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Sindrome de Kartagener

Kartagener’s syndrome.

Juanita Carrillo-Castro,* Diego F Garcia-Bohdrquez,* Javier E Fajardo-Rivero?

Resumen

ANTECEDENTES: La discinesia ciliar primaria es una enfermedad rara caracterizada
por la disfuncién de la motilidad ciliar con un amplio patrén clinico que incluye
el sindrome de Kartagener consistente en sinusitis crénica, bronquiectasias y situs
inversus.

CASO CLINICO: Paciente masculino de 19 afios de edad, diagnosticado en la etapa
neonatal y conocido por el servicio de neumologia de un hospital del nororiente co-
lombiano; con sintomas respiratorios severos y mdltiples comorbilidades que lo han
llevado a constantes ingresos hospitalarios y han motivado una intervencién multidis-
cilinaria con el objetivo de disminuir el efecto de su enfermedad.

CONCLUSIONES: La aproximacién diagnéstica de la discinesia ciliar primaria se
realiza bajo criterio clinico y radiolégico; si es necesario se agregan pruebas com-
plementarias para confirmar el diagnéstico. No existe tratamiento especifico contra
esta enfermedad. El caso descrito permite explorar estrategias terapéuticas que sirvan
de soporte para casos futuros de discinesia ciliar primaria, encaminados a mejorar el
pronoéstico y calidad de vida de los pacientes.

PALABRAS CLAVE: Discinesia; sindrome de Kartagener; situs inversus; bronquiectasias.

ABSTRACT

BACKGROUND: Primary ciliary dyskinesia is a rare disease that causes ciliary motility
dysfunction with a clinical pattern that includes Kartagener’s syndrome, consisting of
chronic sinusitis, bronchiectasis and situs inversus.

CLINICAL CASE: A 19-year-old male patient, diagnosed in his neonatal stage, which
is known by the pulmonology department of a hospital in northeastern Colombia;
with severe respiratory symptoms and multiple comorbidities that have led to constant
hospital admissions and motivated a multidisciplinary intervention in order to lessen
the impact of the disease.

CONCLUSIONS: The approximate diagnosis is performed under clinical and radio-
logical criteria, if necessary, tests are done to complement and confirm the diagnosis.
There are no specific treatments for this disease. The case described allows us to
explore therapeutic strategies that support future cases, aimed at improving prognosis
and quality of life.
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ANTECEDENTES

La discinesia ciliar primaria es una enfermedad
infrecuente que afecta a 1 por cada 10,000 a
20,000 individuos, tiene origen autosémico
recesivo. Puede manifestar no una triada con-
sistente en sinusitis crénica, bronquiectasias
y situs inversus. Las caracteristicas clinicas no
patognomonicas hacen que por lo general sea
subdiagnosticada o diagnosticada tardiamente.
Ademads, con frecuencia se asocia con otras dis-
funciones organicas. En la actualidad no existen
terapias farmacoldgicas especificas contra la dis-
cinesia ciliar primaria, habiendo discrepancias
en el manejo médico."??

Comunicamos el caso de un paciente con disci-
nesia ciliar primaria diagnosticado en su etapa
neonatal, con multiples comorbilidades que lo
han llevado a constantes ingresos hospitalarios
y motivaron una intervencién multidisciplinaria
con el fin de disminuir el efecto de la enferme-
dad.

CASO CLiNICO

Paciente masculino de 19 afios de edad, produc-
to de la relacién entre parientes en cuarto grado
de consanguinidad, sin antecedentes familiares
hereditarios de importancia. Ingres6 a consulta
en compaifiia de su madre. Conocido por el ser-
vicio de neumologia del Hospital Universitario
de Santander, Colombia.

Fue diagnosticado a los tres dias de vida con
discinesia ciliar primaria y situs inversus total.
Durante su infancia tuvo mdltiples episodios
de neumonia que requerian frecuentes ingresos
hospitalarios y padecid sinusitis cronica. A los 14
afios se le realiz6 lobectomia del I6bulo inferior
y parte del [6bulo medio del pulmén derecho
por bronquiectasias e infecciones de repeticion;
posterior a ello, el paciente refirié mejoria clinica
con disminucion de los sintomas respiratorios

durante tres afos. A partir del cuarto afio poso-
peratorio, retornaron los sintomas respiratorios,
que lo llevan a tener seis hospitalizaciones por
neumonia. Al siguiente afio, las infecciones de
las vias respiratorias aumentaron en frecuencia
y duracion, llevando a un promedio de nueve
hospitalizaciones en el afio, cuya dltima estancia
hospitalaria fue de ocho dias, que ocurrid tres
meses antes de la consulta.

En la actualidad el paciente recibe manejo far-
macolégico con N-acetilcisteina, beclometasona
y bromuro de ipratropio como terapia de rescate
ante exacerbaciones y desde hacia ocho meses
con oxigeno suplementario permanente a 3 L/
minuto.

Reside en zona rural del municipio de Girén,
departamento de Santander, Colombia. Vivienda
de piso de tabla y paredes de barro. Estaba ex-
puesto a animales domésticos y de granja, polen,
material particulado y humo de combustién de
biomasa. Neg6 nexo epidemiolégico con perso-
nas con tuberculosis.

En la revision por sistemas el paciente refiri6
episodios de estrefiimiento cuatro meses antes
de la consulta, categoria Bristol 1y 2; automedi-
cado con laxante natural, evidenciando mejoria
parcial. El acompafante refirié que el paciente
siempre ha mantenido un peso por debajo del
normal.

Al examen fisico se encontré al paciente alerta,
reactivo, con uso de dispositivo portatil de oxige-
no suplementario, con juicio y demas funciones
mentales superiores de una persona de menor
edad. Al momento de la consulta tenia presion
arterial de 98/67 mmHg, frecuencia cardiaca de
86 latidos por minuto, frecuencia respiratoria de
22 respiraciones por minuto y saturacién de oxi-
geno de 99% con oxigeno a 3 L/min. El paciente
pesaba 45 kg con IMC de 13.58, clasificado
como delgadez severa.
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A la inspeccion, se observé al paciente con as-
pecto caquéxico, cicatriz subescapular derecha
de lobectomia, escoliosis de vértebras lumbares
(Figura 1) e hipocratismo digital. A la percusién,
se aprecio hiperresonancia en la base pulmonar
derecha y matidez en la base pulmonar izquier-
da, a la auscultacion pulmonar, crépitos y roncus
de predominio en la base pulmonar izquierda,
sin otros hallazgos positivos. La tomografia axial
computada (TAC) de térax evidenci6 figura de
térax en campana, situs inversus, engrosamiento
de la pared bronquial y bronquiectasias saculares
y cilindricas de predominio en el I6bulo inferior
izquierdo (Figura 2). La TAC de senos parana-
sales mostr6 existencia de material mucoide
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compatible con sinusitis en el seno maxilar de-
recho y celdillas etmoidales derechas. Figura 3

DISCUSION

La discinesia ciliar primaria se caracteriza por
disfuncion en la motilidad ciliar.! Inicialmente
se describié una triada caracterizada por sinu-
sitis crénica, bronquiectasias vy situs inversus, la
cual posteriormente se asocié con infecciones
recurrentes de las vias respiratorias; configu-
rando asi el llamado sindrome de Kartagener.?
Con el desarrollo de la microscopia electronica
se descubrieron alteraciones funcionales y
estructurales ciliares que definen la discinesia

Figura 1. Aspecto caquéxico, escoliosis de vértebras lumbares y cicatriz quirtrgica en la zona subescapular
derecha.

https://doi.org/10.24245/mim.v38i3.4237
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Figura 2. Tomografia axial computada simple de térax.
Se evidencia térax en campana (flecha verde), situs
inversus (circulo amarillo), cimulo de bronquiectasias
saculares (circulo rojo) y cilindricas (circulo azul) en
el I6bulo inferior izquierdo.

Figura 3. Tomografia axial computada de senos pa-
ranasales. Sinusitis de seno maxilar derecho (circulo
rojo) y de celdillas etmoidales derechas (circulo azul).

ciliar primaria, que debe distinguirse de otras
anomalias ciliares secundarias provocadas por
procesos inflamatorios e infecciosos.! El pacien-
te descrito ha manifestado esta triada desde la
edad neonatal, por lo que podrian descartarse
procesos inflamatorios o infecciosos como causa
de la afeccion ciliar.

La discinesia ciliar primaria es una enfermedad
rara® y la mayoria de los casos exhiben un patrén
de herencia autosdmico recesivo,’ como en este
caso, donde estd bien documentado el antece-
dente de consanguinidad parental. Sin embargo,
en Colombia no hay datos de la casuistica de

esta enfermedad y la prevalencia suele estar sub-
estimada debido al desconocimiento por parte
del personal de salud y la dificultad de acceder
a las pruebas necesarias para confirmar el diag-
nostico.* A esto se suma que los sintomas no son
patognomonicos de la discinesia ciliar primaria
y son similares a los de otras afecciones mas
comunes de las vias respiratorias, lo que conlleva
al diagnéstico tardio. En este caso, el paciente
tuvo un diagndstico temprano, realizado a los
tres dias de nacido.

Los cilios forman parte de un gran nimero de
sistemas y organos con variedad de funciones.
Debido a esto, Carceller y su grupo describen
que la disfuncién ciliar puede correlacionarse
con diversas condiciones y enfermedades, como
la discinesia ciliar primaria, hidrocefalia congé-
nita, retraso mental y enfermedades congénitas
cardiacas, como el situs inversus, que esta pre-
sente en el 50% de los pacientes con discinesia
ciliar primaria.’®

Las manifestaciones clinicas pueden variar segin
los diferentes grupos etarios.®” En el caso clinico
comunicado se identificaron signos y sintomas
concordantes con lo reportado en la bibliografia
por diferentes autores, como obstruccién nasal
persistente, sinusitis, rinorrea crénica, altera-
cién de la motilidad intestinal, retraso mental,
afectacion de las vias respiratorias inferiores,
como episodios repetitivos de neumonia, bron-
quiectasias de distribucion bilateral y de I6bulos
inferiores.’

Asimismo, la discinesia ciliar primaria se ha
asociado con otras condiciones que, aunque no
coexisten en el paciente, es importante indagar
y descartar, entre las que estan la enfermedad
poliquistica renal y hepatica, atresia biliar, en-
fermedad esofagica compleja y degeneracion de
la retina.® Algunos pacientes de sexo masculino
cursan con infertilidad como consecuencia de
una posible disfuncion estructural del flagelo
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de los espermatozoides.® Sin embargo, en el
caso comunicado no puede confirmarse esta
alteraciéon porque no se han realizado pruebas
de funcién espermatica.

El diagnostico de la discinesia ciliar primaria se
establece fundamentalmente mediante evalua-
cién clinica y radiogréfica. En los casos en que
se carece de las manifestaciones clinicas clasi-
cas, pueden usarse diferentes tipos de pruebas
para confirmar el diagnéstico, entre las cuales
se incluyen el 6xido nitrico nasal, andlisis de
video-microscopia de alta velocidad y micros-
copia electrénica de transmision.’'" En el caso
expuesto, el paciente tenia las manifestaciones
tipicas de la enfermedad que permitieron el diag-
nostico mediante evaluacion clinica e imagenes
radiograficas.

En la actualidad no existe una estrategia terapéu-
tica especifica contra la discinesia ciliar primaria,
por tanto, se adoptan las estrategias utilizadas en
condiciones respiratorias con sintomas similares,
como en el caso de la fibrosis quistica.’ La base
del tratamiento estara encaminada hacia técni-
cas que garanticen la limpieza de la via aérea
mediante terapia respiratoria, drenaje postural,
eliminacién de la exposicion a desencadenantes
inflamatorios y agentes nocivos."' El contacto
del paciente con ciertos agentes medioambien-
tales, como polen, animales de granja, material
particulado, entre otros, ha favorecido las fre-
cuentes exacerbaciones respiratorias.

En el caso del paciente, debido a sus sinto-
mas bronco-obstructivos con predominio de
sibilancias, se enfocé el tratamiento median-
te movilizacién de secreciones, por lo que
inicialmente se le administré agonista beta 2
con el que mejor6 clinicamente y logré una
importante reduccion de las sibilancias. Sin
embargo, tuvo efectos adversos, por lo que el
tratamiento se suspendio y se inicié manejo con
anticolinérgicos.

2022; 38 (3)

Los pacientes con discinesia ciliar primaria
deben asistir a controles de rutina (minimo dos
a cuatro visitas al ano)," en los que es de gran
ayuda la realizacion de cultivos de esputo y oro-
faringeos con el objetivo de orientar y prescribir
un manejo antibiético adecuado en el caso de
infecciones de las vias respiratorias. A este pa-
ciente se le han realizado periédicamente con
el fin de identificar la existencia de Pseudomo-
nas aeruginosa colonizante, que se asocia con
deterioro de la funcién pulmonar y aumento de
la mortalidad.”™ Asimismo y concordante con
la bibliografia, el paciente recibi6é vacunacion
contra influenza y neumococo.''?

El manejo profilactico antibidtico no esta indica-
do para disminuir las infecciones respiratorias en
la discinesia ciliar primaria, ni en enfermedades
similares, como la fibrosis quistica. Sin embargo,
en este paciente se indicé tratamiento con azitro-
micina durante un periodo de seis meses como
medida antiinflamatoria y con el fin de reducir
la afinidad de los microorganismos al epitelio
respiratorio. Altenburgy colaboradores y Serisier
y su grupo demostraron que la administracién de
azitromicina o eritromicina tomada durante 6 a
12 meses condujo a la disminucién significativa
de las tasas de exacerbaciones en pacientes con
bronquiectasias en enfermedades diferentes a
fibrosis quistica.’*!>

Debe hacerse seguimiento de las manifesta-
ciones extrapulmonares, como la otitis media
recurrente y la sinusitis aguda o crénica,'® esta
dltima identificada en el paciente y en manejo
con lavados nasales e inhalaciones con suero
hiperténico.

La supervivencia de los pacientes que cursan con
discinesia ciliar primaria es de 25 afios y esta
influida por: infecciones recurrentes, insuficien-
cia respiratoria, hospitalizaciones frecuentes,
desnutricion, entre otras, aspectos destacables
en este caso.

https://doi.org/10.24245/mim.v38i3.4237
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CONCLUSIONES

La discinesia ciliar primaria es una enfermedad
poco frecuente, cuyo diagndstico depende del
juicio clinico, evaluacién de imagenes y algunos
otros examenes confirmatorios de laboratorio.
El diagndstico temprano es clave para poner a
disposicion del paciente diferentes opciones de
manejo. A pesar de que actualmente no existe
un tratamiento especifico y definitivo contra la
discinesia ciliar primaria, el caso descrito per-
mite explorar estrategias terapéuticas que sirvan
de soporte para casos futuros de discinesia ciliar
primaria, encaminados a mejorar su pronéstico
y calidad de vida.
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