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RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Kartagener es una variacion clinica de la discinesia ciliar
primaria, se caracteriza por la triada clasica de sinusitis cronica, bronquiectasia y Situs
inversus (total o parcial), catalogada como enfermedad rara de herencia autosomica recesiva.
Objetivo: Analizar las manifestaciones clinicas, andlisis complementarios y tratamiento de
los pacientes diagnosticados con sindrome de Kartagener en la Republica del Ecuador.
Presentacion de caso: Paciente femenina, de nacionalidad ecuatoriana, con manifestaciones
clinicas de la triada del sindrome de Kartagener y rasgo de infertilidad, con antecedente de
sinusitis cronica desde 14 afios de edad. Los estudios imagenologicos de rayos X de torax y
tomografia axial computarizada de térax y senos paranasales confirmaron las
manifestaciones de sindrome de Kartagener, que representa el séptimo caso reportado en el
pais. Se analizaronn las caracteristicas clinicas de la serie de siete casos reportados en el
Ecuador hasta el presente, correspondiente al periodo 2015-2018 y examenes
complementarios realizados para el diagndstico de certeza y diferencial.

Conclusiones: Se present6 el séptimo caso de sindrome de Kartagener diagnosticado en el
Ecuador y se analiz6 la serie de una totalidad de 7 pacientes reportados en el pais entre

2015-2018.
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ABSTRACT

Introduction: Kartagener syndrome is a clinical variation of primary ciliary dyskinesia,
characterized by the classic triad of chronic sinusitis, bronchiectasis and Situs inversus (total
or partial), classified as a rare autosomal recessive inheritance disease.

Objective: To analyze the clinical manifestations, complementary tests and treatment of
patients diagnosed with Kartagener syndrome in the Republic of Ecuador.

Case presentation: Female patient, of Ecuadorian nationality, with clinical manifestations
of the Kartagener syndrome triad and infertility trait, with a history of chronic sinusitis since
14 years of age. Imaging studies of thorax, x-rays and computed tomography of chest and
paranasal sinuses confirmed the manifestations of Kartagener syndrome, which represents
the seventh case reported in the country. Respiratory evolution and therapeutic management
are exposed. In this context, we analyze the clinical characteristics of the series of seven
cases reported in Ecuador up to the present, corresponding to the period 2015-2018 and
complementary tests performed for the certainty and differential diagnosis.

Conclusions: The seventh case of Kartagener syndrome diagnosed in Ecuador is presented,
and the series of a totality of 7 patients reported in the country between 2015-2018 is

analyzed.

Keywords: Kartagener syndrome; primary ciliary dyskinesia; bronchiectasis; chronic

sinusitis; Situs inversus.
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INTRODUCCION

La discinesia ciliar primaria (DCP) es una afeccion genética con manifestaciones desde el
nacimiento y en el curso de la infancia hasta la edad adulta.!*? La disminucion de la funcion

de la motilidad ciliar causa rinosinusitis y otitis media. La asociacion de DCP a situs
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inversus, en 50 % de los casos, es catalogada como Sindrome de Kartagener (SK), afeccion
autosomica recesiva de baja prevalencia o enfermedad muy rara considerada malformacion
congénita basado en la clésica triada de sinusitis, bronquiectasia y situs inversus.® El situs
inversus puede ser total o parcial. Es total cuando el higado esta situado a la izquierda y el
corazon a la derecha y es parcial cuando solo existe dextrocardia, es decir el corazoén se situa
a la derecha de la cavidad toracica.*> Otras manifestaciones clinicas son infertilidad en el
hombre y subfertilidad en la mujer, y riesgo de embarazo ectdpico por presentar alteracion
en el epitelio de las trompas de Falopio.®”

El SK es considerado una enfermedad rara (ER). El argumento para ser denominada como
una enfermedad rara estd en relacion a la minima incidencia que tiene en la poblacion
general, pues afecta a un numero pequefio de personas. La Unidon Europea describe a las ER
como aquellas que se presentan en menos de cinco personas por diez mil habitantes,
reconociendo alrededor de 7000 enfermedades de este tipo.® EL SK se caracteriza por el
rasgo de ser enfermedad cronica y progresiva, con significativa repercusion para la salud,
cuya expresion puede desarrollarse después del nacimiento o en el transcurso de la vida.®
Kartagener describe la asociacion de la triada enunciando el sindrome en 1933 y reporta
cuatro casos.'” La prevalencia del SK es 1/ 4000 a 1/ 40 000 nacidos vivos,'") aunque se
considera la verdadera prevalencia sea 1/10 000.!>!¥ Ha sido reportada en todos los paises
de orbe, con igual prevalencia en hombres y mujeres. En Europa se reporta variabilidad
diagnostica, sin embargo, en distintas latitudes de nuestra region, existen limitaciones
sanitarias en los necesarios estudios complementarios, lo cual repercute en la posibilidad de
arribar al diagnéstico de certeza. Puede afectar por igual a ambos sexos y se describen altos
indices en ciertos grupos étnicos.(!?

En la DCP existe una motilidad ciliar anormal, al mostrar cilios inmoéviles 0 movimientos no
coordinados, pues las células ciliadas recubren las vias respiratorias superior e inferior. El
deterioro de la eliminacion de moco en estas vias conduce a las infecciones a repeticion
expresion de la sintomatologia del SK. Es en 1975 que se asocia la patologia del trastorno
del movimiento de los cilios con el SK por los estudios realizados por Camner y otros.©
Entre los exdmenes complementarios para comprobar el diagndstico se realiz6 la medicion
del 6xido nitrico nasal (disminucién del 5-20 % de lo normal), ya que podria estar en
relacion con la disminucion de la sintetasa del 6xido nitrico en las vias respiratorias altas,
principalmente senos paranasales, su atrapamiento en los referidos senos o por su hipoplasia

o agenesia, lo que determina su defecto de produccion!*!> La prueba de la sacarina es
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también usada para este fin, para lo cual se coloca una microtableta del carbohidrato en uno
de los cornetes, y el tiempo trascurrido para percibir su sabor, se puede relacionar con el
aclaramiento mucociliar, aunque su uso en pediatria no es confiable.!? La biopsia de
mucosa nasal es la prueba especifica para determinar la estructura ciliar en microscopia
optica y electronica, aunque se ha reportado casos de SK con ultraestructura ciliar normal, lo
que coincide con el hallazgo de la biopsia nasal del caso 3 de la serie analizada.'®

El objetivo de este trabajo es analizar el comportamiento de siete pacientes diagnosticados
con el sindrome de Kartagener, sus manifestaciones clinicas y exdmenes complementarios

para su diagndstico y tratamiento.

CASO CLINICO

Paciente femenina, mestiza, nacida en provincia de Loja, con residencia actual en provincia
de Cotopaxi, instruccion primaria, viuda, de 45 afios de edad, nacionalidad ecuatoriana.
Inicié6 su vida sexual a los 20 afios, sin embarazos, con antecedentes de infecciones
respiratorias a repeticion, sinusitis y otitis cronica desde los 14 afios de edad. Acude al
Servicio de Emergencia, Hospital General de Latacunga, remitida por su Centro de Salud
por presentar fiebre, tos, expectoracion hemoptoica y malestar general desde hacia 20 dias
con dificultad respiratoria y episodios de disnea. Recibio tratamiento en el Centro de Salud,

pero sin mejoria.

Examen fisico

Tension arterial: 116/56 mmHg,

Frecuencia cardiaca: 85 por minuto

Frecuencia respiratoria: 26 por minuto,

Temperatura: 38,2 °C,

Presentaba edema de cornetes nasales y congestion nasal bilateral, orofaringe eritematosa,
goteo retro nasal.

Torax

Auscultacion: Estertores crepitantes en ambas bases pulmonares, latido de la punta en quinto
espacio intercostal de hemitérax derecho, ruidos cardiacos de tono y ritmo normales.

Abdomen
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Percusion: Matidez en el hipocondrio izquierdo, ausencia de matidez hepatica y presencia de
timpanismo en hipocondrio derecho.

Biometria hematica, normal.

El estudio radiologico de torax revelo infiltracion inflamatoria en ambas bases pulmonares y

lesiones de bronquiectasia, ademas dextrocardia (Fig. 1).

Fig. 1- Radiografia de térax.

La tomografia axial computarizada (TAC) de térax evidencid bronquiectasias saculares y
cilindricas hacia ambas bases (Fig. 2), silueta cardiaca y grandes vasos de tamafio adecuado,
el 4pex cardiaco orientado a la derecha, asi como el cayado aortico. En las proyecciones del
hemiabdomen superior el higado se localiza en hipocondrio izquierdo. Diagnostico:

Bronquiectasia y Situs inversus.
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Fig. 2- Tomografia axial computarizada de torax.

Se le hizo una TAC de senos paranasales con técnica de multicortes (Fig. 3), y como se
observa, habia un engrosamiento de la mucosa de cornetes con obstruccion de las fosas
nasales, pobre neumatizacion de senos maxilares, con engrosamiento de la mucosa de sus
paredes, ocupacion parcial de las celdillas etmoidales y esfenoidales, los senos frontales no

estaban neumatizados.

Fig. 3- Tomografia axial computarizada de senos paranasales técnica multicortes.

Diagnostico: Pansinusitis. En la ecografia abdominal se observaron los 6rganos
intraabdominales con distribucion en espejo. Se diagndstica sindrome de Kartagener. Se

decide tratamiento ambulatorio con antibioticoterapia amoxicilina mas acido clavulanico
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(dosis 625 mg cada 8 horas) por 7 dias y control semanal. A los 8 dias concurre a consulta
externa, se precisa no efectividad tratamiento establecido, se indica un analisis de muestra de
esputo para examen de baciloscopia y eritromicina como nuevo antibidtico y otras medidas
sintomdticas. Es valorada al mes, estudio de esputo: No crecimiento bacteriano, y por
persistir manifestaciones respiratorias se decide, ante la evolucion térpida provocada por la
bronquiectasia, nueva terapia ambulatoria de tercera linea con levofloxacina (500 mg cada
12 horas) y claritromicina (500 mg cada 12 horas), ambas por 10 dias, lo que logra
resolucion del cuadro respiratorio. La paciente, por ser portadora de bronquiectasia, es
remitida a consulta especializada de neumologia para su control evolutivo y medidas de

prevencion y fisioterapia respiratoria con el objetivo de disminuir las recidivas.

DISCUSION

Se han descrito 6 casos y la nueva presentacion hacen un total de 7 pacientes diagnosticados
con SK en el pais, con predominio del sexo femenino (85,7 %), pues solo uno correspondid
al sexo masculino, en edades comprendidas entre 6 a 45 afios de edad, sobresale la edad de
diagnodstico en el grupo correspondiente a igual o menores de 21 afios. En cuanto al
diagnostico por edad, se realizd en 2 casos en la infancia, una en la adolescencia (18 afos),
tres adultos jovenes (19, 21 y 27 afios) y un adulto mayor de 45 afios de edad, que es el
nuevo caso presentado en el presente trabajo. En relacion a la procedencia, la provincia de
Loja es dominante sobre el resto de las provincias del pais (Pichincha, Napo y Cotopaxi),
donde apenas se ha diagnosticado un caso.

La evaluacion de las manifestaciones clinicas (Tabla 1) evidencia sindromes respiratorios a
repeticion, sinusitis y bronquiectasia. En los casos reportados y la nueva presentacion se
precisa dextrocardia y Situs inversustotalis, a excepcion del caso 1, lo cual pone en conflicto
el diagnostico de SK, a diferencia del resto donde se demostro este elemento de la triada del

sindrome.®
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Tabla 1- Sindrome de Kartagener - manifestaciones clinicas

Procedencia A estaclones Aanifestaciones exira -pulmonares
il

Provincia Bronquiectaziaz | Sinmsits | Situs Otitis a | Imfertilidad
2 B e A

ﬂ

N de
CasD

rimica eticidn
Cazo 1 Pichincha(éalf) X X X X 17
Caso 2 Loja(18aF) X X X X X 13
Caso 3 Loja(1%F) X X X X X X 18
Caso 4 Loja (21aF) X X X X X 13
Caso 3 Lojai27aF) X X X X X X 19
Cazo 6 Napo (12aF) X X X X X 20
Caso 7 Cotopaxi X X X X X X -
(45aF)

Fuente: Referencias(®!718:1%:20)

En el analisis de la presente serie de casos reportados, los examenes de imagen resultan
significativos.1317:181920) [ o5 resultados de radiologia de térax permiten evidenciar las
lesiones inflamatorias pulmonares, en especial las alteraciones producidas por Ia
bronquiectasia, complementado con la descripcion de la TAC de térax, que ademas de
detallar las lesiones inflamatorias del parénquima pulmonar, muestra la dextrocardia, al
igual que el examen de rayos X de térax. La sinusitis es demostrada habitualmente con TAC
de senos paranasales que permite apreciar ausencia de los mismos o manifestaciones de
inflamacion cronica. La ecografia de abdomen es decisiva, la cual es indicada para precisar
la posicion de organos como el higado y el estdbmago, para afirmar la presencia de Situs
inversus totalis, apreciando que estos aspectos han sido realizados en los siete pacientes

analizados (tabla 2).®)
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Tabla 2- Resultados de estudios complementarios

AR as0 A250 RSO AS0 4 A0 B0 0 350

Radiografi= ~ Brongui-  Brongui- Bronqui- Bronqui- Brengui- Bronqui- Brongui-
de torax Ectasias ectasias ectasia ectasias ectasias ectasia ectasias
Dextro- Atelectasias Dextro- Dextro- Dextro- Dextro
cardia laminares cardia cardia cardia cardia
Dextrocardia
TAC zencs Simuzitis  Rinosinusitis  Sinnsitis Sinuzitis Sinusitiz Pansinusitis
paranasales Auzencia Auszencia
de zenos BENOE
frontales frontales
TAC torax Shus Situs Situs BEronguiec Bronguiec Situs
iversus frversus frversus tazias tasias frversus
fotalis totalis Totalis Sifus totalis
fRVersis
totalis
Ecografia Situs Situs Situs Situs Situs
Abdominal imversus frversus inversus versus irversus
Poliesplenia toialis
En
lado derecho
Cultivos de Negative — Negativo Negativo Negativo Positiva: Negativo Nezativo
asputo/ Haemophilus
BAAR Influenzae
Alfa-1 Nemmal
antifripsina
Pruzhka de Positiva Positivo
saCAling
Prusba Positivo
cxido
Nitrice
Electrelites  Negative Negativo Megativo
en zudor
Biopsia MNormal
nazal

Fuente: Referencias!'®!718:1920)

Entre otros exdmenes para el diagnostico de certeza y diferencial la realizacion de cultivo
bacteriologico de esputo y bacilo 4cido alcohol resistente (BAAR) informa de crecimiento
bacteriano en buisqueda de gérmenes patdogenos, aunque en la serie estudiada solo en el caso

5 se reportd positividad, correspondiendo a Hemophilus influenzae. Es importante destacar

9
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la indicacion de la prueba de sacarina que es orientadora para SK, pero no especifica, la cual
fue realizada en el nuevo caso de presentacion (caso 7) y del 6xido nitrico en el caso 5, con
resultados de positividad en ambos estudios. Resulta de valor para el diagndstico diferencial
la determinacion en sangre de alfa-1-antitripsina (caso 5) y electrolitos en sudor, que fueron
realizados en el caso 1, 6 y en la nueva presentacion (caso 7), con valores de normalidad. La
biopsia de la mucosa nasal solo se realizo en el caso 1 y resultd normal.

Enfaticemos que el deterioro del aclaramiento mucociliar de las vias respiratorias inferiores
conlleva a episodios continuos de neumonia o bronquitis. En los cultivos bacterianos de
secreciones respiratorias inferiores aparecen, con mayor frecuencia, gérmenes como
Haemophilus influenzae no tipificable, Staphylococcus aureus, Streptococcus pneumoniae y
Pseudomonas aeruginosa,?! este tltimo producto de la resistencia a la antibioticoterpia
continuada; también se ha informado en adultos aparicién de cepas mucoides.*>3)

Es importante el diagndstico el SK en la infancia y la adolescencia, pues debe sospecharse,
por la alta frecuencia de sintomas respiratorios, en estas etapas de la vida.?» La
manifestacion clinica de la DCP puede ser variable y sutil en la nifiez, pues se conserva de
forma parcial el funcionamiento ciliar® y se puede confundir en especial con alergia
respiratoria, incluso en nifios que tienen los datos clinicos clasicos, como rinitis crénica en la
lactancia, otitis media persistente o Situs inversus, el diagnostico en ocasiones es tardio en
este tipo de poblacion,?® mientras el diagnostico diferencial con otras afecciones
respiratorias cronicas como asma, fibrosis quistica y déficit de Alfa-1-antitripsina, entre
otras, debe ser considerado siempre.®)

Es de interés en el comportamiento del SK el analisis genético. La herencia es reconocida
como autosoémica recesiva y llama la atencion que de los 7 casos analizados, hay un
predominio de tres pacientes con procedencia de la provincia de Loja, localizada al sur del
pais. Hasta el presente se habian reportado tres casos de dicha region, pero el nuevo caso
presentado, a pesar de haber sido diagnosticado en la provincia de Cotopaxi, region central,
nacio en Loja, lo que muestra un predominio de los pacientes diagnosticados de la serie
estudiada corresponden en su origen a dicha provincia, lo cual relacionamos con el factor
genético.>?® El elevado grado de consanguinidad predominante en el pais, como por
ejemplo el matrimonio entre primos y otros familiares, es un criterio que evaluamos como
factor a tener en consideracion ante la prevalencia del SK en el pais.(!7-13:19:20)

La particularidad de la infertilidad en el SK ha sido descrito en el sexo masculino, debido a

que el trastorno en la movilidad de los cilios afecta al espermatozoide, lo que es causa de
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esterilidad,*” mientras que en la mayoria de las mujeres, el defecto de los cilios de la

trompa de Falopio produce infertilidad.(>?)

CONCLUSIONES

El sindrome de Kartagener es una rara enfermedad genética de herencia autosomica
recesiva, cuyo diagnostico se fundamenta en antecedentes de rinitis, sinusitis e infeccion
bronquial crénica desde la infancia. En este nuevo caso presentado, el séptimo reportado en
el Ecuador, las manifestaciones clinicas, rinitis, sinusitis e infeccion bronquial desde la
infancia con produccion de bronquiectasia con severo dafio pulmonar por las infecciones
respiratorias a repeticion, combinados con Situs inverso o dextrocardia e infertilidad, son
descritas en la serie, con la exposicion de los estudios complementarios para el diagndstico
de certeza y diferencial. Se enfatiza la trascendencia del diagndstico precoz del SK, se llama
la atencidon sobre su presentacion desde la infancia y la importancia de las medidas de
tratamiento oportuno y prevencion de las complicaciones respiratorias desencadenadas por

la discinesia ciliar primaria en la enfermedad.
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