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Il RESUMEN

El sindrome de Kartagener es un trastor-
no hereditario, autosémico, recesivo y de baja
frecuencia. Considerdandose una variante clini-
ca de la discinecia ciliar primaria. Comprende
anormalidades morfolédgicas de los cilios (dinei-
na) lo cual desencadena defectos en la funcion
de barrido ciliar. Sus manifestaciones clinicas
resultan de infecciones recurrentes de las vias
respiratorias superiores e inferiores. Ademas,
dado que la rotacion visceral durante el desa-
rrollo embrionario depende del movimiento ci-
liar, la posiciéon de los 6rganos es irregular, lo
cual produce dextrocardia o situs inversus to-
tal. Paciente de 19 anos, con antecedentes de
infecciones respiratorias agudas a repeticion
que ingresé con tos productiva en gran canti-
dad con expectoracién mucopurulenta verdosa,
disnea que progresa de grandes a medianos es-
fuerzos, alza térmica, palpitaciones, y malestar
general; posteriormente en base a la evidencia
clinica y de imagen se demostro la presencia de
bronquiectasias, sinusitis crénica y situs inver-
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Il ABSTRACT

Kartagener syndrome is an inherited au-
tosomal recessive disorder and low frequency.
Considered a clinical variant of primary ciliary
dyskinesia. It includes morphological abnor-
malities of cilia (dynein) manifested by defects
in their ultrastructure, which triggers defects
sweep ciliary function. Its clinical manifesta-
tions are recurrent infections of the upper and
lower airways. Furthermore, as visceral rota-
tion during embryonic development depends of
the ciliary movement, the position of the organ
is irregular, resulting dextrocardia or situs in-
versus totalis. 19 years old patient, with a his-
tory of recurrent acute respiratory infections
was admitted with productive cough in great
quantity with greenish mucopurulent expecto-
ration, dyspnea that progresses from large to
medium efforts, thermal rise, palpitations, and
general malaise; subsequently based on clinical
evidence and image there was demonstrated
the presence of bronchiectasis, chronic sinu-
sitis and situs inversus, triad characteristic of
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sus, triada caracteristica del Sindrome de Karta-
gener. El diagnostico definitivo es la biopsia na-
sal y el estudio histopatolégico donde existen
alteraciones en su ultraestructura ciliar, pero
hay q tener en cuenta que se han reportado ca-
sos de pacientes con discinecia ciliar primaria y
sindrome de Kartagener que presentan una ul-
traestructura ciliar normal. Teniendo en cuenta
el antecedente de infecciones respiratorias agu-
das recurrentes desde la infancia, observandose
dextrocardia y multiples bronquiectasias en los
estudios imagenolégicos del torax, asi como el
diagnostico de rinosinusitis en la tomografia de
senos paranasales y la sospecha clinica de infer-
tilidad, se llegé al diagnéstico de Sindrome de
Kartagener.

Palabras clave: Sindrome de Kartagener, Discinecia ciliar
primaria, dineina

Il INTRODUCCION

El sindrome de Kartagener es un trastor-
no hereditario, autosémico, recesivo y de baja
frecuencia (Caballero, Sanchez e Ibarren, 2012).
Caracterizado por presentar bronquiectasias,
sinusitis crénica y situs inversus o dextrocar-
dia (Fernandez y Balbuena, 2011; Oliveira et al.,
2008). Considerado actualmente una variante
clinica de la discinecia ciliar primaria (Ramos
et al., 2008; Armengot et al., 2005). Cuando la
discinecia ciliar primaria se acompaia de dex-
trocardia o situs inversus se denomina sindrome
de Kartagener el cual representa un 50% de los
casos de discinecia ciliar primaria (llabaca, Ba-
rrientos, Rios, llabaca e Ilabaca, 2011), cuya pre-
valencia se estima entre 1/15000 a 1/30000 en la
poblacién en general (Ilabaca et al., 2011; Grau,
Gonzales y Fonseca, 2011; Bergstrom, 2015).

Este sindrome comprende anormalidades
morfoldgicas de los cilios que se manifiesta por
defectos en su ultraestrucctura, lo cual desen-
cadena defectos en la funcion de barrido ciliar,

Kartagener Syndrome. The definitive diagnosis
is nasal biopsy and histopathologic study where
there are alterations in its ciliary ultrastructure.
Bearing in mind the history of recurrent acute
respiratory infections since childhood, being
observed dextrocardia and multiple bronquiec-
tasias in the studies imagenologicos of the tho-
rax, as well as the diagnosis of rhinosinusitis in
the tomography scan of the paranasal sinuses
and clinical suspicion of infertility, was reached
Kartagener Syndrome diagnosis.

Keywords: Kartagener syndrome, primary ciliary discinecia,
dynein.

esta funcion puede estar alterada por la ausen-
cia o anormalidad en el batido unidireccional de
cada cilio o en su conjunto (Vera, 1993).

La anormalidad ciliar se basa principalmen-
te en la ausencia de los brazos de dineina (com-
ponentes dineinicos, “componentes radiales "'y
microtibulos). Aunque se han comunicado ca-
sos de pacientes con discinecia ciliar primaria y
sindrome de Kartagener que presentan una ul-
traestrucctura ciliar normal. Actualmente se ha
descubierto que esta disfuncién ciliar se debe
a una mutacion en el cromosoma 5p, donde se
ha identificado un locus de la proteina dineina
(Armengot et al., 2005; Ilabaca et al., 2011). En
algunos pacientes se han descrito mutaciones
en cadenas pesadas e intermedias de dineina.
Debido a estas alteraciones surge discinecia de
los cilios; disminuye su accion propulsora, coor-
dinada y la eliminacion de las bacterias (Tino y
Weinberger, 2012; Iniguez et al., 2007).

Los efectos clinicos que conlleva la disfun-
cionalidad de los cilios se manifiestan en todos
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los lugares donde se hallan presentes, y por lo
tanto las principales manifestaciones clinicas
se producen como resultado de infecciones re-
currentes de las vias respiratorias superiores
e inferiores como sinusitis, otitis media, bron-
quiectasias y neumonia. Ademas dado que la ro-
tacion visceral durante el desarrollo embriona-
rio depende del movimiento ciliar apropiado, la
posicion que asumen normalmente los érganos
en cada lado es irregular, lo cual produce dex-
trocardia o situs inversus total. Otra manifes-
tacion importante es la infertilidad, producida
en los hombres por la movilidad anormal de los
espermatozoides que dependen de una funcién
ciliar apropiada, y en mujeres se presenta por
existir esta disfuncion ciliar en trompas y fim-
brias (Fernandez y Balbuena, 2015; Tino y Wein-
berger, 2012; Martinez et al., 2008). Ademas se
han asociado con este sindrome malformacio-
nes cardiacas, embarazos ectopicos, hidrocefa-
lia, malformaciones esofdgicas, atresia de vias
biliares y alteraciones en la movilidad de los po-
limorfonucleares (Iniguez et al., 2007; Moya et
al., 1999; Rossman, 1998).

B PRESENTACION DEL CASO

Paciente de sexo femenino, de 19 anos de
edad, soltera, ama de casa. Hija de pareja con-
sanguinea (primos). Antecedentes patologicos
personales: cuadros de infecciones respiratorias
agudas recurrentes, disnea de grandes esfuer-
z0s y tos crénica. Antecedentes patologicos fa-
miliares: padre con antecedente de infecciones
de vias respiratorias a repeticion. Antecedentes
gineco-obstétricos: ausencia de menarquia has-
ta la fecha, no uso de métodos anticonceptivos,
Vida sexual activa.

La paciente es ingresada al servicio de cli-
nica por cuadro de un mes de tos productiva
en gran cantidad con expectoracion mucopuru-
lenta de color verdoso, disnea que progresa de
grandes a medianos esfuerzos, alza térmica,
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palpitaciones, y malestar general.

Al examen fisico, tension arterial 100/58
mmHg, frecuencia cardiaca de 88 latidos por
minuto, frecuencia respiratoria de 24 respira-
ciones por minuto y temperatura de 38°C. Se
evidencia a nivel de fosas nasales mucosa hipe-
rémica, edematosa, vasos sanguineos superfi-
ciales, edema de cornetes nasales en fosa nasal
izquierda, y congestion nasal. En térax se evi-
dencia choque de punta en quinto espacio in-
tercostal derecho y auscultacion de ruidos car-
diacos en hemitérax derecho de tono y ritmo
normales. En pulmones estertores en bases pul-
monares de predominio en hemitérax derecho.
Abdomen: ruidos hidroaéreos presentes, suave
depresible, con dolor leve a la palpacién pro-
funda en epigastrio; a la percusién se encuentra
matidez en hipocondrio izquierdo, ausencia de
matidez hepatica y presencia de timpanismo en
hipocondrio derecho y resto del abdomen.

Estudios complementarios y de imagen

Biometria hemadtica: normal sin presencia
de leucocitosis ni anemia. Urea: 28 mg/dl (valor
de referencia 10-50) normal. Glucosa: 102 mg/
dl (valor de referencia: 70-110) normal. BAAR:
Negativo.

Radiografia de Torax: ver en figura 1

Tomografia computarizada de senos parana-
sales: ver en figura 2

Tomografia computarizada de toracoabdomi-
nal: ver en figura 3

Biopsia nasal: ver en figura 4.
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Figura 1. Radiografia anteroposterior de térax.

Silueta cardiaca con dextrocardia y de ta-
mano normal. Atelectasias laminares en base
pulmonar derecha. Infiltrado alveolar en campo
pulmonar izquierdo.

Figura 2. Tomograﬁ'a computarizada de senos paranasalcs.

Se observan celdillas etmoidales oblitera-
das. Engrosamiento de la mucosa de revesti-
miento de los cornetes. Diagndstico rinosinu-
sitis

Figura 3. Tomografia computarizada de térax.

Esofago y grandes vasos dispuestos de for-
ma inversa, corazon orientado hacia la derecha
de tamano normal. Con ventana pulmonar se
observa dos I6bulos en el lado derecho y tres
en el lado izquierdo, multiples bronquiectasias
de predominio cilindrico agrupadas en los seg-
mentos V izquierdo y VII derecho. En base pul-
monar derecha incipiente patrén de “arbol en
gemacion”. No hay derrames pleurales. Higado
ubicado en el lado izquierdo, estomago y bazo
de localizacion derecha. Hallazgos en relacion
con situs inversus totalis. Conclusién: Bron-
quiectasias quisticas cilindricas asociadas a si-
tus inversus completo que apoyan el diagnos-
tico de sindrome de Kartagener. La asociacion
con un patrén de arbol en gemacioén en base
derecha podria manifestar un proceso infeccio-
so-inflamatorio incipiente.

—y eilios

Figura 4. Biopsia nasal.

El diagnéstico dermato-patolégico fue de
epitelio respiratorio ciliado de estructura con-
servada.

Inicialmente paciente ingreso con diagnds-
tico de neumonia adquirida en la comunidad, y
posteriormente en base a la evidencia clinica y
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de imagen se demostro la presencia de bron-
quiectasias, sinusitis y situs inversus, triada
caracteristica del Sindrome de Kartagener (dis-
cinesia ciliar primaria). Por lo tanto se realiz6
tratamiento en base a medidas generales, hidra-
tacion con lactato de Ringer 1000 ml intraveno-
so a 80 ml por hora, antibioticoterapia basada
en ceftriaxona 1 g intravenosa cada 12 horas
por 7 dias, N-acetilcisteina 300 mg intravenosa
cada 8 horas y metamizol 1g intravenosa cada
8 horas.

Luego de 7 dias de tratamiento antibi6-
tico empirico, antiinflamatorio, y medidas ge-
nerales, cuadro respiratorio cede, con notable
mejoria clinica por lo que es dada de alta con
indicacion de continuar antibioticoterapia con
amoxicilina mas acido clavulanico 500 mg via
oral cada 8 horas por 30 dias, loratadina 10 mg
via oral una vez al dia, suero fisiol6gico una apli-
cacion de 2 gotas en fosas nasales cada 4 horas
y control por consulta externa.

Il DISCUSION

El sindrome de Kartagener es una patolo-
gia autosomica recesiva, variante de la discine-
cia ciliar primaria, que afecta principalmente al
aparato respiratorio, con una baja prevalencia
de 1/10000, 1/ 30000 a 1/ 60000 segtin lo infor-
man varios autores en diferentes poblaciones
(llabaca et al., 2011; Grau et al., 2011; Bergs-
trom, 2015; Guardati, 2011). Este sindrome se
destaca primordialmente por comprender la
disfuncién parcial o total de células ciliadas de-
bido a la ausencia de brazos de dineina en los
microtubulos ciliares, ausencia de brazos radia-
les, desorientacion ciliar o transposicion ciliar,
lo cual produce problemas en todas las partes
del cuerpo humano donde existe este tipo de
epitelio ciliado, células ciliadas o flageladas
(cuya ultraestrucctura es similar al axonema del
cilio respiratorio), que son las vias respiratorias
(mucosa nasal, senos paranasales, oido medio,
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trompas de Eustaquio, traquea, bronquios), epi-
didimo, espermatozoides, trompas de Falopio
(oviducto y mucosa endocervical) (Fernandez et
al., 2011).

Clinicamente el sindrome de Kartagener se
caracteriza por la triada clinica de bronquiec-
tasias, sinusitis y situs inversus (Ramos et al.,
2008), es por esta razon que esta patologia se
debe sospechar ante la presencia de enferme-
dades de vias respiratorias a repeticion como
sinusitis, otitis media, bronconeumonia, neu-
monias, bronquiectasias, las cuales estén aso-
ciadas a la presencia de dextrocardia o situs in-
versus total (Fernandez et al., 2011; Tino et al.,
2012; Martinez et al., 2008), o en pacientes con
disminucion de la fertilidad en asociacion con el
cuadro clinico descrito anteriormente (Fernan-
dez et al., 2011).

En el caso clinico actual la paciente fue in-
gresada con diagndstico de Neumonia, adicio-
nalmente present6 antecedentes de infecciones
respiratorias agudas con recurrencias (sinusitis,
neumonias), también al examen fisico se en-
contrd signos que sugieren presencia de situs
inversus total, posteriormente corroborado por
examen de imagen, lo cual nos confirma la exis-
tencia de la triada caracteristica del sindrome
de Kartagener en el caso actual. Como dato adi-
cional la paciente posee una vida sexual activa
sin uso de métodos anticonceptivos por varios
meses, a pesar de lo cual no se ha producido la
concepcion, lo cual nos sugiere disminucion o
ausencia de la fertilidad.

El diagnostico definitivo del sindrome de
Kartagener es la biopsia nasal y su estudio his-
topatolégico donde existen alteraciones en su
ultra estructura ciliar, pero hay que tener en
cuenta que se han reportado casos de pacien-
tes con discinecia ciliar primaria y sindrome de
Kartagener que presentan una ultraestructura
ciliar normal (Armengot et al., 2005; Ilabaca et
al., 2011). En el actual caso clinico se realiz6



I Aguirre et al., 2016, Sindrome de Kartagener (Discinecia Ciliar Primaria) Presentacion de Caso

una biopsia nasal con estudio histopatolégico,
la cual reporta un epitelio respiratorio ciliar de
estructura conservada.

El tratamiento de este sindrome debe ser
individualizado y multidisciplinario, dependien-
do del curso clinico especifico del paciente, ya
sea si consulta por patologias de la via respira-
toria, infertilidad o alguna otra anomalia que el
sindrome presenta. En el caso actual la paciente
recibi6 un tratamiento orientado a la neumonia
con antibioticoterapia a base de ceftriaxona,
N-acetilcisteina como agente mucolitico y me-
tamizol como antipirético y antiinflamatorio.
En esta paciente el tratamiento antibiotico para
la neumonia se manejé de manera correcta ya
que siguio el régimen de antibioticoterapia em-
pirico establecido para pacientes con neumonia
adquirida en la comunidad hospitalizados pero
no en terapia intensiva (Mendell y Wunderic,
2012). El tratamiento de alta consisti6 en tratar
y controlar la sinusitis cronica, con antibiotico-
terapia a base de amoxicilina/dcido clavuldnico
como establece los protocolos del ministerio de
salud publica del Ecuador (Ministerio de Salud
Publica 2012), y loratadina como antihistamini-
co para disminuir la sintomatologia producida
por esta patologia en la paciente.

B CONCLUSIONES

El sindrome de Kartagener es una enferme-
dad hereditaria autosomica recesiva, que cons-
tituye una variante de discinecia ciliar primaria,
y se caracteriza por la presencia de infecciones
respiratorias recurrentes y situs inversus.

Esta patologia es de dificil diagndstico por
su baja prevalencia, y por sus particularidades
clinicas, ademas el diagnéstico definitivo se
basa en la biopsia nasal que determina anoma-
lias ultraestructurales en los brazos de dineina
del epitelio ciliar, que en algunos casos puede
no estar presente y constituir casos atipicos de
esta patologia, y que por tal razén requieren

el acceso a pruebas de mayor complejidad no
siempre disponibles. Por tal motivo es funda-
mental tener bases clinicas bien establecidas
que nos orienten hacia un diagnoéstico de esta
patologia.

En el presente caso clinico, y teniendo en
cuenta el antecedente de infecciones respira-
torias agudas recurrentes desde la infancia,
dextrocardia y multiples bronquiectasias en los
estudios imagenologicos del térax, ademds de
observarse celdillas etmoidales obliteradas y
engrosamiento de la mucosa de revestimiento
de los cornetes en la tomografia de senos pa-
ranasales y sospecha clinica de infertilidad, se
lleg6 al diagnostico de Sindrome de Kartagener
(discinecia ciliar primaria).

El tratamiento de esta patologia inicamen-
te estd orientado a tratar los cuadros agudos re-
currentes de infecciones respiratorias, y demas
manifestaciones, con el objetivo de mejorar la
calidad de vida de estas personas.
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