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Choroby rzadkie

* Wystepujg rzadko, dotykajg < 1 osoby/2000
* Choroby uwarunkowane genetyczne, ale nie tylko:
- infekcyjne
- autoimmunologiczne
- rzadkie nowotwory
- 0 hieznanej przyczynie
e Zazwyczaj powazne, czesto przewlekte i postepujgce

e Ujawniajg sie po urodzeniu, w okresie dziecinstwa, ale tez w wieku
dorostym!

e Czesto trudnosci diagnostyczne, trudnosci z dostepem do
profesjonalnej informacji i opieki medycznej



Choroby srédmigzszowe ptuc

Niejednorodna grupa chordb zajmujgca przestrzen przegrod
miedzypecherzykowych



Przegroda miedzypecherzykowa

przestrzen miedzy scianami pecherzykow ptucnych, w ktorej znajduja
sie kapilary

Prawidtowo zawiera:

- Pojedyncze fibroblasty
- Nieliczne makrofagi

- Widkna sprezyste

- Widkna kolagenowe



Choroby srédmiagzszowe ptuc — o je taczy?

* Powodujg zaburzenia wentylacji o charakterze restrykcyjnym

* Uposledzajg dyfuzje gazow miedzy pecherzykiem ptucnym a krwig
* Rozsiane zmiany w obrazie radiologicznym klatki piersiowe;

* Choroba przewlekta, gdy zmiany utrzymujg sie > 3 m-cy



Choroby srédmigzszowe ptuc — kiedy podejrzewa¢?

Wywiad rodzinny: - choroba srodmigzszowa w rodzinie dziecka
- niewyjasnione zgony w okresie noworodkowym

Objawy: - utrzymujgce sie trzeszczenia nad polami ptuc bez cech ostrej
infekcji uktadu oddechowego

- palce pateczkowate o niejasnej etiologii

- objawy ze strony uktadu oddechowego w tym niewydolnos¢
oddechowa u pacjentow z chorobami uktadowymi



Choroby srédmigzszowe ptuc - objawy

* Kaszel

e tachypnoe

* Dusznosc¢ poczatkowo po wysitku, nastepnie w spoczynku

* Nietolerancja wysitku

* Trzeszczenia, niestate, czesto u podstawy ptuc

* Mogg pojawic sie Swisty

* Sinica

* Palce pateczkowate } Pdzne objawy choroby srédmigzszowej ptuc
* Nadcisnienie ptucne

e Zaburzenia odzywienia (stabe przyrosty lub utrata masy ciata)



Choroby srédmigzszowe ptuc - diagnostyka

* Pomiary saturacji — we sSnie
- W spoczynku

- po wysitku
* Badania czynnosciowe uktadu oddechowego — spirometria
- bodypletyzmografia
- DLCO

* Badania obrazowe — RTG klatki piersiowe

- TKWR (nadmierna przejrzystosé, obraz matowej szyby,
nacieki zapalne, pogrubienie przegrod)



Choroby srédmigzszowe ptuc — diagnostyka cd

* Ekg
NT ptucne???
 Echo serca

e Diagnostyka przyczyny - 24-godzinna pH-metria — zespoty aspiracji

- serodiagnostyka w kierunku chorob
uktadowych (ANCA, anty-GBM)

- badanie immunologiczne w kierunku
wrodzonych i nabytych niedoborow odpornosci

- badania serologiczne i bakteriologiczne —
przyczyny infekcyjne

* BIOPSJA PLUC - zfoty standard



Przetrwate tachypnoe niemowlat

* Choroba srodmigzszowa wieku niemowlecego

* Rozpoznawana < 2 rz

e Czestos¢ wystepowania choroby nie jest znana

* Etiologia nieznana, wystepowanie rodzinne - podtoze genetyczne?



Przetrwate tachypnoe niemowlat

Objawy jak w innych chorobach $rédmigzszowych:
- dusznos¢ (wcigganie miedzyzebrzy, tchypnoe)
- zaburzenia odzywienia
- hipoksemia
- trzeszczenia
- czasami swisty wydechowe



Przetrwate tachypnoe niemowlat

Diagnostyka:

- w TKWR charakterystyczny obraz o typie matowej szyby z zajeciem
ptata sSrodkowego i jezyczka ptuca lewego (skrzydta nietoperza) oraz
obszarow przywnekowych ptuc

- biopsja ptuca: w barwieniu hematoksyling i eozyng — brak
charakterystycznych zmian,

- barwienie wykrywajgce bombezyne — neuroendokrynna hiperplazja
wieku niemowlecego




Obraz matowej szyby

Skrzydta nietoperza fréclo:

https://journals.viamedica.pl/advances_in_respiratory_medicine
/article/viewFile/PiAP.2014.0045/27121




Przetrwate tachypnoe niemowlat

Wiek < 2 rz
Typowy obraz kliniczny

Typowe zmiany radiologiczne
Rozpoznanie
kliniczne, bez biopsiji
ptuca

Przetrwate tachypnoe niemowlat

Biopsja - barwienie wykrywajgce bombezyne —
neuroendokrynna hiperplazja wieku niemowlecego




Przetrwate tachypnoe niemowlat - leczenie

- objawowe

- dbanie o prawidtowe odzywienie

tlenoterapia bierna

wspomagajgce

glikokortykosteroidy wziewne

u pacjentow z objawami obturacji — beta2-mimetyki wziewn
w ciezkich postaciach steroidy ogdlnie

Rokowanie — dobre, charakter choroby samoograniczajacy sie

.

Leczenie wziewne:
wspomagajace tylko u
pacjentéw, u ktorych
obserwuje sie
poprawe po lekach
wziewnych



/apalenie ptuc z nadwrazliwosci

Definicja:

Choroba zapalnha migzszu ptucnego i oskrzeli w odpowiedzi na
powtarzajgca sie ekspozycje na czynniki Srodowiskowe: najczescie;
organiczne (tj odchody ptakéw, alergeny siana, bawetny, grzybow)
wystepujgca u osob wczesniej uczulonych

Nieprawidtowa odpowiedz immunologiczna na organiczne antygeny
Zmiany wystepujg w pecherzykach ptucnych, oskrzelikach koncowych i
srodmigzszu

3 postaci: ostra, podostra, przewlekta



/apalenie ptuc z nadwrazliwosci

Masywna ekspozycja
Posta¢ ostra  [EEEEEEEEEE) 29 hobjawy:

- Suchy kaszel

- Dusznos¢

- Goraczka

- Dreszcze

- Bodle miesni

- Ostuchowo pojedyncze trzeszczenia u podstawy
ptuc

Objawy ustepujg po 24-48 h po ustaniu ekspozycji na
alergen



/apalenie ptuc z nadwrazliwosci

Powtarzajgca sie ekspozycja

>

Objawy po kilku do kilkunastu tygodni:
Suchy kaszel (ewentualnie skape
odkrztuszanie)

- Ograniczenie tolerancji wysitku

- Utrata masy ciafa

- Utrata apetytu

- Nad polami ptuc trzeszczenia, swisty

Posta¢ podostra II» II‘

Postac przewlekta postepujgca — objawy jak w postaci podostre;j,
narastajgce, az do niewydolnosci oddechowej, dodatkowo: - palce
pateczkowate, zmiany restrykcyjne w badaniach czynnosciowych ptuc, w
TKWR — cechy widknienia (nieodwracalne)



Palce pateczkowate




/apalenie ptuc z nadwrazliwosci - diaghostyka

—- wywiad (narazenie na alergeny)
- objawy kliniczne
- badania czynnosciowe uktadu oddechowego: poczatkowowo

normie, nastepnie restrykcja i obnizone DLCO

- TKWR —w postaci ostrej: guzki wewnatrzzrazikowe, obszary matowej szyby,

postac podostra: guzki, nieznaczne wtdknienie,
postac przewlekta: postepujgce widknienie, obraz plastra miodu

- niekiedy obraz histopatologiczny uzyskany z biopsji ptuc

- precypityny w surowicy — swoiste 1gG — swiadcza o

narazeniu na antygen, nie o chorobie

"CALOSC OBRAZU KLINICZNEGO




IWOSCIH

Z

iU pfuc z nadwra

TKWR w zapalen

Zrédto: http://www.pnmedycznych.pl/wp-

content/uploads/2014/09/pnm_2011_274 285.pdf



TKWR w zapaleniu ptuc z nadwrazliwosci

Zrédto: http://www.pnmedycznych.pl/wp-
content/uploads/2014/09/pnm_2011_274 285.pdf



/apalenie ptuc z nadwrazliwosci

Leczenie:
- PRZERWANIE EKSPOZYCJI NA ALERGEN !!!
- glikokortykosteroidy — ale nie poprawiajg odlegtego rokowania

- przeszczep ptuca, ptuco-serca



Rozstrzenie oskrzeli - nieodwracalne poszerzenie drzewa
oskrzelowego

Przyczyny:
- Zaburzenia droznosci drzewa oskrzelowego: aspiracja ciata obcego

- Uszkodzenie scian oskrzeli w przebiegu nawracajacych, przewlektych
infekcji: niedobory odpornosci, mukowiscydoza, pierwotna dyskineza rzesek, z-ty
mikroaspiracji w przebiegu choroby refluksowej

- Zaburzenia rozwojowe: zaburzenia rozwojowe tkanki tacznej lub chrzastki
drzewa oskrzelowego



Rozstrzenie oskrzeli

Poszerzenie drzewa
oskrzelowego

Zaleganie wydzieliny

Objawy:

Produktywny kaszel

Dusznos¢

nawracajgce infekcje dolnych
drog oddechowych, zapalenia
ptuc w tej samej lokalizacji

W zaawansowanych zmianach
zahamowanie wzrostu i
przyrostow masy ciafa



Rozstrzenie oskrzeli

Objawy przedmiotowe:
- zlokalizowane trzeszczenia
- czasami zlokalizowane furczenia i Swisty

Rozwoj jest stopniowy, prowadzi do zwtdknienia otaczajgcego migzszu
ptuc



Rozstrzenie oskrzeli - diagnostyka

* Tomografia komputerowa o wysokiej rozdzielczosci

* Bronchoskopia —diagnostyczno-lecznicza (pobranie posiewdw, ropnej
odessanie wydzieliny)

e Diagnostyka w kierunku chordb prowadzgcych do rozstrzeni oskrzeli



https://www.slideshare.net/abd_ellah_nazeer/present
ationlpptx-radiological-signs-in-thoracic-radiology

Zrédto: http://web.brrh.com/msl/IM2017/Friday-IM%20-
2017/Friday%20%235%20-
%20Treatment%200ptions%20in%20Bronchietasis/5%20-
Boca%20Bronchiectasis%202017.pdf

https://bronchiectasis.com.au/bronchiectasi

s/diagnosis-2/radiology



Objaw szyn tramwajowych

https://www.mp.pl/pulmonologia/praktyka-
kliniczna/radiologia/144529,diagnostyka-radiologiczna-39-
letnia-kobieta-po-ostrym-zapaleniu-oskrzeli




Rozstrzenie oskrzeli - ieczenie

* Profilaktyka infekcji — szczepienia wg kalendarza szczepien + przeciw
pneumokokom i coroczne przeciw grypie

- profilaktyka antybiotykowa
* Leczenie zakazen drog oddechowych
* Ewakuacja wydzieliny z drég oddechowych — leczenie mukolityczne
- rehabilitacja oddechowa
e Beta2-mimetyki
* Leczenie chirurgiczne



Nowotwory klatki piersiowe]

Mozliwa lokalizacja zmian w obrebie klatki piersiowe;:
e Srodpiersie

* migzsz ptucny

* jama optucnowa

e Sciana klatki piersiowej



Nowotwory klatki piersiowe]

objawy ze strony klatki piersiowe;j

objawy zwezenia oskrzeli

objawy ogdélnoustrojowe

zmiany w rtg klatki piersiowej

suchy kaszel, chrypa, dysfagia, ucisk w klatce piersiowej, krwioplucie,
zespot Hornera, dusznos¢, bél w klatce piersiowej, objawy zespotu zyty
gtownej gérnej

nawracajgce zakazenia w tej samej lokalizacji, niedodma, rozedma,
zlokalizowane swisty

spadek masy ciata, bdéle kostne, gorgczka, stan podgorgczkowy

poszerzenie cienia srodpiersia, niedodma, rozedma, zageszczenia w
migzszu ptucnym, ptyn w jamie optucnej, ubytki kostne, odma

WEDIC4
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Histiocytoza komodrek Langerhansa

* Choroba rozrostowa?/odczynowa?, w ktérej dochodzi do proliferacji
komorek wywodzgcych sie z histiocytow Langerhansa

* W komérkach gromadzg sie charakterystyczne ziarnistosci Birbecka,
ktére mozna uwidoczni¢ w mikroskopie elektronowym

* Komorki produkuja i uwalniajg cytokiny i prostaglandyny, ktore
uszkadzajg zajete organy
* Choroba zajmuje organy, w ktorych komorki te wystepuja

fizjologicznie: skéra, kosci, szpik kostny, watroba, $ledziona, ptuca, grasica,
wezty chtonne, mozg, tkanki miekkie



Histiocytoza komadrek Langerhansa - objawy

Zalezy od zajetych narzgdow

Skéra — wysypki o charakterze tojotokowego zapalenia skory, czesto zajeta skéra

owtfosiona g’fowy, moga byc¢ Jedynym objawem choroby, czasami zmiany s3
pojedyncze i utrudniajg rozpoznanie choroby

KosSci — zajete moga by¢ wszystkie koéci, ale najczesciej: kosci pokrywy czaszki,
ramienna, udowa, kregostupa, bdle kostne, wytrzeszcz gatki ocznej, wyciek z ucha,

charakterystyczne zmiany w RTG maj3a charakter osteolizy, bez odczynu
kosciotworczego

Narzady migzszowe — powiekszenie watroby, sledziony, weztéw chtonnych



Histiocytoza komodrek Langerhansa

W ptucach dochodzi do tworzenia sie guzkow, ktore formuja ziarniniaki, mogg sie
w nich tworzyc¢ jamy i torbiele

Zajmujg pola gorne i sSrodkowe ptuc

Poczatek choroby stopniowy, chorzy pomimo rozlegtych zmian w ptucach dtugo
nie odczuwajg objawow

éNykalT_a)mo zwigzek postaci ptucnej z paleniem papierosow (gtéwnie mtodzi
orosli

Objawy: suchy kaszel, dusznos¢, nietolerancja wysitku, czasami odma optucnowa

I\(Ic?ga wystgpi¢ objawy ogdlne: stany podgoraczkowe, nocne poty, utrata masy
ciata

W przypadkach z zajeciem zeber — bdle w klatce piersiowe;j
Ostuchowo nad polami ptuc mogg wystgpic swisty

Zaawansowana choroba moze prowadzi¢ do nadcisnienia ptucnego i
niewydolnosci oddechowej



Histiocytoza komodrek Langerhansa

* Uposledzenie zdolnosci dyfuzji dla CO

* W badaniach czynnosciowych uktadu oddechowego — zaburzenia o
charakterze obturacji

* W TKWR zmiany o charakterze siateczkowym, guzki, cienko- i
gruboscienne torbiele

* Badanie histopatologiczne materiatu z biopsji ptuca



https://www.researchgate.net/figure/A-4-year-
old-boy-with-histiocytosis-Lateral-skull-X-ray-
reveals-multiple-lytic-lesions_fig2 264348370

https://radiopaedia.org/cases/pulmonary-langerhans-cell-
histiocytosis-4




http://www.pcds.org.uk/clinical-guidance/langerhans-cell-histiocytosis



Histiocytoza komodrek Langerhansa

* Przebieg zmienny, trudny do przewidzenia, czasami samoistna remisja
Zmian

* |[stotne znaczenie ma zaprzestanie biernej i czynnej ekspozycji na dym
tytoniowy
* W leczeniu stosuje sie: - glikokortykosteroidy

- leki cytotoksyczne (winblastyna, cyklofosfamid,
metotreksat, etopozyt)

* W zaawansowanych przypadkach przeszczep ptuc (mozliwy nawrét
choroby w przeszczepionym ptucu)



Choroby
ogolnoustrojowe z
manifestacjy
pfucna




Choroby tkanki taczne;

* Toczen rumieniowaty uktadowy
* Twardzina uktadowa

* Mtodziencze idiopatyczne zapalenie stawow



Choroby tkanki taczne;

Toczen rumieniowaty uktadowy (SLE) — choroba autoimmunologiczna, prowadzi do
rozwoju stanu zapalnego obejmujgcego liczne tkanki i narzady.
* U dzieci w kazdym wieku, czesciej po 5 roku zycia,
e K>M, 8:1.
e Objawy ze strony ptuc czesto jako pierwsze w rozwoju choroby (u do 50%).
* Obnizenie TLC,
e cechy restrykc;ji,
* wysiek w jamie optucnej,
* zagrazajace zyciu nadcisnienie ptucne i krwawienie do ptuc

7 S
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Choroby tkanki 1gczne]

SLE— krwawienie do ptuc
b

W 1500 : L -600

Case courtesy of Dr Jan Frank Gerstenmaier, Radiopaedia.org, rID: 28582 Case courtesy of Dr Mahomed A. Osman, Radiopaedia.org, rID: 22880



Choroby tkanki taczne;

Twardzina — przewlekta choroba charakteryzujgca sie stwardnieniem

skory i tkanek w wyniku nadmiernego gromadzenia kolagenu.

* Spowodowana wystepowaniem przeciwciat przeciw topoizomerazie
oraz centromerom.

e Zmiany w ptucach histologicznie u >90% chorych. Uszkodzenie ptuc
stanowi gtowng przyczyne zgonow.

* 25% chorych - objawy ze strony uktadu oddechowego lub zmiany w
bad. obrazowych.

* Przebieg i rozpoznanie u dzieci — inne kryteria niz u dorostych.
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Choroby tkanki tgczne]

Twardzina — postac¢ uogdlniona

Case courtesy of Dr Jan Frank Gerstenmaier, Radiopaedia.org, rID: 23125

wtdoknienie ptuc w przebiegu twardziny

Case courtesy of Dr Natalie Yang, Radiopaedia.org, rID: 8604
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Choroby tkanki tgcznej

Mtodziencze idiopatyczne zapalenie stawow

proteinoza ptuc

Zrédto — wikipedia.org Case courtesy of Dr Hani Salam, Radiopaedia.org, rID: 8714



Choroby tkanki taczne;

Miodziencze idiopatyczne zapalenie stawéw — choroba
autoimmunologiczna, patomechanizm nie w petni znany. W postaci
uogolnionej objawy pozastawowe, w tym ze strony ukfadu
oddechowego:

- wysiek w jamie optucnej

- zmiany srodmigzszowe

- proteinoza ptucna
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Zapalenia naczyn

 Ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn

* Mikroskopowe zapalenie naczyn
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dpalenia nhaczyn

Ziarniniakowatos¢ z zapaleniem naczyn - martwicze zapalenie matych
tetnic, z tworzeniem ziarniniakow, obejmujgce gtownie gorne drogi
oddechowe, ptuca i nerki. Czestos¢ 1/1mln. Zajecie drég oddechowych
(gérnych/dolnych) — 3 z 6 kryteridw rozpoznania (3 wymagane do
rozpoznania).

 przewlekty wyciek z nosa (ropny/krwisty)

e zwezenie w drzewie oskrzelowym (krtan, tchawica, oskrzela)

e zmiany w ptucach (guzki, jamy, utrzymujace sie zageszczenia)

nazwa ,ziarniniak / ziarniniakowatos¢ Wegenera” — wycofana od 2010r.



Zapalenia naczyn

Mikroskopowe zapalenie naczyn

krwawienie pecherzykowe krwawienie do ptuc

A

Case courtesy of Prof Oliver Hennessy, Radiopaedia.org, rID: 33691 Case courtesy of Dr Augusto César Vieira Teixeira, Radiopaedia.org, riD: 23223



Zapalenia naczyn

Mikroskopowe zapalenie naczyn — choroba obejmujgca mate naczynia
zylne i tetnicze oraz naczynia wtosowate.

* Etiologia nieznana ( >p-ANCA, degranulacja neutrofili, uszkodzenie
sSrodbtonka).

* Dominujg objawy uszkodzenia nerek (90% chorych).

* Krwawienia pecherzykowe i krwawienia do ptuc (w tym nawracajgce)
przy zajeciu naczyn ptucnych.
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Objawy krwawienia pecherzykowego

e Kaszel

* Dusznosé

* Krwioplucie — NIE ZAWSZE

* Trzeszczenia

» Sciszenie szmeru pecherzykowego — przy masywnym krwawieniu

* Hipoksemia — nie zawsze



e Wzrost DLCO — w swiezym krwawieniu (o 30 %)

* Ocena cytologiczna BAL —poptuczyny oskrzelowo-ptucne — powyzej
20% hemosyderofagow

* LECZENIE: objawowe — tlenoterapia
- wentylacja mechaniczna
- odstawienie lekow p/krzepliwych
- witamina K, osocze
- pulsy ze steroidow
- plazmafereza



Dziekuje za uwage



