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SR. EDITOR

1 Sindrome de Kartagener (SK) es una enfermedad rara
con herencia autosémica recesiva, fue descrito por
primera vez por el neumdlogo Manes Kartagener en 1933 y
se define por la triada clinica caracteristica de situs inversus
total, sinusitis crénicas y bronquiectasias.! El SK es uno de
los subtipos de discinesia ciliar primaria (DCP), que repre-
senta aproximadamente el 50% de los casos de DCP y el 20%
de los casos de situs inversus.> Teniendo en cuenta su baja
prevalencia y el hecho de que el tratamiento adecuado y pre-
coz mejora el prondstico en personas con este sindrome, se
presenta el siguiente caso diagnosticado en un adulto joven.

Presentamos el caso de un paciente de 40 afios proce-
dente de zona rural con antecedentes de infecciones respi-
ratorias a repeticién sin asistir a valoracién médica y con-
sumo crénico de bebidas alcohdlicas, padre con hiperten-
sion arterial, sin otros antecedentes familiares conocidos.
Consulta por clinica de aproximadamente una semana de
evolucién con disnea pequefios esfuerzos acompafiado de
fatiga, edema miembros inferiores y deterioro clase fun-
cional IIT de la New York Heart Association. Al examen
fisico alerta, orientado, no 4lgico, con suplencia oxigeno 1
It/min, térax sin signos de dificultad respiratoria, abdomen
sin dolor a la palpacién, extremidades sin signos de hipop-
erfusiones, al examen paraclinico pro péptido natriurético
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tipo b elevado 1,577.60 pg/mL, funcién renal conservada,
sodio potasio hormona estimulante de tiroides ultrasensible
y tiempos coagulacién rango normal, hemograma con leu-
cocitosis (8,170/uL) y neutrofilia (5,940/uL; 72%), Linfoc-
itos 950/ulL (11%), hemoglobina 16 g/dL, hematocrito 50%,
plaquetas 228,000/uL, proteina C reactiva elevada 135.03
mg/L, baciloscopias negativas, PCR para COVID 19 nega-
tiva. Se toma tomografia axial computarizada de térax sim-
ple con reporte de situs inversus total asociado a bronquiec-
tasias pulmonares quisticas basales bilaterales, nddulos cen-
trolobulillares, vidrio esmerilado focal y nivel liquido al in-
terior de las bronquiectasias (Figura 1). En conjunto sug-
ieren sobreinfeccidn, presencia de cardiomegalia con sig-
nos indirectos de hipertensién pulmonar. Ecocardiograma
con funcién sistélica del ventriculo izquierdo normal (FeVI:
62%) con insuficiencia tricispide moderada, hipertensién
pulmonar (PSVD: 45 mm/Hg) y dilatacién de cavidades
derechas. Se considera paciente cursando con sindrome de
Kartagener con sobreinfeccién e insuficiencia cardiaca por
lo que se inicia manejo antibidtico y manejo neurohumoral.

El Sindrome de Kartagener también conocido como sin-
drome de Afzelius, triada de Kartagener, sindrome de Siew-
ert o sindrome de dextrocardia-bronquiectasia-sinusitis; se
trata de una variante clinica de la discinesia ciliar primaria
(DCP), con herencia autosémica recesiva, afecta a hombres
y mujeres por igual y tiene una baja incidencia, calculada en
1:15.000 a 1:30.000 casos en la poblacién general.? Se car-
acteriza por la presencia de bronquiectasias (dilataciéon pa-
tolégica de los bronquios originado por infecciones crénicas
de las vias respiratorias), sinusitis crénica (inflamacién de
uno o mds senos paranasales) y situs inversus (corazén a la
derecha, dextrocardia), este ultimo puede ser parcial (s6lo
afecta al corazén) o total (asociado a imagen en espejo de las
visceras abdominales con higado a la izquierda y corazén a
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Figure 1: Se observa dextraposicién cardiaca y al parecer situs
inversus abdominal con posicionamiento del bazo en el hemiab-
domen superior derecho y del higado en el hemiabdomen superior
izquierdo. Cdmara géstrica en el hemiabdomen superior derecho.

la derecha) probablemente debido a la disposicidn aleatoria
de los 6rganos internos durante la embriogénesis, por la falta
de actividad ciliar que determina la posicién normal de los
organos.4 Teniendo en cuenta la ausencia de bronquiectasias
y sinusitis en el periodo neonatal, se puede sospechar el SK
con la presencia de DCP y situs inversus.5

La funcién ciliar normal es esencial para la proteccion de
las vias respiratorias, la motilidad de los espermatozoides y
la orientacién visceral normal durante la embriogénesis. El
término discinesia se refiere a la alteracién del movimiento
ciliar y puede generarse por causas externas (discinesia se-
cundaria) o, en la mayoria de los casos, de tipo hereditaria
(discinesia primaria); la alteracién del transporte mucocil-
iar de las vias respiratorias provoca estasis de moco y en
consecuencia infecciones recurrentes que explicarian las re-
spectivas manifestaciones clinicas y complicaciones del sin-
drome de Kartagener,3 de esta manera, las manifestaciones
del tracto respiratorio superior e inferior son los puntos cardi-
nales, asi como, la predisposicion a la infertilidad en relacién
a la afectaciéon de los flagelos de las células reproductoras
masculinas como femeninas.®

Los sintomas varian con la edad. En el periodo neonatal,
mds del 75% de los casos tienen dificultad respiratoria inex-
plicable que requiere oxigeno. En la infancia son frecuentes
la expectoracidn cronica, la otitis media, la secrecién nasal y
la obstruccién bronquial recurrente, mal diagnosticada como
asma pero con pobre respuesta al tratamiento; en los adoles-
centes y adultos es comun la presencia de bronquiectasias,
sinusitis, dolor de cabeza e infertilidad.’

El diagnéstico suele retrasarse, incluso en nifios que tienen
alta sospecha de DCP por sus caracteristicas clinicas, este re-
traso se debe en parte a las limitaciones de las pruebas de
diagnéstico disponibles, el cual se ha basado durante mas
de cuatro décadas en la presencia de defectos ultraestruc-
turales en el axonema ciliar mediante andlisis microscopia
electrénica de transmision (TEM), sin embargo, no es una
prueba certera ya que los procesos infecciosos o la exposi-
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cién a contaminantes ambientales pueden inducir cambios
ciliares inespecificos similares a los observados en la TEM
de pacientes con DCP, adicionalmente, la ausencia de defec-
tos axonémicos no excluye la DCP, porque el 30% de to-
dos los individuos afectados tienen una ultraestructura ciliar
normal.” Pese a que no existe un "estindar de oro" y que
ninguna prueba por si sola tiene la suficiente sensibilidad
y especificidad suficiente, han surgido otras pruebas de di-
agnéstico, como la medicién del 6xido nitrico nasal (nNO),
las pruebas genéticas, la videomicroscopia digital de alta ve-
locidad con anélisis del patrén de latidos ciliares (HSVM)
y las imdgenes de inmunofluorescencia para proteinas ax-
onematicas especificas, de estas, la guia de prictica clinica
de la Sociedad Americana de Térax (ATS por sus siglas en
inglés) recomienda en pacientes que presentan un fenotipo
clinico fuerte para DCP, usar un panel genético extendido
como prueba de diagndstico sobre la prueba ciliar TEM y/o
prueba de panel genético estdndar (<12 genes), sin embargo,
el comité no pudo recomendar enfaticamente una sola prueba
de diagnéstico de PCD y recomienda que se aplique un panel
de pruebas para apreciar el valor diagndstico agregado de
multiples pruebas positivas, especificamente la medicién de
nNO con genética o TEM.

Si bien las manifestaciones respiratorias estdn presentes
desde el nacimiento, el diagnéstico es dificil por la natu-
raleza inespecifica de los sintomas. En el caso mencionado,
el diagnéstico tardio podria deberse a una combinacién de
varios factores como la residencia en area rural, no asistir
a consulta médica al presentar sintomas respiratorios con lo
cual se pudo obtener una radiografia de térax previamente,
no consultar para asesoria y valoracién por su infertilidad y
el antecedente de alcoholismo crénico que en cierta manera
le llevan a subestimar su condicién de salud.

El tratamiento precoz y adecuado de las infecciones de las
vias respiratorias superiores e inferiores puede prevenir con-
secuencias permanentes, especialmente la sinusitis crénica
y las bronquiectasias. Como terapia de rutina en pacientes
con DCP se recomienda la limpieza de las vias respirato-
rias mediante fisioterapia tordcica diaria y se espera que la
limpieza de las vias respiratorias sea bastante beneficiosa,
por lo tanto, se considera la piedra angular de tratamiento
a largo plazo. Ademads, se recomienda el ejercicio cardiovas-
cular diario, ya que la capacidad de ejercicio deficiente estd
relacionada con la disminucidn de la funcién pulmonar en la
DCP y la actividad fisica puede mejorar la eliminacién de
la mucosidad; para las exacerbaciones respiratorias agudas
leves se recomienda el tratamiento con antibiéticos orales du-
rante al menos 2 a 3 semanas, las exacerbaciones mds graves,
o en fracaso a la terapia oral, pueden requerir antibiéticos
parenterales, como opcién para el manejo de exacerbaciones
respiratorias han surgido los antibiéticos inhalados, pero por
lo general se reservan para pacientes con infeccién por Pseu-
domonas aeruginosa.!®

En la prictica médica y seguimiento de estos pacientes
se debe tener en cuenta las diferentes localizaciones de sus
organos de acuerdo a la presencia del situs inversus parcial
o total, las medidas de prevencién que contemple tantos fac-




tores ambientales, del estilo de vida y vacunacidén y el manejo
temprano con antibiéticos.!!

El diagndstico tardio empeora el pronéstico debido a cam-
bios estructurales persistentes en las vias respiratorias, mien-
tras que su confirmacién temprana permite el inicio de fi-
sioterapia respiratoria para ayudar a eliminar las secreciones
y un tratamiento mas intensivo de las infecciones del tracto
respiratorio superior, lo que puede mejorar el prondstico. En
general, los pacientes afectados tienen un prondstico y esper-
anza de vida igual al de la poblacién general, pero cerca de
un tercio de los nifios con enfermedad grave desarrollan dafio
pulmonar progresivo e insuficiencia respiratoria.'?

Debido a que la discinesia ciliar primaria se hereda de
forma autosémica recesiva, se requiere realizar un aseso-
ramiento genético adecuado para proporcionar a las personas
y las familias informacion sobre la naturaleza, los modos
de herencia y las implicaciones de los trastornos genéticos
para ayudarlos a tomar decisiones médicas y personales in-
formadas; asimismo, la importancia de hacer un diagnés-
tico temprano durante el periodo intrauterino o el primer mes
de vida lleva a la realizacién oportuna de un asesoramiento
genético y multidisciplinario pertinentes.
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