genu CCDC114 stwierdza się 
nieprawidłowości w ultrastrukturze rzęski (defekt 
zewnętrznych ramion dyneinowych), podczas gdy 
objawy kliniczne są słabo nasilone16.
Z drugiej strony, opisano również mutacje np. 
DNAH11, CCDC164, CCDC65, powodujące zabu-
rzony wzorzec ruchu rzęsek (hiperkinetyczny/dys-
kinetyczny) oraz typowe objawy kliniczne, jednak 
bez wyraźnych nieprawidłowości w ultrastrukturze 
rzęsek17.
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W rzadszych przypadkach mutacjom powodującym 
pierwotną dyskinezę (RPGR i OFD1) towarzyszą in-
ne rzadkie zespoły chorobowe, takie jak retino-
patia barwnikowa (łac. retinitis pigmentosa) i ze-
spół ustno-twarzowo-palcowy (ang. orofacialdigital 
syndrome)18.

Podsumowanie
Podstawowym problemem w pierwotnej dyskinezie 
jest późne rozpoznanie. Wiarygodne ustalenie roz-
poznania pierwotnej dyskinezy powinno opierać się 
na obecności typowych objawów PCD i potwierdze-
niu za pomocą przynajmniej 2 metod diagnostycz-
nych (nNO, ME lub immunofluorescencja, wideomi-
kroskopia oraz badania genetyczne). W przypadku 
pacjentów, u których poza typowymi objawami kli-
nicznymi uzyskuje się dodatni wynik z wykorzysta-
niem tylko jednej metody diagnostycznej, rozpozna-
nie traktuje się jako prawdopodobne. 
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DO ZAPAMIĘTANIA

■■ Objawy pierwotnej dyskinezy rzęsek wynikają z nieprawi-
dłowej budowy i funkcji rzęsek. 

■■ Objawy kliniczne występują zazwyczaj już we wczesnym 
dzieciństwie i związane są przede wszystkim z układem 
oddechowym. U części pacjentów stwierdza się odwróce-
nie trzewi i wady serca.

■■ Do ustalenia rozpoznania, poza obecnością typowych 
objawów klinicznych, konieczne jest zastosowanie co naj-
mniej 2 metod diagnostycznych. 
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