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Choroby ptuc uwarunkowane
genetycznie




Mukowiscydoza

- genetycznie uwarunkowane zaburzenie wydzielania przez
gruczotu zewnatrzwydzielnicze, gtownie w uktadach
oddechowym i pokarmowym

- przyczyng sg mutacje genu kodujgcego biatko btonowe CFTR

Zmiany w uktadzie oddechowym:

zwiekszone wydzielanie sluzu, przewlekte zakazenia bakteryjne —
powstanie torbieli i rozstrzeni, przewlekte zapalenie btony
sluzowej nosa i zatok przynosowych z obecnoscig polipow




Zmiany w uktadzie pokarmowym dotyczg gtownie trzustki:

zastoj soku trzustkowego i spadek jego pH — aktywacja enzymow
proteolitycznych — stan zapalny — poszerzenie przewodow —
wtdoknienie — niewydolnosc¢ zewnatrzwydzielnicza trzustki, po
kilkunastu latach cukrzyca

Zmiany w innych narzadach:

zablokowanie swiatta i zatrzymanie rozwoju nasieniowodow,
zaburzenie zwrotnego wchtaniania chloru i wtornie sodu w
przewodach gruczotéw potowych zwieksza zawartos¢ NaCl w
pocie




Objawy podmiotowe:

kaszel — zwykle pierwszy objaw, poczgtkowo sporadyczny, potem codziennie z
wykrztuszaniem gestej, ropnej wydzieliny, krwioplucie, dusznos,
ograniczenie droznosci i przewlekty ropny niezyt nosa, oddawania obfitych
i cuchngcych stolcow, wzdecie i bdl brzucha

Objawy przedmiotowe:

furczenia i Swisty, rzezenia, sinica i palce pateczkowate, zwykle beczkowata
klatka piersiowa, czesto niedobdr masy ciata
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Przebieg naturalny:
- choroba na ogot ujawnia sie we wczesnym dziecinstwie, rzadko pdozniej

- najczesciej nastepuje przewlekta, powolna destrukcja oskrzeli z zajeciem
migzszu ptuc, co prowadzi do niewydolnosci oddechowej i zgonu

- w Polsce przecietnie ~ 22r.z
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Rozpoznanie:

1) Stezenie jonu chlorkowego w pocie >=60mmol/l w dwdch
pomiarach wykonanych w réznych dniach

2) U osbb ze stezeniem 30-60mmol/l wskazane badanie
genetyczne

3) Stezenie <30mmol/l — dalsza diagnostyka tylko w razie
typowych objawow




PRZEWLEKtEA OBTURACYJNA CHOROBA PtUC

charakteryzuje sie utrwalonym ograniczeniem przeptywu
powietrza przez dolne drogi oddechowe, ktore zazwyczaj
postepuje i jest zwigzane z nadmierng reakcjg zapalng w
oskrzelach i ptucach w odpowiedzi na szkodliwe dziatanie pytow

| gazow




Czynniki ryzyka POCHP:

80%- narazenie na dym tytoniowy,

20%- narazenie zawodowe na pyty, substancje chemiczne,

zanieczyszczenie powietrza, niedobor alfa-1-antytrypsyny (AR),
infekcje ukt. oddechowego w dziecinstwie




Wywiad

kaszel z odkrztuszaniem sluzowej wydzieliny, szczegdlnie rano,
utrzymujgacy sie co najmniej 3 miesigce w roku

w ostatnich 2 latach,
- dusznos¢ poczatkowo wysitkowa, potem spoczynkowa,
Swiszczacy oddech,
spadek masy ciata, brak taknienia,

depresja




Badanie przedmiotowe

beczkowate poszerzenie klatki piersiowej,
poziome ustawienie zeber,

nadmiernie jawny lub bebenkowy wypuk nad polami
ptucnymi,
Czestos¢ oddechow >20/min.,

wydtuzony wydech, oddech ptytki,

sinica.




