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Introduccién

El sindrome de Kartagener (SK) fue descrito inicialmente
en 1933 en 4 pacientes que presentaban |la asociacion de situs
inversus, sinusitis de repeticion y bronquiectasias®.

Actualmente se le incluye dentro de un sindrome mas am-
plio, cuya denominacion haido cambiando desde sindrome del
cilio inmovil@ hasta los més aceptados hoy dia de sindrome del
cilio discinético® o discinesiaciliar primaria.

Ladiscinesiaciliar primaria constituye un trastorno genéti-
camente adquirido, que se cree presenta un patron de herencia
autosdmico recesivo, con incidencia de un caso cada 20.000-
40.000 individuos. Este defecto genético se traduce en una al-
teracion delafunciony estructuradel flagelo que afectaatodos
los epitelios ciliados del organismo®. El diagndstico esfacil an-
te un SK, pero en lamitad de los casos no hay situs inversus
atrio-viscera y s6lo un ato indice de sospecha permitiria su diag-
ndstico, cuya confirmacion se basa en €l estudio mediante mi-
croscopia el ectronica de muestras de epitelios ciliados.

Su presentacion en el periodo neonatal esinfrecuente, da-
do que suele ser una entidad asintomética inicialmente.
Describimos un caso de SK con estudio de epitelio ciliado me-
diante microscopia electronica, que se manifestd precozmente
como distrés respiratorio neonatal.

Caso clinico

Recién nacido mujer de 39 semanas de gestacion y 3.200
g, primer hijo de padres j6venes, sanos, consanguineos 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 a 1= minuto y 10 al 5° minuto.
No precisd reanimacion.

Ingresa desde paritorio por taqui pnea moderada que se nor-
maliza en las primeras 12 horas de vida, compatible con mala
daptacion pulmonar desde €l punto de vista clinicorradiol 6gico.

A las 24 horas de vida presenta un evidente empeoramiento
clinico, con taquipnea > 80 rpm, tiraje, retraccion, disociacion
toracoabdominal y cutis marmorata. Se sospecha la existencia
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Sindrome de Kartagener: Una
infrecuente causa de distrés
respiratorio neonatal

Figura 1. Stusinversustotdis: dextrocardiacon dextrodpex, silueta hepética
alaizquierday cdmara gastrica ala derecha. Canalizacion de arteria

umbilical.

de una sepsis precoz, instaurdndose antibioterapia empirica, do-
pamina, oxigenoterapiay canalizacion de arteriaumbilical. No
mejoriaen las siguientes 48 horas, destacando €l excesivo com-
ponente pulmonar con escasa repercusion sistémica.

De forma retrospectiva se aprecia en la Rx de térax-abdo-
men la presencia de dextrocardia con dextrodpex, silueta hepa
ticaalaizquierday camara géstrica a la derecha (Fig. 1), con-
firmandose por ecografia cardiacay abdominal la situacion de
situsinversustotalis, y no detectndose otro tipo de maforma-
ciones asociadas. Solo sevisualizalaexistenciade un bazoy en
el estudio defrotis periférico no se aprecian cuerpos de Howell-
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Figura 2. Un solo microttbulo central en un cilio gigante. (Microscopia
electronica 800.000 X)

Jolly. Ecografiacerebral y cariotipo normales; estudio de infec-
cion connatal negativo.

L os resultados de bacteriologia no confirman |a existencia
de sepsis neonatal, por lo que se atribuye su patologiaalamal-
formacion congénita detectada. Ante la persistencia de distrés
respiratorio moderado (taquicardia, tirgje, retraccion costal y di-
sociacion toracoabdominal) durante |as primeras 2 semanas se
sospecha la existencia de un sindrome de cilios inmdviles en-
cuadrable, junto con €l situsinversus, como SK. En €l estudio
de gammagrafianasal (utilizando como trazador un macroagre-
gado de alblimina marcada con Tc99m) no se aprecia ningn ti-
po de movilidad ciliar.

Trasinstaurar fisioterapia respiratoria se constata una nota-
ble mejoria, con minima taquipnea, tirgje y retraccion costal
en el momento del alta de la Unidad Neonatal alas 3 semanas
de vida, que e permiten una pauta de viday alimentacion nor-
males. En los controles efectuados en Consultas Externas per-
sistelaclinica de distrés respiratorio leve durante los 3 prime-
ros meses de vida, con abundante mucosidad nasal.

A los 5 meses de vida se efectuia biopsia de mucosa nasal,
que se remite incluida en un blogue de Epon-Araldita para es-
tudio histol6gico por microscopia electronica, confirmandose €l
diagnostico de discinesiaciliar (Figs. 2-5).

Informe histolégico: el estudio ultraestructural de la mues-
trarevela que la morfologia de las células de soporte es nor-
mal en todos sus aspectos; |as células sensoriales presentan un
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Figura 3. Kinocilio sin par de microt(bul os central, y ausenciade lamayor
parte de brazos de dineina (9 x 2 + 0) (Microscopia electronica 800.000
X)

nucleo y organelas citoplasméaticas normales, pero alteraciones
significativas en sus kinocilios consistente en fusion de kinoci-
liosy brazos de dineina muy cortos o ausentes, y menos fre-
cuentementefaltade par centra de microtdbulosy posicién anG-
mala de uno de los pares de microtdbul os periféricos.

Actuamente lanifiatiene 15 mesesy no ha presentado nue-
vas infecciones sinopulmonares.

Discusion

Laalteracion delafuncion ciliar produce un aclaramiento
mucociliar anormal que puede manifestarse de forma multisis-
témicaen los distintos epitelios ciliados. arbol traqueobronquial
(bronquiectasias, neumonias), nariz y senos paranasales (si-
nusitis), oido medio (otitis), motilidad espermética (infertilidad
masculina), ...

Se especula sobre una quimiotaxis alterada por malafuncion
de los microtubulos del leucocito, lo que contribuiriaalasin-
fecciones. Laincidenciadel SK completo, € cua implicalapre-
sencia de dextrocardia o situs inversus, se cree que es debido a
la alteracion microtubular del epitelio embrionario, ocasionan-
do una distribucion visceral randomizada que generamentetie-
ne lugar entre los dias 10 a 15 postimplantacion.

Los signos clinicos no tienen correlacion con el tipo de de-
fecto ultraestructural ciliar observado, comportandose como un
sindrome ultraestructural mente heterogéneo y clinicamente ho-
mogéneo®.

Las manifestaciones clinicas del sindrome presentan gran va-
riabilidad en la gravedad de sus sintomas™), si bien lamayoriade
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-
cion durante lainfancia. Sin embargo, su diagnostico en el perio-
do neonatal es excepcional, manifestandose generalmente como
distrés respiratorio deinicio entre el 1°y 5° dias de vida®19.

ANALES ESPANOLES DE PEDIATRIA



Figura4. Kinocilio con tres microtdbul os centrales (9 x 2 + 3) (Microscopia
electronica 800.000 X)

Whitelaw y cols.® 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 antibidtico. Su
curso clinico es similar a nuestro caso, probablemente en rela
cion con ladificultad en el aclaramiento mucociliar que con-
llevael SK.

La demostracion de la alteracion del aclaramiento mucoci-
liar se puede redlizar de una manera sencilla mediante la gam-
magrafia nasal. La técnica radioisotopica utilizada ha sido re-
cientemente descrita por A. Escribano y cols.?, valorando co-
mo patol égico unavel ocidad de progresion del trazador en mu-
cosanasa <2 mm/ min.

Sinembargo €l diagndstico definitivo del sindrome dd cilio
discinético reside en el estudio mediante microscopia el ectroni-
cadelaultraestructuraciliar de muestras de mucosanasa o bron-
quial 819, Se han descrito hasta la actualidad a menos 20 ti-
pos diferentes de ateraciones ciliares y contintian apareciendo
nuevostipos adicionales. Los defectos descritos més frecuente-
mente son la ausencia de brazos de dineina, 1a ausencia de ra-
yos centrales y la transposicidn de microtubul os, datos presen-
tes en nuestra paciente. El amplio nimero de alteraciones des-
critas sugiere una considerable heterogenicidad genética.

En pacientes con sindrome del cilio discinético, las atera
ciones ciliares se encuentran en mayor proporcion segin el tipo
de anomalia descrita, con un porcentaje que puede variar entre
el 30y el 95% deloscilios. Esto implicaque no todoslos cilios
presentan un defecto estructural, si bien éste se encuentraen un
porcentaje significativo y suele ser el mismo en todos |os ci-
lios de un mismo paciente.

Son muchos los estudios que sefialan las dificultades que en-
trafia el andlisis de la ultraestructura ciliar®. Parallegar aun
diagnostico correcto se recomienda redlizar varias tomas bidp-
sicas, en diferentes lugares del tracto respiratorio y en distintos
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Figura 5. Kinocilio con par periférico extra (10 x 2 + 2). (Microscopia
electrénica 500.000 X)

momentos evolutivos?), considerdndose que e ndmero minimo
de cilios aestudiar no deberia ser inferior a 100¢2.

Pensamos que, aunque infrecuentemente, el SK (y por ex-
tension e sindrome del cilio discinético) debe serincluidoenla
largalista de etiol ogias responsables de distrés respiratorio ne-
onatal. Su diagndstico esimportante debido alabuenarespues-
taalafisioterapia

Un correcto tratamiento basado en las agudizaciones infec-
ciosasy unafisioterapiarespiratoria mantenida en los pacientes
con SK se asocia con una esperanzay calidad de vida buena.
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