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RESUMEN

La discinesia ciliar primaria (DCP), consiste en una serie de trastornos que ocurren en las enfermedades por defectos congénitos en el
cilio como el sindrome de Kartagener, el del cilio inmévil y los defectos primarios de la movilidad y orientacion ciliar. Causa alteracion
en el aclaramiento ciliar que conduce a infecciones recurrentes de las vias respiratorias y complicaciones graves. Es una enfermedad
de herencia principalmente autosémica recesiva aunque puede deberse a otros patrones de herencia. El cuadro clinico heterogéneo de
la enfermedad es causa del retraso en el diagnéstico; cuando éste se logra, es en etapas de avanzado dafio pulmonar. Se presenta el
caso de un adolescente de 13 afios quien ingresé a nuestra unidad referido de un hospital pediatrico de segundo nivel con diagnéstico
de infecciones repetidas de vias respiratorias inferiores. Se inicio el estudio del paciente de acuerdo al Primer Consenso Nacional para el
Estudio del Nifio con Neumopatia Cronica (PCNENNC), con pruebas funcionales respiratorias, pruebas de imagen y biopsia de mucosa
nasal, lo que permitié hacer el diagnéstico de discinesia ciliar primaria. Su evolucién fue favorable con apoyo de oxigeno suplementario
y rehabilitacién respiratoria pediatrica.

Palabras clave: Discinesia ciliar primaria, infecciones respiratorias recurrentes, Consenso Nacional para el Estudio del Nifio con Neumopatia
Croénica, biopsia de mucosa nasal.

ABSTRACT

Primary ciliary dyskinesia (PCD) describes a range of disorders which occur in various diseases associated with congenital defects of .the
cilia, such as Kartagener syndrome, immobile cilia syndrome and ciliary mobility and orientation defects. This condition causes alterations
in the clearance of mucus and leads to recurrent respiratory infections with severe clinical consequences. It is a rare disease of autosomal
recesive nature, although autosomal dominant X-linked inheritance have been reported. The heterogeneous clinical presentation leads to
a delayed diagnosis. A 13 year-old boy was referred to the Instituto Nacional de Enfermedades Respiratorias (INER) with the diagnosis of
recurrent respiratory infections. The patient had a history of recurrent pneumonia and chronic cough. We studied the patient according to
the Primer Consenso Nacional para el Estudio del Nifio con Neumopatia Crénica (First National Consensus for the Study of the Child with
Chronic Pneumopathy) with respiratory functional tests, imaging studies and biopsy of nasal mucosae. The diagnosis confirmed by the
tests was primary ciliary diskynesia. The patient had a favorable course with the aid of pediatric respiratory rehabilitation support.

Key words: Primary ciliary diskynesia, recurrent respiratory infections, National Consensus for the Study of the Child with Chronic Pneu-
mopathy, biopsy of the nasal mucosae.
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un hospital pediatrico de segundo nivel con diagndstico
de infecciones recurrentes de vias respiratorias. No tenia
antecedentes familiares de importancia; habia datos de
tabaquismo en el padre. A los ocho meses de edad tuvo un
cuadro de dificultad respiratoria y fiebre. Se diagnostico
neumonia. Aproximadamente en ocho ocasiones mas se
repiti6 el cuadro que requirié el mismo ntimero de hospita-
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lizaciones. A los ocho aiios tuvo otro cuadro de neumonia
necrosante y empiema; se realizé lobectomia basal iz-
quierda. Un afio después tuvo otro evento de neumonia
por lo que fue referido al INER. Refiere la madre que el
paciente ha tenido tos productiva con esputo amarillento
fétido; en ocasiones emetisante, de predominio nocturno
por aproximadamente dos afios sin cianosis, sin disnea.

El paciente se recibe en mal estado general, con datos de
dificultad respiratoria. La saturacién arterial por pulsioxi-
metria fue de 82%. Mejoro con administracion de oxigeno.
Se le dieron antibidticos: ceftazidima y amikacina; 48 h
después el cultivo del liquido del derrame pleural fue posi-
tivo para Streptococcus pneumoniae con alta sensibilidad
a ceftazidima; los hemocultivos resultaron negativos. Se
estudid al paciente de acuerdo al Primer Consenso Na-
cional para el Estudio del Nifio con Neumopatia Cronica
(PCNENNC) . En la Fase I del estudio, una RX de torax
mostré opacidad heterogénea en el hemitérax derecho y
desplazamiento de estructuras de la linea media hacia el
mismo lado.

Una espirometria descubrié un patrén obstructivo
acentuado. No se observé respuesta a un farmaco bron-
codilatador. Habia gran disminucién de la difusion de
monoxido de carbono. Una biometria hematica revelo
leucocitosis con predominio de neutréfilos.

Figura 1. RX de toérax. Muestra desplazamiento de las estructuras
de la linea media hacia el hemitdrax derecho; no se logra definir la
silueta cardiaca. Se observa radiopacidad heterogénea en el mismo
hemitorax con imagenes radiolucidas, de aspecto circular en su
interior y disminucion del tamafio del hemitérax derecho.

Con estos datos y la historia clinica, se paso a la Fase
11 del estudio, se consideré como signo cardinal la su-
puracién broncopulmonar. Se realizé broncoscopia para
confirmar el diagndstico; se encontré abundante secrecion
purulenta en todo el arbol bronquial, habia un mufién en
la rama bronquial basal izquierda que se sospecho fue
por una reseccion parcial por la neumonia necrosante. Un
estudio de electrdlitos en sudor fue negativo para fibrosis
quistica. También se estudio la posibilidad de una etiologia
fimica. La bisqueda de bacilos en el esputo y los cultivos
de micobacterias fueron negativos.

Con la sospecha diagndstica de discinesia ciliar se rea-
liz6 un ecocardiograma con el que se calcul6 una presion
sistolica de la arteria pulmonar de 85 mmHg y situs solitus.
Se tomo una biopsia de mucosa respiratoria a nivel del
cornete inferior. El Servicio de Patologia y Microscopia
Electrénica del Instituto Nacional de Ciencias Médicas
y Nutricién Salvador Zubiran, corroboré la sospecha de
discinesia en base a la ausencia de brazos de dineina en
los cilios respiratorios, dato congruente con el diagnostico
de discinesia ciliar.

El paciente evoluciono satisfactoriamente con ayuda
de oxigeno suplementario y rehabilitacion respiratoria
pediatrica; se vigila periédicamente en el Servicio de
Neumologia Pedidtrica.

DISCUSION

La historia de infecciones recurrentes del paciente con
supuracion broncopulmonar constante requirieron mul-
tiples hospitalizaciones. Llegd al INER con diagndstico
de neumopatia cronica, se valord siguiendo el esquema
del PCNENNC '; se logré el diagnéstico en la Fase 11 de
estudio. El dafio pulmonar que se hall6é fue destruccion
irreversible.

La discinesia ciliar primaria (DCP) es un trastorno
hereditario autosomico recesivo, aunque se ha informado
casos de transmisiéon autosémica dominante ligado al
cromosoma X 2%, La frecuencia de este trastorno varia de
1:15,000 a 1:30,000 * individuos. Sin embargo, se consi-
dera que estas cifras estan subestimadas por la dificultad
de hacer el diagndstico.

El epitelio ciliado cubre el oido medio, los senos
paranasales y la nasofaringe hasta aproximadamente la
décima sexta generacion bronquial. Cada célula ciliada
tiene aproximadamente 200 cilios que se proyectan a la
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Figura 2. TAC de térax. Muestra en mayor detalle las alteracio-
nes vistas en la RX; imagenes sugerentes de bronquiesctasias
quisticas.

superficie del epitelio respiratorio y tienen un movimiento
coordinado (semejante a las espigas del trigo) continuo
que propicia el movimiento de barrido del moco de la via
respiratoria; de hecho el barrido mucociliar es el principal
mecanismo de aclaramiento de las vias respiratorias. Estos
datos sobre la fisiologia del cilio ayudan a comprender las
principales consecuencias y caracteristicas clinicas del
paciente con DCP *,

Clinicamente la rinusinusitis cronica, la otitis media
de repeticién, problemas respiratorios al nacimiento y
el situs inversus se consideran marcadores clinicos de la
enfermedad. El situs inversus ocurre aproximadamente en
50% de los sujetos con DCP; en tanto que de los pacientes
con situs inversus 23% tiene DCP *.

Gran parte de los pacientes inician su sintomatologia
desde el periodo neonatal con dificultad respiratoria, pero
la relacion entre problemas respiratorios neonatales y DCP
ha sido subestimada *. En las vias respiratorias inferiores,
la alteracion en el barrido mucociliar causa episodios
recurrentes de neumonia 3. Los cultivos bacterianos de
esputo comunmente resultan positivos a H. influenzae,
Staphylococcus aureus 'y Streptococcus pneumoniae; en
individuos mayores con enfermedad avanzada los cultivos
son positivos a Pseudomona aeruginosa °. Los varones
con DCP frecuentemente son infértiles debido a la alte-
racion de la motilidad espermatica; sin embargo, el 50%
de los varones afectados muestra movilidad espermatica
normal.

La asociacion de sinusitis, situs inversus y bron-
quiectasias fue descrita desde 1904 por Siewert y més
detalladamente por Kartagener en 1933 °. El sindrome
de Kartagener es considerado como una variante clinica
de la DCP.

El diagnéstico se basa en la suma de las caracteristi-
cas clinicas descritas y las alteraciones ultraestructurales
halladas en la biopsia de tejido respiratorio. Sin embargo,
el cuadro clinico es heterogéneo, lo que hace dificil el
diagnoéstico ya que el padecimiento se confunde con otras
enfermedades respiratorias cronicas 4, lo que retrasa el
diagnostico. Los estudios retrospectivos informan que el
diagnostico se realiza después de los cuatro afios de edad,
independientemente de los antecedentes clinicos de los pri-
meros afios de vida ''. La prueba de oro para demostrar las
alteraciones estructurales es la microsopia electronica. La
biopsia del epitelio nasal por legrado (curetaje) proporcio-
na una muestra adecuada para el diagndstico; sin embargo,
la muestra mas confiable es la del epitelio bronquial. Es
importante saber que para hacerla el paciente debe estar
libre de infecciones, ya que algunas infecciones virales
pueden ocasionar discinesia ciliar secundaria '°. Para evitar
la confusién del diagnostico en centros avanzados, se ha-
cen cultivos de células respiratorias para su andlisis. Otros
estudios son: analisis del movimiento ciliar; medicidon de
oxido nitrico exhalado que habitualmente es muy baja en
estos pacientes; la frecuencia del barrido ciliar.

La dificultad técnica y los altos costos de estos estudios
los hace poco accesibles °. La prueba de sacarina es (itil en
nifios mayores y adultos; con ella es posible descartar la
enfermedad en forma rapida y a bajo costo; la subjetividad
y la necesidad de cooperacion del paciente en esta prueba,
la hace poco util en pacientes pediatricos.

Como en todo proceso respiratorio cronico, el trata-
miento se basa en la aplicacidon de oxigeno suplementario,
el control de las infecciones y sobre todo en la terapia
respiratoria con drenaje postural de las secreciones '%.

CONCLUSION

La discinesia ciliar primaria se caracteriza por infecciones
respiratorias recurrentes. Su diversidad de cuadros clinicos
retrasa el diagndstico, que en ocasiones se hace en etapas
avanzadas. En el adolescente o el adulto las bronquiec-
tasias, sobre todo infectadas, conducen al deterioro de la
funcién pulmonar 2.
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Se hace énfasis en la necesidad de sospechar la enfer-
medad en nifios con infecciones recurrentes de las vias
respiratorias inferiores, para hacer el diagndstico oportuno
que permita el tratamiento interdisciplinario con el neu-
moélogo, el nutridlogo, el cardidlogo, el infectdlogo y el
rehabilitador respiratorio. Un diagnoéstico tardio es causa
del deterioro de la funcidn respiratoria, lo que afecta la
calidad de vida del paciente ya que dependera del uso de
oxigeno suplementario que limitard su desarrollo fisico
y mental.

La mejor guia para el proceso diagnostico es implementar
las fases de estudio indicadas en el Primer Consenso Nacio-
nal para el Estudio del Nifio con Neumopatia Cronica.
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