
Introducción
El síndrome de Kartagener (SK) fue descrito inicialmente

en 1933 en 4 pacientes que presentaban la asociación de situs
inversus, sinusitis de repetición y bronquiectasias(1).

Actualmente se le incluye dentro de un síndrome más am-
plio, cuya denominación ha ido cambiando desde síndrome del
cilio inmóvil(2) hasta los más aceptados hoy día de síndrome del
cilio discinético(3) o discinesia ciliar primaria(4).

La discinesia ciliar primaria constituye un trastorno genéti-
camente adquirido, que se cree presenta un patrón de herencia
autosómico recesivo, con incidencia de un caso cada 20.000-
40.000 individuos. Este defecto genético se traduce en una al-
teración de la función y estructura del flagelo que afecta a todos
los epitelios ciliados del organismo(5). El diagnóstico es fácil an-
te un SK, pero en la mitad de los casos no hay situs inversus
atrio-visceral y sólo un alto índice de sospecha permitiría su diag-
nóstico, cuya confirmación se basa en el estudio mediante mi-
croscopía electrónica de muestras de epitelios ciliados.

Su presentación en el período neonatal es infrecuente, da-
do que suele ser una entidad asintomática inicialmente.
Describimos un caso de SK con estudio de epitelio ciliado me-
diante microscopía electrónica, que se manifestó precozmente
como distrés respiratorio neonatal.

Caso clínico
Recién nacido mujer de 39 semanas de gestación y 3.200

g, primer hijo de padres jóvenes, sanos, consanguíneos en pri-
mer grado. Antecedentes familiares sin interés.

Embarazo controlado, de curso normal. Parto con ventosa
para acortar expulsivo. Anejos fetales normales. Amniorrexis
intraparto. Test de Apgar de 9 al 1er minuto y 10 al 5º minuto.
No precisó reanimación.

Ingresa desde paritorio por taquipnea moderada que se nor-
maliza en las primeras 12 horas de vida, compatible con mala-
daptación pulmonar desde el punto de vista clinicorradiológico.

A las 24 horas de vida presenta un evidente empeoramiento
clínico, con taquipnea > 80 rpm, tiraje, retracción, disociación
toracoabdominal y cutis marmorata. Se sospecha la existencia

de una sepsis precoz, instaurándose antibioterapia empírica, do-
pamina, oxigenoterapia y canalización de arteria umbilical. No
mejoría en las siguientes 48 horas, destacando el excesivo com-
ponente pulmonar con escasa repercusión sistémica.

De forma retrospectiva se aprecia en la Rx de tórax-abdo-
men la presencia de dextrocardia con dextroápex, silueta hepá-
tica a la izquierda y cámara gástrica a la derecha (Fig. 1), con-
firmándose por ecografía cardíaca y abdominal la situación de
situs inversus totalis, y no detectándose otro tipo de malforma-
ciones asociadas. Sólo se visualiza la existencia de un bazo y en
el estudio de frotis periférico no se aprecian cuerpos de Howell-
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Figura 1. Situs inversus totalis: dextrocardia con dextroápex, silueta hepática
a la izquierda y cámara gástrica a la derecha. Canalización de arteria
umbilical.



Jolly. Ecografía cerebral y cariotipo normales; estudio de infec-
ción connatal negativo.

Los resultados de bacteriología no confirman la existencia
de sepsis neonatal, por lo que se atribuye su patología a la mal-
formación congénita detectada. Ante la persistencia de distrés
respiratorio moderado (taquicardia, tiraje, retracción costal y di-
sociación toracoabdominal) durante las primeras 2 semanas se
sospecha la existencia de un síndrome de cilios inmóviles en-
cuadrable, junto con el situs inversus, como SK. En el estudio
de gammagrafía nasal (utilizando como trazador un macroagre-
gado de albúmina marcada con Tc99m) no se aprecia ningún ti-
po de movilidad ciliar.

Tras instaurar fisioterapia respiratoria se constata una nota-
ble mejoría, con mínima taquipnea, tiraje y retracción costal
en el momento del alta de la Unidad Neonatal a las 3 semanas
de vida, que le permiten una pauta de vida y alimentación nor-
males. En los controles efectuados en Consultas Externas per-
siste la clínica de distrés respiratorio leve durante los 3 prime-
ros meses de vida, con abundante mucosidad nasal.

A los 5 meses de vida se efectúa biopsia de mucosa nasal,
que se remite incluida en un bloque de Epon-Araldita para es-
tudio histológico por microscopía electrónica, confirmándose el
diagnóstico de discinesia ciliar (Figs. 2-5).

Informe histológico: el estudio ultraestructural de la mues-
tra revela que la morfología de las células de soporte es nor-
mal en todos sus aspectos; las células sensoriales presentan un

núcleo y organelas citoplasmáticas normales, pero alteraciones
significativas en sus kinocilios consistente en fusión de kinoci-
lios y brazos de dineína muy cortos o ausentes, y menos fre-
cuentemente falta del par central de microtúbulos y posición anó-
mala de uno de los pares de microtúbulos periféricos.

Actualmente la niña tiene 15 meses y no ha presentado nue-
vas infecciones sinopulmonares.

Discusión
La alteración de la función ciliar produce un aclaramiento

mucociliar anormal que puede manifestarse de forma multisis-
témica en los distintos epitelios ciliados: árbol traqueobronquial
(bronquiectasias, neumonías), nariz y senos paranasales (si-
nusitis), oído medio (otitis), motilidad espermática (infertilidad
masculina), ...

Se especula sobre una quimiotaxis alterada por mala función
de los microtúbulos del leucocito, lo que contribuiría a las in-
fecciones. La incidencia del SK completo, el cual implica la pre-
sencia de dextrocardia o situs inversus, se cree que es debido a
la alteración microtubular del epitelio embrionario, ocasionan-
do una distribución visceral randomizada que generalmente tie-
ne lugar entre los días 10 a 15 postimplantación.

Los signos clínicos no tienen correlación con el tipo de de-
fecto ultraestructural ciliar observado, comportándose como un
síndrome ultraestructuralmente heterogéneo y clínicamente ho-
mogéneo(6).

Las manifestaciones clínicas del síndrome presentan gran va-
riabilidad en la gravedad de sus síntomas(7,8), si bien la mayoría de
los pacientes no suelen estar intensamente afectados y son diag-
nosticados en la edad adulta. De forma retrospectiva es frecuente
encontrar antecedentes de infecciones sinopulmonares de repeti-
ción durante la infancia. Sin embargo, su diagnóstico en el perío-
do neonatal es excepcional, manifestándose generalmente como
distrés respiratorio de inicio entre el lº y 5º días de vida(9-16).
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Figura 3. Kinocilio sin par de microtúbulos central, y ausencia de la mayor
parte de brazos de dineína (9 x 2 + 0) (Microscopía electrónica 800.000
X)

Figura 2. Un solo microtúbulo central en un cilio gigante. (Microscopía
electrónica 800.000 X)



Whitelaw y cols.(15) describen 6 recién nacidos con dextro-
cardia que presentaron distrés respiratorio en las primeras 24 ho-
ras de vida, en 5 casos asociado a situs inversus, y que mejora-
ron con fisioterapia tras fracasar el tratamiento antibiótico. Su
curso clínico es similar a nuestro caso, probablemente en rela-
ción con la dificultad en el aclaramiento mucociliar que con-
lleva el SK.

La demostración de la alteración del aclaramiento mucoci-
liar se puede realizar de una manera sencilla mediante la gam-
magrafía nasal. La técnica radioisotópica utilizada ha sido re-
cientemente descrita por A. Escribano y cols.(17), valorando co-
mo patológico una velocidad de progresión del trazador en mu-
cosa nasal < 2 mm/ min.

Sin embargo el diagnóstico definitivo del síndrome del cilio
discinético reside en el estudio mediante microscopía electróni-
ca de la ultraestructura ciliar de muestras de mucosa nasal o bron-
quial(18,19). Se han descrito hasta la actualidad al menos 20 ti-
pos diferentes de alteraciones ciliares y continúan apareciendo
nuevos tipos adicionales. Los defectos descritos más frecuente-
mente son la ausencia de brazos de dineína, la ausencia de ra-
yos centrales y la transposición de microtúbulos, datos presen-
tes en nuestra paciente. El amplio número de alteraciones des-
critas sugiere una considerable heterogenicidad genética.

En pacientes con síndrome del cilio discinético, las altera-
ciones ciliares se encuentran en mayor proporción según el tipo
de anomalía descrita, con un porcentaje que puede variar entre
el 30 y el 95% de los cilios. Esto implica que no todos los cilios
presentan un defecto estructural, si bien éste se encuentra en un
porcentaje significativo y suele ser el mismo en todos los ci-
lios de un mismo paciente.

Son muchos los estudios que señalan las dificultades que en-
traña el análisis de la ultraestructura ciliar(20). Para llegar a un
diagnóstico correcto se recomienda realizar varias tomas bióp-
sicas, en diferentes lugares del tracto respiratorio y en distintos

momentos evolutivos(21), considerándose que el número mínimo
de cilios a estudiar no debería ser inferior a 100(22).

Pensamos que, aunque infrecuentemente, el SK (y por ex-
tensión el síndrome del cilio discinético) debe ser incluido en la
larga lista de etiologías responsables de distrés respiratorio ne-
onatal. Su diagnóstico es importante debido a la buena respues-
ta a la fisioterapia.

Un correcto tratamiento basado en las agudizaciones infec-
ciosas y una fisioterapia respiratoria mantenida en los pacientes
con SK se asocia con una esperanza y calidad de vida buena.
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Figura 4. Kinocilio con tres microtúbulos centrales (9 x 2 + 3) (Microscopía
electrónica 800.000 X)

Figura 5. Kinocilio con par periférico extra (10 x 2 + 2). (Microscopía
electrónica 500.000 X)
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