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INTRODUCCION

El sindrome de Kartagener (SK) fue descrito por primera vez en el afio de 1904,
cinco anos mas tarde en 1909 por Oeri y finalmente Kartagener lo describe en el afio
de 1933, quien fue realmente el primero en plantear una asociacién de patologias
denominandolo inicialmente como «sindrome de inmovilidad ciliar», él presentd
cuatro casos ese ano y llegd a reportar 216 casos, hasta 1956. (Sergio Fernandez
Garcia 2011)

Actualmente, se conoce que el sindrome de Kartagener es una enfermedad que esta
dentro de un sindrome mas amplio, cuya denominacién cambio a sindrome del cilio
discinético o discinesia ciliar primaria (DCP), el mismo que constituye un trastorno
genéticamente adquirido al presentar un patron de herencia autosémico recesivo, el
cual se traduce en una alteracion de la funcion y estructura del flagelo que afecta a
todos los epitelios ciliados del organismo.

El sindrome de Kartagener se caracteriza por la triada de bronquiectasias, sinusitis
paranasal y situs inversus. Sin embargo, también puede estar caracterizada por
dextrocardia e infertilidad; causada por una mutacién en el cromosoma 5p, locus de
la proteina dineina, componente de cilios de tracto respiratorio y reproductor.
(Catalina llabaca 2011)

La fisiopatologia del sindrome se debe a defectos de la movilidad de los cilios por la
ausencia total o parcial de los brazos de dineina del epitelio que recubre el arbol
bronquial, cavidad nasal, senos paranasales, oido medio, entre otros. En donde la
funcién de los de los cilios que llevan a cabo una limpieza mucociliar anormal y que
se manifiesta como una enfermedad clinica de la region sinusal.

La causa subyacente es un defecto de los cilios en las vias respiratorias, que les
hace: incapaces de oscilar (inmovilidad en los cilios), oscilacién anormal (discinesia

ciliar), o su propia ausencia (aplasia ciliar). (J. Gonzéalez de Dios 1996)



ABSTRACT

Kartagener's syndrome (KS) was first described in 1904, five years later in 1909 by
Oeri and finally Kartagener described it in 1933, who was actually the first to propose
an association of pathologies, As "ciliary immobility syndrome," he presented four
cases that year and reported 216 cases, up to 1956. (Sergio Fernandez Garcia
2011)

Kartagener's syndrome is now known to be an autosomal recessive hereditary
disease that is within a broader syndrome, the name of which changes to dyskinetic
cilium syndrome or primary ciliary dyskinesia (CKD), which is a genetically acquired
disorder in presenting A pattern of autosomal recessive inheritance, which translates
into an alteration of the function and structure of the flagellum that affects all the
ciliated epithelia of the organism.

Kartagener syndrome is characterized by the triad of bronchiectasis, paranasal
sinusitis and Situs inversus. However, it may also be characterized by dextrocardia
and infertility; Caused by a mutation on chromosome 5p, locus of protein dynein,
component of cilia of respiratory and reproductive tract. (Catalina llabaca 2011)

The pathophysiology of the syndrome is due to defects in cilia mobility due to the
total or partial absence of the dynein arms of the epithelium that covers the bronchial
tree, nasal cavity, sinuses, middle ear, among others. Where the function of those of
the cilia that perform an abnormal mucociliary cleansing and which manifests as a
clinical disease of the sinusal-pulmonary region. The underlying cause is a defect of
the cilia in the airways, which makes them: unable to oscillate (cilia immobility),
abnormal oscillation (ciliary dyskinesia), or their own absence (ciliary aplasia). (J.
Gonzalez de Dios 1996)



EPIDEMIOLOGIA

La discenesia ciliar primaria es una enfermedad que afecta a hombres y a mujeres
por igual. Basicamente, la prevalencia del Sindrome de Kartagener se calculé a
partir de los pacientes que presentaban situs inversus mas bronquiectasias,
resultando de 1 de cada 40.000 pacientes. Pues en la actualidad se conoce que el
50% de los pacientes con discenesia ciliar primaria presentan situs inversus'. Se
estimd, que la prevalencia del situs inversus en la poblacion general es de 1 de cada
10.000, y se tienen datos que sélo el 20% a 25% se asocia a disquinesia ciliar
primaria. Por lo tanto, la incidencia de disquinesia ciliar primaria seria
aproximadamente de 1 de cada 20.000. Por otra parte, si se toman como referencia
a ninos con infecciones respiratorias recurrentes, se encuentra que la incidencia de
disquinesia ciliar primaria sube a 5,6% a 11%, y si se consideran los pacientes con
bronquiectasias, en los cuales se ha descartado una fibrosis quistica?, la ocurrencia
aumenta a 17%. (Sergio Fernandez Garcia 2011)

Las bronquiectasias estan presentes en mas de 80% de los pacientes, pero hay una
correlacion entre su presencia y la edad.

En cuanto a la infertilidad masculina se conoce que afecta al 80% de los varones
con DCP, por inmovilidad de los espermatozoides debido a que el flagelo tiene una
ultraestructura similar al axonema® del cilio respiratorio. Aunque la infertilidad
femenina no es muy comun, puede provocar disfuncién ciliar en la Trompa de
Falopio lo cual puede ser responsable de embarazos ectopicos.

Una minoria (<20%) puede fecundar porque, aunque la estructura del cilio y del
espermatozoide es similar, su composicion polipeptidica es diferente.
(GerzainRodriguez 1995)

GENETICA DE LA DISCINESIA CILIAR PRIMARIA
La discinesia ciliar primaria tiene patrones recesivos autosomicos de herencia. La
frecuencia calculada de la discinesia ciliar primaria varia desde 1 a 12.000 hasta 1 a

20.000 recién nacidos vivos. Tedricamente las mutaciones de cualquiera de las mas

' Es la inversion en la posicion y la relacion lateral de los érganos asimétricos (toracoabdominales).
2Es una enfermedad genetica hereditaria que produce una alteracibn en la secrecién de
mucosidades, especialmente al sistema respiratorio y al digestivo.

% Estructura interna axil de los cilios y flagelos de los eucariotas basicamente microtubular, es el
elemento esencial para la movilidad.



de 250 proteinas que participan tanto en el ensamblado como en la estructura de los
cilios podrian producir diferentes mutaciones en diferentes genes enfermedades. Los
genes implicados en la DCP son el DNAI1 y DNAH5. DNAI1, un gen localizado en el
cromosoma 9; este se expresa en la traquea y los testiculos. Se han encontrado
mutaciones de DNAI1 en pacientes con DCP con defectos del brazo externo de
dineina, y se ha estimado que se producen en el 10% de los pacientes con DCP.

En familias con discinesia ciliar primaria los genetistas han encontrado varias
mutaciones diferentes de otro gen, DNAHS, un gen de la cadena pesada de la
dineina axonémica localizado en el cromosoma 5p; el mismo que se expresa en el
pulmén, el rindn, el encéfalo y los testiculos. Los brazos exteriores de dineina con
ultraestructura anormal. La completa ausencia de DNAHS a lo largo del axonema del
cilio da lugar a su inmovilidad, mientras que la ausencia de DNAH5 en la porcion
distal del axonema, reduce la movibilidad. Mas de la mitad de los pacientes con DCP

con defectos conocidos del brazo externo de dineina tienen mutaciones de DNAHS5.

(Malgorzata Kurkowiak 2014)

ESTRUCTURA NORMAL CILIAR

Los cilios son organelos celulares que se encuentran en las células epiteliales del
tracto respiratorio superior; lo encontramos en la mucosa nasal, senos perinasales,
oido medio, trompa de Eustaquio, traquea, bronquios, epididimo, la mucosa
endocervical y en las células ependimarias del sistema nervioso central.

La funcién principal es propulsar una particula a través de un fluido, o de mover un
liquido sobre una superficie celular. EI axonema o cuerpo ciliar consiste en nueve
pares de microtubulos periféricos que rodean a un par central (patrén 9+2). Cada
cilio tiene una longitud media de 6 micras y un diametro de 0,3 micras.

Cada microtubulo esta construido a partir de heterodimeros de alpha y beta tubulina,
cada par de microtubulos periféricos posee un microtubulo A (13 protofilamentos) y
uno B (11 protofilamentos). El par de microtubulos central posee dos microtubulos B.
Por lo que el par de microtubulos centrales esta orientado hacia los pares centrales
de cilios adyacentes. Esta orientacion es importante en la produccién de un batido
ciliar coordinado.

Otras importantes proteinas estructurales son las llamadas proteinas asociadas a los

microtubulos, entre ellas la nexina, la dineina y la espicula radial, siendo la mas



extensamente estudiada la dineina; es una enzima de la familia ATPasa, que tiene el
rol de producir el deslizamiento de los microtubulos entre si en cilios y flagelos. Se
clasifica en brazos internos y externos; los brazos externos tienen relacién con la
frecuencia del batido, mientras que los internos con la forma del batido. La nexina
une los microtubulos periféricos entre si. Las espiculas radiales los conectan con los
microtubulos centrales. (Marco Maglione 2017)

Entre las funciones principales se destacan la limpieza de superficies, el transporte
de gametos y productos de excrecidén, el movimiento y circulacion de fluidos en
algunas cavidades corporales, el intercambio respiratorio de gases y la captura,
filtracion y absorcion de alimentos.

La frecuencia del batido ciliar es constante en toda la via respiratoria, de 8 a 20
batidos/segundo, con un patréon ondulante coordinado del movimiento ciliar que tiene
funciones importantes en el movimiento de liquidos y células, y cualquier trastorno

del movimiento preciso y coordinado de los cilios puede producir enfermedad.

MECANISMOS DE PRODUCCION DEL CILIO INMOVIL

A. Cambios morfolégicos que afectan a toda la estructura ciliar
Fusion de cilios adyacentes que dan lugar a cilios compuestos.
Exceso de citoplasma dentro del cilio.

Ausencia de cilios.

Cambios morfoldégicos de los microtubulos

o e Ddh -

Alteracion del patron (9+2) de distribucion de los microtubulos, por
desplazamiento de la posicion normal ya sea de una dupleta periférica o del
par central.

5. Orientacion al azar de los microtubulos.

o

Alteracion del numero de pares de microtubulos, ya sea por carencia o
exceso de una dupleta o presencia de tubulos supernumerarios aislados.
Ausencia de axonema.

. Falta de puentes proteicos en el axonema.

Ausencia de brazos de dineina.

© © o N

Ausencia de puentes radiales.
10. Ausencia de puentes de nexina.

Recientemente, se ha cuestionado el caracter genético de esta anormalidad debido



a que se hallé con igual frecuencia en pacientes con discinesia ciliar primaria y en

pacientes con otras enfermedades respiratorias. (GerzainRodriguez 1995)

MANIFESTACIONES CLINICAS

La DCP se caracteriza por una presentacion precoz, que va desde el nacimiento con
y persiste a lo largo de toda la vida provocando una afectacion multisistémica.
Periodo prenatal: La presencia de un situs inversus, es un antecedente que puede
orientar a la DCP, en quienes es comun encontrar la triada de Kartagener; que
consiste en localizacion visceral invertida total, sinusitis crénica y bronquiectasias.
Aproximadamente el 25% de los pacientes con localizacién visceral invertida total
tienen DCP, sin embargo no es suficiente para diagnosticarla. En la DCP se han
descrito otras formas de defectos de la lateralidad, como heterotaxia, y pueden
coexistir con malformaciones congénitas cardiacas, asplenia® o poliesplenia®.
(Malgorzata Kurkowiak 2014)

Periodo Neonatal: Durante éste periodo el principal el inidicio puede ser un distrés
respiratorio, con o sin neumonia. La presencia de rinorrea constante, desde el primer
dia de vida, es un signo importante. De igual manera por dificultad respiratoria, que
se manifiesta como taquipnea, hipoxemia o incluso insuficiencia respiratoria que
precisa ventilacidn mecanica. La tos cronica y la rinosinusitis persistente presentes
desde el comienzo de la lactancia. En relacion con la afectacion de la via respiratoria
superior, el lactante puede tener problemas para alimentarse y retraso del
crecimiento, similar al efecto de la fibrosis quistica. (Carcellerb 2017)

Periodo infantil: En este periodo es caracteristico en el nifio una tos humeda o
productiva, cronica, diaria y con expectoracion mucopurulenta. Estos pacientes
pueden ser errbneamente diagnosticados con asma atipica, puesto que durante la
auscultacién se encuentran sibilancias. En su defecto, el médico determina que la
funcién pulmonar permanece estable aparentemente, pero hacia la tercera década
de la vida suele existir un patron obstructivo.

Se puede presentar otitis medias secretora y la presencia de moco en el oido medio,
en ausencia de inflamacién aguda, las cuales se dan en el 85% de los casos y

condicionan una pérdida de audicion y retraso del lenguaje. Los problemas éticos

* Ausencia del bazo.
® Presencia de varias masas de tejido esplénico pequefio que sustituyen al bazo normal.



mejoran con la edad.

En los nifios mayores, es frecuente la sinusitis. La poliposis nasal® es menos comun
que en la fibrosis quistica y en el 10% de los casos se detectan bronquiectasias.
(Carcellerb 2017)

La alteracion de la depuracion mucociliar del aparato respiratorio inferior produce tos
crénica secundaria a neumonia o bronquitis recurrente.

Infeccion bronquial: Cuando inicia precozmente es la mayor causa de morbilidad y
mortalidad en la DCP. Las bacterias mas comunes en nifios y adolescentes son
Haemophylus influenzae no tipificable, Staphylococcus aureus y Streptococcus
pneumoniae. En los pacientes mayores con enfermedad avanzada, se aisla mas
comunmente Pseudomonas aeruginosa y micobacterias no tuberculosas. La
inflamacion pulmonar es fundamentalmente neutrofilica, similar a la de la FQ, a
pesar de que la expresion pulmonar es habitualmente mas leve en la DCP. (Marco
Maglione 2017)

Las anomalias radiograficas incluyen engrosamiento peribronquial, atelectasias y
atrapamiento aéreo y, en la mayor parte de casos, bronquiectasias, aun incluso en
nifios en edad preescolar. Las acropaquias’ son un signo de afectacién pulmonar
cronica.

Adolescentes y adultos: es habitual la ocupacién parcial o total de todos los senos
paranasales por tejido blando o secreciones, la hipoplasia sinusal en general y la
aplasia de los senos frontales, consecuencia de la falta del estimulo neumatizador
en la mucosa enferma. La cefalea es comun, posiblemente relacionada con
reagudizaciones de la sinusitis cronica, aunque también puede deberse a problemas
de drenaje del liquido cefalorraquideo.

La mayoria de los hombres con DCP tienen espermatozoides inmdéviles porque las
ultraestructuras de la maquinaria central del flagelo y del cilio movil son similares
conjuntamente con conductos eferentes testiculares sin actividad ciliar, por lo que
son infértiles. También se han descrito problemas de fertilidad en mujeres
probablemente se deban a disfuncion ciliar de las trompas de Falopio. En la mujer, la

deficiente actividad de los cilios en la trompa de Falopio entorpece el transporte del

® Es una enfermedad que afecta el interior de la nariz por el crecimiento de tumores benignos que
obstruyen la respiracion.

"Es el agrandamiento indoloro e insensible de las falanges terminales de los dedos de las manos y
de los pies.



ovulo hacia el utero, lo que incrementa el numero de embarazos ectépicos y reduce
un 50% su fertilidad. (Carcellerb 2017)

DIAGNOSTICO

Para que el médico logre determinar el diagndstico clinico debe de precisar de un
alto indice de sospecha, por lo que el médico de atencion primaria o el pediatra debe
de estar alerta sobre este sindrome, ya que al presentarse con manifestaciones
bastante comunes en el nifio no es sencillo la deteccién, para poder derivarlo al
especialista.

Entonces, se puede decir que para llegar al diagnéstico se debe de poner atencién
en nifos con infecciones crénicas o recurrentes del aparato respiratorio superior e
inferior, ya que esta puede ser variable e incluso puede aparentar el funcionamiento
ciliar, siendo la media de edad de > 4 anos.

El médico debe de solicitar estudios de imagen, los mismos que al mostrar
afectacion extensa de los senos paranasales deben de provocar sospecha. En la
radiografia de térax con frecuencia se ve hiperinsuflaciéon pulmonar bilateral,
infiltrados peribronquiales y atelectasia lobular.

La TC del térax muchas veces muestra bronquiectasias, incluso en nifios pequenos.

La microscopia electrénica de transmisién es en la actualidad el método de
referencia para evaluar los efectos ultraestructurales del cilio.

TESTS DE CRIBADO

Medicion del 6xido nitrico exhalado nasal

Es el test de primera eleccion para el diagndstico de la DCP (95% de sensibilidad y
90% de especificidad), en donde las cifras elevadas excluyen la enfermedad
mientras que valores son muy bajos o ausentes en pacientes con DCP. Los valores
bajos requieren realizar tests de confirmacion, dado que otras enfermedades
(fibrosis quistica, panbronquiolitis®, sinusitis crénica y poliposis nasal) también los
tienen, por lo que existen protocolos de acuerdo a la edad y 3 métodos distintos de
medicién: retencion de la respiracion, exhalacion oral contra la resistencia y
respiracion corriente, llegando a la conclusion de que el éxido nitrico exhalado nasal
es una herramienta util en todos los grupos de edad, siempre que el método

aplicado se adecue a la edad del paciente.

8 Es un proceso inflamatorio bronquiolar, crénico y progresivo.



Medida del aclaramiento mucociliar o Test de la sacarina
Este test no se recomienda en nifios < 12 afos. El estudio del transporte mucociliar
nasal con seroalbumina marcada con 99TC, que puede utilizarse a cualquier edad,
incluso en el recién nacido. Si el resultado del procedimiento muestra un transporte
normal se descarta la DCP, pero un test alterado no la diagnostica, dado que otras
enfermedades también pueden alterarlo (discinesias ciliares secundarias). Otros
estudios con radioaerosoles permiten medir el aclaramiento mucociliar pulmonar, a
partir de los 5 afios de edad, con una sensibilidad del 88% y una especificidad del
100%. Cabe recalcar que el paciente debe de estar en buenas condiciones
generales, que no estornude, coma, beba ni se suene mientras dure el examen.
Test diagndsticos definitivos
No hay ningun standard para el diagnéstico de todos los fenotipos de DCP, por lo
que es necesario efectuar una rigurosa evaluacion tanto de la frecuencia (FBC) y
patrén de batido ciliar (PBC), mediante video de alta resolucion digital y velocidad,
como de la ultraestructura del cilio, mediante microscopia electronica de transmision
(ME). Ambas técnicas requieren la toma de una muestra de células ciliadas del
epitelio respiratorio, nasal o bronquial mediante el cepillado o raspado, dicha
muestra de células ciliadas debe de ser correctamente manipulada para que los
resultados sean fiables.
Estudio de la batida ciliar mediante o Digital high speedy video
Se efectua analizando la muestra, depositada en un medio de cultivo celular,
inmediatamente después de su obtencion. Permite examinar la batida ciliar en
diferentes planos, a distintas velocidades, incluso imagen a imagen, tras su
grabacion con una camara digital de alta velocidad, y la aplicacion de un programa
informatico que mide:

o La FBC?, considerada normal si es = 9 Hz (540 batidas por minuto).

o EIPBC™, con sus 2 ciclos: fase de extension y fase de recuperacion.
Es el test diagndstico con mayor sensibilidad, especificidad, valor predictivo negativo
y positivo.

Estudio de la ultraestructura ciliar (microscopia electronica)

° Evalucién de la frecuencia ciliar.

1% patron de batido ciliar.



La muestra se sumerge en glutaraldehido y se procesa para su estudio mediante
ME. Se examinan entre 10-100 cortes transversales por paciente y se analizan tanto
la orientacion de los cilios, como los distintos componentes del axonema ciliar. Se
considera que existe ausencia de dineina cuando el numero medio de brazos de
dineina, contados por cada corte trasversal, es menor de 2. Se definen como déficits
parciales tanto a la ausencia de brazos internos (el numero medio es < 0,6), como a
la de los externos (cuando es menor de 1,6), pocos brazos de dineina (externos o
internos) cuando el valor medio es menor de 7 y 3, respectivamente, y brazos cortos
de dineina cuando la proyeccion de los mismos es corta respecto a la de los cilios
normales. Las alteraciones del patron 9 + 2 se consideran significativas cuando
afectan a mas del 30% de los axonemas ciliares.

Los defectos mas frecuentes (80-95% de los casos) son la ausencia completa de
dineina, que se asocia a inmovilidad ciliar, y la ausencia parcial (de brazos internos o
externos, poca dineina o brazos cortos), que se liga a discinesia. Otras anomalias
incluyen: la ausencia de brazos radiales, la transposicién ciliar y la agenesia'’ de
tubulos centrales. Este tipo de procedimiento es 100% sensible y especifico de

disquinesia ciliar primaria. (Margaret W. Leigh 2009)

TOMA Y PROCESAMIENTO DE MUESTRAS PARA ESTUDIO DE
ALTERACIONES ULTRA ESTRUCTURALES DE LOS CILIOS

Anos atras se realizaba la biopsia nasal y la biopsia bronquial pero en la actualidad
se toman muestras tomadas mediante cepillado nasal puesto que es menos
traumatico:
1. Inicialmente se lleva a cabo una limpieza de la nariz para eliminar el exceso
de secreciones.
2. Se introduce un otoscopio en una de las fosas nasales para dejar expuesto el
comete.
3. A través del otoscopios e inserta un cepillo citolégico de 2 mm de diametro, el
cual se introduce entre el cornete inferior y la pared nasal lateral.
4. Con el cepillo se efectua un movimiento rapido de 1 cm a lo largo de la parte
posterior de la superficie mucosa y, luego, de regreso a la parte anterior para

extraerlo.

11 Es |la ausencia parcial o completa de un érgano o de un tejido del organismo.



5. El material celular que se adhiere al cepillo se desprende mediante agitacion
del mismo en un medio liquido para cultivo celular, dentro del cual se
incrementa la cantidad de tejido que se debe procesar para el estudio. De no
ser posible el cultivo celular, la muestra se puede colocar directamente en el
fijador para microscopia electronica.

Esta técnica permite la cuantificacion de la frecuencia del movimiento ciliar in vitro,
evita los riesgos de los procedimientos efectuados con anestesia general y mayor
efectividad en la obtencion de la muestra.

(GerzainRodriguez 1995)

TRATAMIENTO

Lo mas importante del tratamiento se basa en la kinesioterapia respiratoria diaria,
cuyo objetivo es reemplazar la limpieza mucociliar deficiente y el tratamiento
antibiotico de las infecciones respiratorias.

Lamentablemente, hoy en dia no existe ningun tratamiento que demuestre la
correcion la disfuncién ciliar en la DCP, por lo que son aplicados los mismos que se
utilizan en otras neumopatias por alteracion de la depuracion de las vias
respiratorias y bronquiectasias, como lo es la fibrosis quistica.

Las estrategias para mejorar la depuracion mucociliar son fundamentales para el
tratamiento de la DCP, en donde se opta por la limpieza frecuente de la via
respiratoria con drenaje postural, chalecos de percusion, dispositivos de presion
positiva espiratoria y entre otras técnicas. Cabe recalcar, que en el deterioro del
funcionamiento ciliar, la tos es el un mecanismo fundamental para la eliminacion del
moco, y no se debe suprimir. El suero hiperténico salino puede ser beneficioso para
incrementar el aclaramiento del moco y los broncodilatadores podrian ser utilizados
en los casos en que existieran signos sintomas de asma’/hiperreactividad bronquial
(HRB) y una prueba confirmada de obstruccion reversible del flujo aéreo. (Carcellerb
2017)

Es de vital importancia en el paciente con DCP cumplir con el carnet de vacunacion,
de manera esencial contra la tos ferina, la gripe y el neumococo que es una ventaja
para cualquier tratamiento. Otras medidas obligatoria es evitar a cabalidad el humo
de tabaco y otros irritantes de las vias respiratorias.

Los pacientes que padecen de DCP deben de realizarse cultivos seriados de esputo



(= 3 meses) para detectar precozmente patdgenos respiratorios que exijan un
tratamiento de erradicacién, en base a los resultados del cultivo respiratorio y la
sensibilidad bacteriana, los mismos que pueden ser antibidticos inhalados u orales
en pacientes con DCP que tienen bronquiectasias o agudizaciones frecuentes,
aunque no hay un respaldo de tratamiento antimicrobiano a largo plazo.

Se debe de tomar en cuenta las reinfecciones deben tratarse a altas dosis de ser
necesario. En pacientes, con infeccion crénica por P. aeruginosa debe contemplarse
la utilizacion de antiobioterapia nebulizada, a largo plazo, para reducir las
exacerbaciones. (Catalina llabaca 2011)

En cuanto a otitis media y los derrames del oido medio existe controversia sobre el
tratamiento de la en pacientes con DCP, puesto que en los nifios se utilizan con
frecuencia tubos de miringotomia, aunque no carecen de complicaciones, pueden
producir otorrea'? mucoide crénica, perforacion permanente de la membrana y
timpanoesclerosis. Aunque la audicion tiende a mejorar con el tiempo, se debe
realizar un cribado sistematico y deben utilizar audifonos cuando sea necesario. La
colocacién de drenajes transtimpanicos estd muy discutida, ya que no mejora la
otitis, persistiendo una otorrea permanente que los obstruye, por lo que el Consenso
de la DCP aconseja evitarla en la medida de lo posible. (Margaret W. Leigh 2009)

La rinitis y la sinusitis cronicas son manifestaciones clinicas frecuentes de la DCP,
se trata a los pacientes con lavado sinusal y antibidticos sistémicos cuando tienen
sintomas. Se conoce que el uso antimicrobianos puede provocar resistencia.
Cuando los sintomas iniciales son intensos o refractarios al tratamiento médico se
puede realizar cirugia sinusal endoscépica para favorecer el drenaje o la aplicacion
local de medicamentos, para facilitar el drenaje y la ventilacion sinusal.

La intervencidon quirurgica de la poliposis nasal y de las bronquiectasias puede ser
beneficiosa para algunos pacientes, especificamente si la alteracién es localizada a
un segmento pulmonar, en el caso de las bronquiectasias.

(Carla Napolitano 2002)

PRONOSTICO

Aunque en las primeras fases de la DCP predominan los sintomas y signos

12 Es |la secrecion procedente del oido.



relacionados con la enfermedad del aparato respiratorio superior, las
manifestaciones clinicas de la enfermedad de las vias respiratorias inferiores tienden
a aumentar con la edad y se convierte en la principal causa de morbilidad y
mortalidad en pacientes con DCP. Se piensa que se puede retrasar la progresion y
la extension de la neumopatia con un diagndstico y un tratamiento precoz. Por tanto,
los estudios de seguimiento sistematico recomendaron que la asistencia de los nifios
con DCP incluya espirometria para monitorizar el funcionamiento pulmonar,
radiografias de térax y cultivos de esputo o de secreciones orofaringeas para
evaluar la flora de las vias respiratorias.

Los pacientes con DCP habitualmente tienen un deterioro mas lento del
funcionamiento pulmonar que los que tienen fibrosis quistica, por ello el prondstico y
la supervivencia a largo plazo son mejores. De hecho, la mayoria de los pacientes
con DCP tienen una esperanza de vida normal o casi normal, aunque algunos llegan
a desarrollar bronquiectasias progresivas e insuficiencia respiratoria.

(Mohammad Haqqi MD n.d.)



CONCLUSIONES

La discenecia ciliar primaria DCP es un trastorno hereditario recesivo autosémico
con una amplia variabilidad en los sintomas, los mismos que afectan principalmente
al sistema respiratorio, pero también al aparato reproductor con mayor incidencia a
hombres. Para determinar la presencia de dicho sindrome es fundamental la
sospecha pacientes que presenten enfermedades respiratorias de manera repetitiva
0 que presentan la triada; situs inversus, sinusitis cronica y bronquiectasia, de igual
manera si en la edad adulta presenta infertilidad. Las cardiopatias congénitas son
mas comunes en los pacientes con DCP.

La DCP se caracteriza por una estructura ciliar y funcién anormal que resulta en un
deterioro congénito del aclaramiento mucociliar, para poder diagnosticarlo es
necesario el estudio mediante microscopia electrénica de la ultraestructura ciliar de
muestras de mucosa nasal o bronquial, evidenciando los defectos previamente
descritos tales como la ausencia de brazos de dineina, la ausencia de rayos
centrales y la transposicion de microtubulos, lo cual se debe al amplio niumero de
alteraciones genéticas.

Si bien es cierto, en las DCP el fenotipo clinico es amplio y se superpone con otras
enfermedades cronicas de las vias respiratorias, la mayoria de los pacientes adultos
no se ven aparentemente afectados por lo que recién son diagnosticados en la edad
adulta, pero es frecuente encontrar antecedentes de infecciones pulmonares con
decisivas durante la infancia. Por lo que lo esencial es su diagnéstico en el periodo
neonatal, el cual se manifienta como distrés respiratorio en los primeros dias de
vida.

En los pacientes que padecen de DCP las acciones de propulsion se disminuyen
notablemente por lo que se produce un deterioro del aclaramiento bacteriano en el
tracto respiratorio. Como resultado de esto, la manifestacion clinica mas comun son
las infecciones recurrentes del tracto respiratorio superior e inferior. Sin embargo, el
curso de este sindrome es variable, presentado cuadros severos respiratorios
durante la edad neonatal, a ser asintomatico en la adultez.

Las bronquiectasias ocurren en la etapa adulta presentandose clinicamente como
sibilancias, que con frecuencia son tratadas como asma. Por lo que el tratamiento
precoz de las patologias respiratorias recurrentes son la clave para prevenir o

retrasar la evolucion de las bronquiectasias y minimizar la pérdida progresiva de la



funcién pulmonar.

El cumplimiento de la vacunacién completa de manera obligatoria contra la influenza
y el neumococo es esencial para que el paciente tenga una calidad de vida, ya que
de ello depende la severidad de las infecciones pulmonares, acompanado de un
seguimiento clinico.

Lamentablemente, la falta de conocimiento del médico sobre las caracteristicas de la
DCP y como consecuencia la ausencia del diagnéstico precoz, al confundirlo con
una enfermedad comun puede traducirse en consecuencias adversas para el
paciente, por lo que se recomienda tomar importancia a procesos respiratorios
infecciosos altos y bajos desde la infancia, y no descartar la posibilidad de DCP en
pacientes con bronquiectasias, el engrosamiento de la mucosa de los senos

maxilares y el antecedente de una infertilidad no estudiada.
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