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Resumen

El sindrome de Kartagener es una enfermedad autosémica recesiva que afecta apro-
ximadamente a 1 de cada 10.000 a 30.000 individuos a nivel mundial. Forma parte
de la discinesia ciliar primaria; se caracteriza por la triada cldsica de situs inversus,
bronquiectasias y sinusitis crénica, debido a la disfuncidn de los cilios responsables del
transporte de moco y la correcta disposicion de los érganos en el desarrollo embriona-
rio. Los pacientes presentan sintomas respiratorios crénicos desde la infancia, como
infecciones recurrentes en senos paranasales y pulmones, tos persistente y dificultad
respiratoria. El diagndstico se basa en sintomas clinicos y pruebas genéticas o micros-
copicas que confirman la disfuncidn ciliar. El manejo es sintomdtico, enfocdndose en el
control de infecciones y la mejora de la calidad de vida a través de fisioterapia respira-
toria y antibidticos. Se presenta el caso de un paciente de 31 afios diagnosticado ha-
ce un afo en el Hospital General Monte Sinai. A lo largo de su vida, el paciente experi-
mentd infecciones respiratorias recurrentes y fue diagnosticado con bronquiectasias y
un cultivo positivo para Pseudomonas aeruginosa. En abril de 2024, fue ingresado por
neumonia complicada con insuficiencia respiratoria y fallecié en menos de 72 horas tras
complicaciones como sepsis y falla multiorgdnica. Este caso resalta la gravedad y las
complicaciones asociadas con el sindrome de Kartagener, y enfatiza en la necesidad de
una atenciéon médica integral.
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Abstract

Kartagener syndrome is an autosomal recessive disease that affects approximately 1in
10,000 to 30,000 individuals worldwide. Itis part of the primary ciliary dyskinesia spec-
trum, characterized by the classic triad of situs inversus, bronchiectasis, and chronic si-
nusitis, due to the dysfunction of cilia responsible for mucus transport and proper organ
positioning during embryonic development. Patients present with chronic respiratory
symptoms from infancy, such as recurrent infections in the sinuses and lungs, persistent
cough and respiratory difficulties. Diagnosis is based on clinical symptoms and genet-
ic or microscopic tests confirming ciliary dysfunction. Management is symptomatic, fo-
cusing on controlling infections and improving quality of life through respiratory phys-
iotherapy and antibiotics. A case is presented of a 31-year-old male diagnosed a year
ago at Monte Sinai General Hospital. Throughout his life, the patient experienced recur-
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rent respiratory infections and was diagnosed with bronchiectasis and a positive cul-
ture for Pseudomonas aeruginosa. In April 2024, he was admitted with complicated
pneumonia and respiratory failure, passing away within 72 hours due to complications
such as sepsis and multiple organ failure. This case highlights the severity and compli-
cations associated with Kartagener syndrome, emphasizing the need for comprehen-
sive medical care.

Keywords: Kartagener syndrome, Situs inversus, bronchiectasis, Ecuador.

Introduccidén

El sindrome de Kartagener es una enfermedad autosémica recesiva, con una incidencia de apro-
ximadamente 1:10.000-1:30.000 individuos a nivel mundial.! Se encuentra incluido dentro del
espectro de la discinesia ciliar primaria (DCP) que afecta el movimiento normal de los cilios en di-
versas partes del cuerpo. Esta enfermedad se caracteriza por la triada cldsica de situs inversus,
bronquiectasias y sinusitis crénica, reflejando la disfuncidn de los cilios méviles responsables del
transporte de moco y particulas en el tracto respiratorio, asi como el correcto posicionamiento
de los 6rganos durante el desarrollo embrionario.? Los pacientes con sindrome de Kartagener
presentan sintomas respiratorios cronicos desde la infancia, como infecciones recurrentes en los
senos paranasales y los pulmones, asi como tos persistente y dificultades respiratorias debido a
la acumulacién de material mucoide. Ademds, el situs inversus (que representa el 50% de los ca-
sos) es un hallazgo comun que puede ser detectado en estudios de imagen rutinaria.?

El diagndstico de esta enfermedad se basa en la identificacidn de los sintomas clinicos y en
pruebas genéticas o microscépicas que confirman la disfuncidn ciliar.* El manejo del sindrome de
Kartagener es principalmente sintomdtico, con el objetivo de controlar las infecciones respirato-
rias y mejorar la calidad de vida de los pacientes mediante tratamientos como fisioterapia respi-
ratoria, antibidticos y, en casos graves, procedimientos quirurgicos.

Este reporte tiene como objetivo describir un caso de sindrome de Kartagener en un paciente
ecuatoriano, y resaltar asi las complicaciones respiratorias severas, la evolucién clinica y las li-
mitaciones diagndsticas en un entorno con recursos limitados. Se enfatiza la importancia de un
diagndstico temprano y un manejo integral para mejorar la calidad de vida de estos pacientes.

Descripcion del caso

Paciente masculino de 31 afos de edad quien fue diagnosticado hace 1 ano en el Hospital Ge-
neral Monte Sinai con sindrome de Kartagener. El paciente presenté infecciones recurrentes del
tracto respiratorio alto y bajo desde su infancia, razén por la que ha sido hospitalizado multi-
ples veces y recibido varios esquemas de tratamiento antibidtico. Como antecedente en 2022,
se diagnosticd con bronquiectasias, tuvo un cultivo positivo para Pseudomona aeruginosa que
se tratd con ciprofloxacino y amikacina segun la sensibilidad reportada por el antibiograma, se
realizé un test de sudor positivo (78 mmol/L) y espirometria con resultado de patrén obstructivo
muy grave sin respuesta a broncodilatador:

Tabla 1.

Tabla espirometria.
Parametros LLN | Teér. Best | %Teor. | Z-score | PRE#1 | PRE#2 | PRE #3 POST %Teér. | %Cam
FVC (L) 3.23 | 4.00 1.27% 32 -5.93 1.05 1.27 114 1.21% 30 -5
FEV, (L) 2.72 | 3.40 0.78* 23 -5.91 0.74 0.78 0.78 0.76* 22 -3
FEV,/FVC (%) 73.7 | 85.0 61.4% 72 -3.03 70.5 61.4 68.4 62.8*% 74 2
PEF (L/s) 4.27 | 7.69 2.02* 26 -2.73 2.00 1.81 2.02 1.69* 22 -16
ELA (afios) 28 120 429 122 120 120 121 432 1
FEP2575 (L/s) 2.35 | 3.75 0.39 10 -5.37 0.51 0.39 0.51 0.45 12 15
FET (s) 6.00 6.58 110 4.12 6.58
FIVC (L) 3.23 | 4.00 1.08 27 -6.35 1.03 1.08 1.10 1.23 31 14
FEV./VC (%) 73.7 | 85.0
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También se realizé una tomografia computarizada (TAC) que reportd situs inversus (Figura 1)
y bronquiectasias en Iébulo pulmonar izquierdo, ademds atrofia de los cornetes nasales (Figu-
ra 2). Se mantuvo en tratamiento con broncodilatadores de accién prolongada, incluyendo an-
tagonistas muscarinicos (LAMA) y agonistas beta-2 adrenérgicos (LABA), ademds de corticos-
teroides inhalados (Cl) durante dos afos, junto con manejo integral de las bronquiectasias y las
exacerbaciones que no requirieron hospitalizacién. Mantuvo su funcién pulmonar con FEV1: 21%
(700 ml) CVF:31% (1.400 ml) hasta finales de 2023.

En abril de 2024, el paciente acudié a la emergencia del Hospital Monte Sinai con historia de
cuatro dias de evolucion, caracterizada por taquipnea, disnea de minimo esfuerzo y fiebre sub-
jetiva. Acudid consciente, orientado en tiempo y espacio, con evidente dificultad respiratoria. Sus
signos vitales fueron frecuencia cardiaca de 118 Ipm, frecuencia respiratoria de 28 rpm y satu-
racién de O, al 66%. En estudio tomogrdfico, se hizo diagnéstico de neumonia complicada con
insuficiencia respiratoria (Figura 3). En menos de 24 h hizo pase a Unidad de Cuidados Intensi-
vos en donde se complicd con sepsis, falla multiorgdnica y fallecié en menos de 72 h del ingre-
so hospitalario.

Figura 1.

Situs inversus

Cortes tomogrdficos que evidencian imdgenes en espejo: a. Corte coronal de térax demuestra el dpice cardiaco
hacia la derecha (lineas moradas) y aorta ascendente del lado izquierdo (lineas rojas). b. Corte axial de abdo-

men superior evidencian el higado en hipocondrio derecho y el bazo contralateral.
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Figura 2.

a. Corte axial de térax en ventana pulmonar evidencian bronquiectasias varicosas con predominio en Iébulo iz-
quierdo, con engrosamiento del intersticio peribronquial e impactacién mucosa con predominio distal (asteris-

cos amarillos). b. Corte coronal de MCF, visualizan contenido mucoso subtotal en senos maxilares y etmoidales
(asteriscos amarillos y verdes), y atrofia de los cornetes nasales (flechas azules).

Figura 3.

Corte axial de térax en ventana pulmonar evidencia bronquiectasias predominantemente quisticas y varico-
sas bilaterales con contenido hiperdenso que podria corresponder con impactaciones mucosas, con mayor re-
presentacién en Iébulo inferior izquierdo, que condiciona severa desestructuraciéon del parénquima adyacente y
pérdida del volumen pulmonar.

Incremento de la atenuacién pulmonar dado por dreas de consolidaciones de distribucion parcheada bilateral,
con mayor representacién en segmento posterior y lateral de I6bulo inferior izquierdo, donde condicionan ade-
mds engrosamiento de paredes bronquiales adyacentes que por contexto clinico podrian corresponder con neu-
monia multilobar bilateral.

Pulmonar
521:38:46
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Discusion

Una limitante importante en este caso de sindrome de Kartagener es la dificultad para acceder
a pruebas genéticas especificas en los hospitales publicos de Ecuador. Aunque el diagndstico
clinico puede basarse en la combinacidn de sintomas caracteristicos, como la situs inversus, las
bronquiectasias y la sinusitis crénica; la confirmacién genética es esencial para un diagndstico
definitivo. Sin embargo, en el sistema de salud publica ecuatoriano, la disponibilidad de prue-
bas genéticas para identificar mutaciones en genes como DNAI1 y DNAH5%7 sigue siendo limi-
tada. Esto no solo retrasa el diagndstico preciso, sino que también impide una adecuada plani-
ficacién de manejo a largo plazo.

El diagndstico del sindrome de Kartagener sigue siendo un desafio debido a la diversidad de
sintomas y a los métodos diagndsticos complejos. Sin embargo, debe considerarse dentro de
los diagndsticos diferenciales en nifios y jévenes adultos con enfermedades crénicas de las vias
respiratorias. Actualmente, no existen tratamientos especificos para corregir la disfuncién ciliar,
por lo que el enfoque terapéutico es principalmente sintomdtico. El manejo incluye medidas para
mejorar la eliminacidon de moco, prevenir infecciones respiratorias y tratar oportunamente las in-
fecciones bacterianas en las vias respiratorias, senos paranasales y oido medio, con el fin de evi-
tar dafios irreversibles.® El prondstico de los pacientes con sindrome de Kartagener depende en
gran medida de la frecuencia y gravedad de las infecciones pulmonares, asi como de la presen-
cia o ausencia de bazo debido a que el bazo desempena un papel crucial en la respuesta inmu-
nitaria, particularmente en la eliminacién de bacterias encapsuladas como Streptococcus pneu-
moniae.® Con un manejo adecuado, es posible prevenir infecciones pulmonares incapacitantes y
alcanzar una expectativa de vida normal.

Consentimiento informado

En febrero de 2024, el paciente dio su consentimiento para publicar informacién de salud prote-
gida, incluida informacidn de tratamientos y diagndsticos para informes de casos clinicos y, adi-
cionalmente, para materiales de ensefianza, investigacion, reuniones cientificas, otras revistas
profesionales, libros médicos, transmisiones, publicidad y otros fines.
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