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Resumen

El sindrome de Kartagener es una variante de la discinesia ciliar primaria, que consis-
te en una enfermedad hereditaria autosémica recesiva, poco frecuente, caracterizada
por la triada de bronquiectasias, sinusitis y dextrocardia. En este existen mutaciones en
los genes responsables de la sintesis de proteinas ciliares, siendo el deterioro de la mo-
tilidad ciliar el principal problema fisiopatoldgico. Se presenta el caso de una pacien-
te de 14 afos de edad quien consulta por tos de tres semanas de evolucidn sin antece-
dentes de importancia, a quien como hallazgo incidental se le diagnostica dextrocardia.
Por alta sospecha de sindrome de Kartagener, se solicitan estudios complementarios y
se realiza broncoscopia que obtiene todos los componentes para un sindrome de Kar-
tagener completo.
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Abstract

Kartagener syndrome is a variant of primary ciliary dyskinesia, which consists of a ra-
re, autosomal recessive inherited disease, characterized by the triad of bronchiectasis,
sinusitis and dextrocardia. In this case, there are mutations in the genes responsible for
ciliary protein, with the deterioration of ciliary motility being the main pathophysiologi-
cal problem. The case of a 14-year-old patient with a three-week history of cough with
no significant history is presented. Dextrocardia was diagnosed as an incidental fin-
ding. Due to high suspicion of Kartagener syndrome, complementary studies were re-
quested and bronchoscopy was performed, obtaining all the components for a comple-
te Kartagener syndrome.

Keywords: Kartagener syndrome, ciliary dyskinesia, dynein, bronchiectasis, dextrocardia.

Introduccidn
Los cilios son organelos cuya funcién principal consiste en el movimiento celular y el transporte
de fluidos sobre superficies mucosas. El sindrome de Kartagener es una variante de la discinesia
ciliar primaria que consiste en mutaciones genéticas de tipo autosémico recesivo las cuales co-
difican cadenas de dineina, proteina principal del componente ciliar, lo que conduce a alteracio-
nes patoldgicas que se pueden dividir en dos grupos: defectos primarios de la estructura ciliar y
anormalidades inespecificas adquiridas.*?

Las anormalidades en la movilidad y estructura de los cilios que recubren las vias respira-
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torias superiores conducen a infecciones sino-pulmonares recurrentes y crénicas, siendo estos
los sintomas mds comunes. Los cilios cumplen una funcién importante durante la embriogéne-
sis, mientras que el otro componente del sindrome de Kartagener es la dextrocardia o el situs in-
versus ya que pueden existir defectos de lateralidad izquierda-derecha. El diagndstico se realiza
con presencia de la triada de bronquiectasias, sinusitis y dextrocardia o situs inversus.'#

Presentacion de caso

Paciente femenina, 14 anos de edad, originaria de Quetzaltenango, Guatemala, quien consul-
ta por tos de tres semanas de evolucidn que es productiva, no emetizante ni cianotizante, sin in-
dicar predominio de horario refiriendo que la misma se acompaia de goteo retrofaringeo y do-
lor facial. A la exploracion fisica con: presion arterial: 100/60 mmHg; FC: 75 por minuto; SPO2:
95%; el resto de signos vitales entre limites normales. Destaca el dolor a la percusién en regidn
maxilar bilateral, en el examen pulmonar se ausculta térax con sibilancias infraescapulares bila-
terales y estertores crepitantes infraescapulares derechos. El dpex cardiaco se palpa en el quin-
to espacio intercostal linea medio clavicular derecha, con ruidos cardiacos normales, sin soplos,
frote o galope.

Se solicita radiografia de senos paranasales en la cual se observan niveles hidroaéreos en
ambos maxilares sugestivos de senositis maxilar (Figura 1). Asi mismo, se solicita tomografia
pulmonar en la que se evidencia dextrocardia con imdgenes de vidrio despulido y drbol en ge-
macidn. Por lo tanto, se realiza broncoscopia en que se observan cuerdas vocales con adecuada
movilidad, sin presencia de secreciones. Se realiza toma de biopsia transbronquial y muestras
de lavado bronquialveolar para su posterior andlisis microbioldgico, el cual reporta cultivo nega-
tivo. También se realiza gen expert para tuberculosis con resultado negativo. Con estos hallaz-
gos clinicos y radioldgicos se diagnostica a la paciente con un sindrome de Kartagener completo.

Figura 1.

(A) Radiografia de senos paranasales en proyeccion waters en la cual se observan senos maxilares con nivel hi-
droaéreo y velamiento perimetral. (B) Tomografia toracica ventana pulmonar, corte axial en la que se obser-

va dextrocardia e imagenes en vidrio deslustrado y areas de arbol en gemacioén ubicadas en la lingula, (C) y (D)
cortes coronales con imagenes de bronquiectasias cilindricas para hiliares bilaterales (pagina siguiente).
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Como parte del tratamiento, se inician antibidticos amoxicilina mds dcido clavuldnico en do-
sis de 875 mg cada 12 horas via oral durante 10 dias, y se proporciona educacion al paciente
sobre su enfermedad. Durante el seguimiento a los 10 dias, el paciente refiere mejoria de la sin-
tomatologia respiratoria.

Discusion

La discinesia ciliar primaria se encuentra en todos los grupos étnicos, sin predileccién racial o de
género. La frecuencia informada en la poblacién general varia entre 1 en 10.000 y 20.000 nifios
nacidos vivos, pero algunos han informado una prevalencia de hasta el 5% en nifos con infec-
ciones respiratorias repetidas.!

El avance en la tecnologia ha permitido identificar mds de 50 genes asociados a este sin-
drome. Aunque constituye una parte fundamental en la investigacién, el estudio genético como
parte del diagndstico no es factible de realizar en muchos paises. Sin embargo, se cuenta con
los criterios clinicos y radioldgicos para identificar y diagnosticar a los pacientes con sindrome
de Kartagener.!

Ya que el trastorno en la motilidad ciliar se traduce en infecciones respiratorias altas produc-
to de un aclaramiento mucociliar deficiente, los pacientes pueden cursar con infecciones recu-
rrentes. En el caso presentado, el patrén radioldgico de drbol en gemacién observado en la to-
mografia sugeria la presencia de un proceso infeccioso. Se descarté como primera posibilidad
el diagndstico de tuberculosis pulmonar con las pruebas de gen expert realizadas en la muestra
de lavado bronquioloalveolar. Aunque los cultivos corrientes de las muestras tomadas por bron-
coscopia fueron negativas, se decide proporcionar tratamiento antibidtico por la clinica de la pa-
ciente. Entre los patégenos aislados frecuentemente en pacientes con sindrome de Kartagener
incluyen Haemophilus influenzae, Streptococcus pneumoniae, Staphylococcus aureus y Pseudo-
monas aeruginosa.?3

Ya que los cilios mdviles se encuentran principalmente en el tracto respiratorio superior e in-
ferior, el tracto reproductivo femenino y en los espermatozoides, los pacientes afectados pueden
cursar con sintomatologia respiratoria asociada a problemas e infertilidad; por lo que es impor-
tante informar de dicha condicién a los pacientes que lo padecen para que puedan recibir ase-
soramiento en cuanto a planificacién familiar.!

No existe una prueba especifica para el diagndstico del sindrome de Kartagener, se suelen
emplear los criterios clinicos con una o mds pruebas de laboratorio y estudios imagenoldgicos
como método diagndstico.? (Tabla 1).

Como parte del tratamiento del sindrome de Kartagener, la Sociedad Americana del Térax
recomienda proporcionar informacidn a los pacientes sobre su enfermedad y medidas de apo-
yo, como terapia respiratoria, eliminacién de agentes nocivos como tabaquismo y la vacunacién
contra influenza y neumococo en todos los pacientes.t*
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Criterios diagnoésticos para el sindrome de Kartagener

Clinicos

Radioldgicos

Laboratorios

Antecedentes de infeccién bron-
quial crénica y rinitis desde la pri-
mera infancia, combinados.
Infertilidad

Tomografia toracica o radiogra-
fia en la cual se evidencien bron-
quiectasias, dextrocardia en el pa-
ciente.

Tomografia de senos paranasales
con evidencia de senositis.

Reduccién del nivel de 6xido nitri-
co nasal (~10% de lo normal)
Tiempo prolongado de depuracién
de sacarina (>1 hora)

Microscopia de video de alta velo-
cidad con frecuencia de latido ci-

liar reducida (<11 Hz/segundo) y
ultraestructura ciliar ausente (bra-
zos de dineina)

Espermatozoides vivos, pero in-
moviles

Estudio genético con genes DNAI1
y DNAH5 mutados

Los trastornos de la motilidad ciliar pueden ser congénitos o adquiridos. Los trastornos con-
génitos se denominan PCD. Casi el 50% de los pacientes con PCD tienen situs inversus. Estos
casos de PCD con situs inversus se conocen como sindrome de Kartagener. Dicha condicién se
asocia con la mutacién en la regién que codifica la cadena pesada de dineina 11 (DNAH11),y es
la causa de la anomalia de los microtidbulos que conforman los cilios. Aunque el estudio genético
no fue posible con la paciente, se concluye con los hallazgos clinicos e imagenoldgicos el diag-
néstico de sindrome de Kartagener, recalcando que el tratamiento en etapas tempranas mejora
el nivel de calidad de vida de los pacientes y disminuye el riesgo de infecciones.!
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