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LA MICROSCOPIA ELECTRÓNICA EN EL DIAGNOSTI CO DE 
DISCINEC IA C ILIAR PRIMARI A EN NIÑOS 

(REVISIÓ BILJLIOGR ÁF ICA) 

/\guilar /\randa 1\mbroc io* . l'éreL Fcrnánue¿ Loren1.0* *. 1\lva Chaire Au ri ana . 
Instituto Nac ional de Pediatría. Departamento de cumolog ía y Cirugía de Tórax. 

*** 

Resumen 

Ohjetívo : Sciialar lo. conm:imientu~ actuales sohrc i)i ~quinecia Ciliar Primaria 0.:11 
niiios reportauos en la l iterat ura medica . Ión rei :H.:ión con antecedentes histúri cos. 
a s p~:..:tos genéticos. cuadro clínico. diagnostico. cu r ·o el inico y l ineamientos del 
tratamiento y pronosti co. Proporcion:1r al pe rson :~ lmed i co un info rme actual izado. c laro 
y completo sobre esta pato logía para su mayor sensibilidad tanto para el diagnostico) 
manejo dc estos pac icntes. 
Disc1io : Revi sión de 1 <~ liternt ura. 

Material y 1étodos: Se procedió a rccogcr la inform ac ión pr..:scnte en los cent ros de 
docum ~.: nt ac i ó n e informac ión bibliografíca utili zando la base de datos de Intern et: 
Med line. EMB/\SL Lil acs, Artemi sa y materi al impreso. nac ional e internacional ue los 
últimos 50 <llios. limitado a la edad pediátri ca. Los datos obtenidos fueron organi ;ados 
cn función de definición. a nt ~.:cedentes históricos. aspectos genéticos. cuadro c l inicu. 
tratamiento y pronosti co. 

Resultados : Fueron inc luido 35 artículos de texto completo. La disquinecia c i l iar 
primaria es una enfermedad genética ca racterizada por afecc ión crónica del tracto 
respi ratorio alto y bajo. infertilidad masculina y en el 50% de los casos situs in ver~u~. 
Consiste en una alterac ión estructural y func ional del ci lio que determina trastornos en 
la motil idad y consecuentemente en la depuración mucoci liar: su espect ro clínico cs 
<l mplin dependiendo de la edad por lo que se dcbc sospechar el diagnosti co en todu 
p<lciente con neumopatia crónica con supurac ión broncopulmonar. en fermedad 
sinobronquial. sinusiti s, los crónica. y oti ti s de repe tic ión. L::n la literatura cspecial iLada 
se inform a que el diagnostico deliniti vo se establece por criteri os ultraestrucluralcs en 
~.: s tudi os de microscop ia electrónica de transmi ión. en el 5 a 6% Jc l total de paciente~ 

cn 11 neumopatia crónica de difici l diagnosti co con una cspecili cidad de l 80'Yo y 
sensibili dad 92%. En el momento ac tual no ex iste ni nguna moda lidad terapéuti ca 
disponible que pueda corregir la disf"unción c iliar . 1:1 objetivo del tratamiento e~ 

prevenir el da 1io pulmonar crónico y el desarrollo de bronquiectas ias. En lin~.:a s 

gcncralcs la persona con disquinecia ciliar primar ia que son diagnosti cas 
oportunamente y rec iben un manejo preventi vo e integral disf"rut an de una vida acti va 
con una esperanza de vida normal, la tasa de dec l ive de la función pulmonar es mucho 
mas lenta que pa ra aquellos pacientes afec tados de fibros is quístiea y el situs in versus. 
genera lmente no esta asociado a otras mallo rmac iones congénitas: si embargo existen 
suhgrupos de pac ientes que muestran deterioro rüpidos y progresivos. 

* l{eside ntc de Neumolog ía l'cdiátri ca. ** l'ruli.:sor titular dcl Curso t.k lspccia li ;.ac iún 
en Neumo logía~· Cirugía de Tórax l'cdiá trica . lcclicn eumólogo Pediatra 1\ dsc rit1> al 
i)cpartamcntu de eumologia y Cirugia de Torax . 
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STUDY CLINICAL OF TI-lE PRIMARY CILIARY DYSKINESIA 
IN CHILDREN 

Aguilar Aranda Ambroc io *. Pérez r crnándcz Lorenzo* *. /\ lva Clwirc 1\driana. * * * 
National in stitute of Pediatrics. Department of Pncumolugy and Surgery ofThorax. 

Summary 

Objecti ve : To point out thc curren! knowlcdgc on l'rimary Ciliary Dysk im:s ia in 
children reported in the literaturc prescri bes. In conncction with historica l antcccdcnt s. 
genctic aspects. feature cl inical. di agnosis. study clinical and limits of thc treatmcnt 
ami prognosis. Tu prov ide to the clinic ians curren! rcv icw. clcar and complete so much 
on thi s pathology for thc ir major scnsi bility fo r thc diagnosis and managcmcnt of thcsc 
paticnts. 
Dcs ign: Rcview of thc literaturc . 
Material and Methods: The MED LI NE databasc. EM BASE. Lilacs. Artemisa and 
bibliogmph ics.of rcvicw artic le and book chaptcrs wcre scarched lor re levan! articlc 
national and intcrnationalmatcrial of thc las! 50 ycars. limitcd to thc pediatric agc. Thc 
obtained data wcrc organizcd in dcfiniti on functi on. historica l antccedents. gcnctic 
aspects. leatures clinica l. treatment and prognos is. 

Results: 35 artic les of complete tcxt wcrc includcd . Thc primary ciliary dyskincs ia is a 
gcnctic illness charactcrized by chronic afTcction of !he high and low brcathing tract. 
mascul ine infcrtility and in 50% of the cases si tus in vcrsus. lt consists un a structural 
and fun ctional a lteration of the c ilia that determines dys fun ctions in the motil ite and 
conscqucntly in the clearance mucociliar: thcir cl inica l spcctrum is widc dcpcnding on 
the agc fo r what should be suspectcd thc diagnosis in all paticnt wi th chronic 
neumopathy with chronic sputum production. sinusiti s. chronic cough. and repctitinn 
otitis. In thc spcc ia lizcd litcraturc it is informcd that thc onc diagnosis dcfiniti vc hc/shc 
scttles Jown for approachcs ultraestructural in studics of clectronic microscopy of 
transmiss ion. in thc 5 to 6% of thc tota l of paticnt with chronic neumopathy uf di fficul t 
diagnosc with a spec ificity of 80% and sensib ility 92%. In thc curren! any ava ilable 
therapcut ic rnodality that can corree! thc ciliary disfunction doesn't ex ist. Thc objccti ve 
of thc trcatmcnt is to preven! the chronic lung damage and the bronchicctas is 
Jcvelupmcnt, In general lincs pcoplc with primary c iliary dyskincsia that are diagnose 
appropriate ly and thcy rcce ive a prevcnti ve handling and integral they enjoy an ac ti ve 
lite with a hope of normal lifc. the rate of dec line of the lung function is a lot but sin'' 
that lo r !hose affccted paticnts of cystic fi brosis and thc si tus in versus, gencrally no! thi s 
assoc iatcd to other congcnita l malfo nnations: if 1 lcvy paticnts' subgrup that show 
deteri ora! ion rapids and progrcss. 

*Residente of Pcdiatric l'ncumology. **Director of the Coursc of Spcc ia li n tion 1n 
Pneumology and Pcdiatric Surgery ofThorax*** M.D Pncumology. 



IN DI CE 

J{ J·:Sl JMr:N -----

INDICE_______________________ 4 

1 NTRODUCCI ON _____________________________ S 

.I USTIFICACION 7 

013JETIVO H 

M/\ TERI AL Y ME-ro DOS 9 

RESULTADOS 10 

Antcccdcntcs ------------------------------

Genética --------------------------------

Ultracstructu ra cili ar -------------------------

Cuadro clín ico -----------------------------

Diagnos ti co ____________________________ _ 

Trata m icnlo 

11 

12 

IJ 

17 

19 

~ 1 

DISCUSION _______________ 22 

1311JL.I OGRAFI/\ 23 



DISCINECIA CILIAR PRIMARIA 

INTRODUCCIÓN. 

La di sc inecia ciliar primaria es una enfermedad genéti ca caracteri zada por 
una afecc ión crónica del tracto resp iratorio alto y bajo, in fert ilidad 
masculina y situs inversus o de vísceras en el 50% de los pac ient es 
afec tados ( Síndrome de Kartagener): con un defecto estructu ral y 
fun cional que provoca alterac iones tanto de la motilidad del cili o co mo de 
la depurac ión mucociliar del tracto respiratorio. 2 

Es una enfennedad poco frecuente pero no excepcional. Se estima su 
prevalenci a en un caso por cada 15 000 a 30 000 nac idos vivos en las 
ultimas décadas. La dex trocardi a ocurre en el 50% del tota l de los pac ientes 
con di scinec ia ciliar primari a. l·:n el caso del s índrome ele Kartagener se ha 
ca lcul ado que se presenta en uno de cada 6¡; 000 nac imien tos. Se reporta 
situs in versus en lo Estados Unidos. en 1 de 1 1 000 nac idos vivos. La 
discincc ia cili ar primaria ocurre en 5.6% de los niños que sufren 
infecc iones recurrentes del tracto respiratori o y son considerados como 
neumopatas crónicos 3 · ·1. s.l x. 

U barri do mucoc iliar es un mecanismo de cle!Cnsa muy e ll cien te y las 
consecuencias en la salud de los enfermos con esta alteración son 
irreparables, por lo que es deseab le un diagnostico temprano que debe 
traducirse en mejores med idas terapéuti cas. así como por las implicac iones 
genéti cas que es to genera ya que es una enfermedad autosómi ca reces iva 
multifactoria l. 1

'· 
30 
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El diagnós ti co de certeza de la discinec ia cili ar requ iere la demostración 
de anormalidades ultraes tructurales cili ares mediante la utili1.ac iún de 
microscopi a electróni ca de trunsmi sión. Las mues tras para el examen 
ultracstructural incluyen biopsia de mucosa nasa l. de la superficie de los 
cornetes o bien mediante la biops ia de mucosa bronqui al con una 
cspcc ilieidad y sensibilidad de 80 y 92% rcspcc ti vamcnte. 13

·
2u 3 Si bien 

ex isten otros métodos di agnósti cos como la depurac ión mucoc ili ar 
(sacarina). así como la determinac ión de ox ido nítrico en lu espirac ión por 
quimi olumini scencia. la búsqueda de dincina mediante electro forcs is en 
ge l en muestras de epiteli o nasal. uso de marcadores géni cos para la 
din cina y/o análisis de la cili ogcncs is obtenida med iante culti vo celul ar 
de epitel io respiratori o in vitro ; va lorando costos. sensibilidad y 
espec ilicidad la microscopia el ec trónica de transmisión es al momento la 
mejor herramienta para él di agnostico de este padecimi cnto.5

·
13

·
2

1.2
3 
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JUSTIFICACIÓN. 

l .a di sc inccia ciliar primar ia es UIW cnll: rmcdad genéti ca ;wtost.l llli ca 
rcecsiva heterogénea; que se caracteriza por una akcción crón ica del 
ararato resp iratorio alto y bajo cuyo espec tro clínico es amplio 
dependiendo de la edad por lo que la SOS pecha l'undacla Se es tab lece en 
todo paciente con Ncumopatia crón ica con predomini o de sururaci ón 
broncopulmonar, así como en pacientes con en!Cnm:dad sinubronquial 
crónica. s inusitis y otiti s de repe ti ción. ya que esta enfermedad se informa 
en el 5.6 % de los pacientes con prob lemas respiratorio crónico como 
di agnosti co eti ológ ico. 

U diagnostico definitivo se realiza con la demostrac ión o conl'irmación 
de anormalidades ultraestructuralcs ciliares med iante la utili zac ión de 
microscopia electrónica de transmi sión con una buena espec ilic idad y alta 
sensibi 1 idad: si bien ex isten otros métodos el iagnósti cos, no son a pi icab lcs 
a la población pediátrica de forma e tandari ;.ada por lo que la 
microscoscopia electróni ca es la mej or herrami enta para él diagnosti co de 
este padecimiento. La microscopia electrónica de transmi sión es un 
recurso di sr onible en nuestro medio pero por su elevado costo 
consideramos que conocer los resultados en él diagnos tico de es tos 
pacientes es importante para prec isar la indicac ión de este proced imiento. 
Si bien . no se dispone de un tratamiento especifico. él diagnostico precoz 
permitirú utiliza r los trata mientos actuales que controlan la sintomatolog ía. 
mej oran é l pronosti co y la ca lidad de vida de estos nifios. Por lo que se 
justilica la rea li zac ión de una rev isión dirigida a la edad ped iát ri ca para el 
el iagnostico oportuno de es ta enfermedad . 
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OBJETIVOS. 

Scfial ar los conoc imientos actualc sobre Di sc inccia Cili ar Primari a 
en nir1os reportados en la literat ura. 

Describir las característi cas del cuadro clínico, diagnostico. 
tratamiento y curso clíni co. 

X 



MATERIAL Y METODOS. 

Tipo de estudio: Rev i ión bibliografka. 

Material Objetivo 
Todos los artículos reportados en la literat ura mundi al sobre disc inec ia 

ciliar primaria en. niños en los últimos 50 m1 os. 

Material de Estudio 
Todos los artículos ori gin ales sobre discinecia ci li ar primaria en niiios 

cn los últimos 50 año· de tcxto complcto impresos prcsenlcs en los sitios de 
rccolccci ún de la mw.:stra . 

Ubicación 
Centro ele informac ión y documentación .. Biblioteca - llemcroteca del 

Instituto Nacional de Pediatría y del Instituto Nacional de Enfcnnedades 
Respiratorias. Sistema de intercambio bibliotecario, Base de datos de 
Internet: Mcdline, EMBAS E, Lilacs. Artemisa. 

C.·itcrios de inclusión 
Artícul os de texto completo sobre Discinccia ciliar primaria en los 

idi omas ingles y espaiioL en los últimos 50 ::.u1 os. Fuentes electróni cas: 
Mcdline. EMBASE. GaLcway como fu entes internac ionales. Lil acs como 
fuente latinoamericana y Artemisa como fuente nacional , fuentes impresas: 
lndex Mcdicus, Currents, Anuarios de estadíst ica de Sa lud . Textos de 
Neumología Pcdiátrica. 



Criterios de Exclusión 
Los artículos incompletos. 

s~ procedió a recoger la información pr~sentc ~n los centros de recolección 
de la fuentes electrónica u ti 1 izando la base de datos de intcrnct d~ 

gate,..vay, EMBASE. Medlinc para la bibl iografía internacional. se introdujo 
la búsqueda de ·'Primary Ciliary Dysk inesia and child '' y ·' lnmotile Cilia 
Syndrome .. limitando la búsqueda en los últimos 50 años, primero en 
idioma ingles y posteriormente en español, de las referencias obtenidas se 
seleccionaron los artícu los de texto completo. o bien si no se encontró el 
mismo en la fuente electrónica, se tomo la referencia para su búsqueda en 
forma directa en las hemeroteca de los sitios de recolección. El mi ·mo 
procedimiento se realizo con la base de elatos Lilacs para las publicaciones 
latinoamericanas. Así como en Artemisa que recoge la informac ión med ica 
nac ional. 

Se realizo la búsqueda ele la información sobre Discinecia Ciliar 
Primaria en niiios en los medios impresos lndcx Mcdicus, Currcntcs. 
Anuarios Je Estadística de salud de la Secretaria de Salud y en los Textos 
ele Neumología Pediátrica. 

El mat~rial obtcniJo se clasilico inicialmente de acuerdo a el ni vel de 
evidencia. Organizando los resultados de acuerdo a: [)ci"in ición. 
antecedentes históricos, genética. Cuadro clínico. tratamiento. pronostico. 

RESULTADOS. 

De la investigación inicial se obtuvieron 264 referencias de las fuentes 
internacionales (med line, gatcway) en Lilacs 3 y no se obtuvo ninguna 
referencia ele Artemisa. obteniendo un total de 35 artícu los impresos de 
texto completo. De la tota lidad ele los art ículos 13 corn.:spondicron almas 
bajo ni vel de ev idencia ·icndo op iniones ele expertos y revis iones de casos. 
15 artícu los niv~ l de evidencia 111 dados por es tudios d~scripti vos 

analíticos. y so lo 8 artículos ele nivel ele evidencia 11 . 
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l.-ANTECEDENTES. 

La di sc inec ia ciliar rrimari a antes ll amada s índrome de Cili o lnm úv il. es 
conoc ida desde princip ios dd siglo XX, ya que Slcwert en 1904 describe 
la asoc iac ión entre silus inversus , bronquiectasias, tos cróni ca y broncorrea 
purulenta en un hombre joven con síntomas desde la niñez.2 En 1933 
Kartagener es el primero en reconocer la tríada clínica de s i/11.1· inver sus. 

sinusitis crónica, y bronqui ectas ia corno una entidad clínico patológ ica 
distinta y postu la que la deb ilidad congénita de la pared bronqui al es la 
causa de las bronquiectasias7 

En 1960 Arge reporto la asociac ión de in fert i 1 idad masculina. inmovi 1 ida el 
de los espermatozoides, y síntomas respiratorios cróni cos, 15 mios después 
Afze lius demostró los defectos estructurales ele los cilios y del 
espermatozo ide. En 1977 Elliason confirma las anorma lidades descri tas por 
1\l":t.clius cn los cilios y los espermatozoides y acuiia por primera ve;. él 
termino dc Síndrome de Cili o Inmóv il , ya que las anormali dades dcscritas 
podían encontrarse s in dextrocardi a. As í mismo Elli ason. Sturgess, y otros 
in vesti gadores describieron vari as anormalidades cili arc . 1. x.•J 

En 1980 Rossman y Pcderscn demostraron que los cili os de pacientes con 
el síndrome ele cili o inmóv il no eran totalmen te inmóv iles sino que 
presentaban una mov ili dad anormal ele ti po rotac ional y oscil ante por lo 
cual lo llamo Síndrome ele clisqu incc ia ci 1 iar. La cletccción poster ior de 
cambios estructurales y fun cionales en los ci 1 ios secundarios tanto a 
infecc ión como a tox icidad, ll evo a que al defecto primari o se le dominara 
"SÍNDROME DE DISCIN EC IJ\ CILI AR PRJM ARI A", que junto con la 
1-"ihrosis quistica y la deli cicncia de alfa 1 antitri p ·ina ha tomado lugar 
como una de las tres grandes causas de la enfermedad pu lmonar cróni ca en 
los humanos caucásicos 2

·
1
(' 
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Actualmente se u ti 1 iza él término de di scincc ia ci 1 iar pnmaria , ya que 
describe más aprop iadamente la di sfun ción cili ar y di ·tingue a los defectos 
cili ares genéti cos de los adquiridos. provocados por el dari o al epitelio 
como resultado de infecc iones-innamac ión de la vía aérea superi or e 
in fe ri or que de fo rma caracter ística. es generalmen te reversible y loca l. 10·12 

11 .- GENETICA. 

La discinec ia ciliar primaria es una enfermedad genet1 ca au tosómica 
reces iva heterogénea sin predilección de sexo. Aunque todav ía no se han 
demostrado los genes responsabl es algunos autores mencionan que 
in vo lucran el gen TCCT3 que se loca li za en cromosoma 6q25-27 el cual se 
expresa en te jidos que contienen cilios y ll agc los, s in embargo 
rec ientemente ( Blouin y co l) 30 han demostrado la heterogeneidad en el 
locus ele este gen en los s iguientes cromosomas 9p 13, 2 1, 19q 13.3. 5p 15. 
14, s in embargo esta mutaciones no son la principal causa ck la discinccia 
ci 1 iar primaria; con una asociac ión significati va de la disquinecia ci 1 iar 
primari a con el HLA DR27. 1

J.
28

'
30 Esta enfermedad se caracteri za por 

una afección crónica del aparato respiratorio alto y bajo cuyo espectro 
clínico es amplio dependiendo de la edad por lo que !a sospecha fund ada 
se establ ece en todo paciente con Neumopatia crónica con predomini o de 
supuración broncopulmonar. así como en pacientes con enfermedad 
sinubronqui al cronrca. sinusrtr s. tos crónica con ex pectorac ión 
mucopurulenta y otitis de repe ti ción. 

12 



111.- ULTRAESTRUCTURA CILIAR. 

En condi ciones normales los cili os están presentes en varias partes del 
cuerpo: Espermatozo ides, epitelio que recubre las trompas de Falop io. 
epéndimo cerebral , sistema nervioso central y el aparato respiratorio. l:n el 
tracto resp iratorio el cpitcl io pscuuocstrati ficad o e o lumnar ci 1 iado esta 
presente desde las 16"' semana de gestac ión con una di l'crcnciación y 
fun ción adecuada. 2' 

12 

En el aparnto respiratorio el ep itelio ci li ado recubre tanto el tracto superi or 
e inf'crior incluyendo la cav idad nasa l, senos paranasalcs, el oído med io y 
las vías aéreas de conducción (bronquiolos) . En los mamíferos cada cé lula 
ciliada del tracto resp iratorio tiene nlrcdcclor 200 cilios ele tamni1o 
uniforme. 

Los ci lios son organelos que tiene de 4 a 6 micras ele longitud , clepencli enclo 
del nive l de la vía aérea de 0.1 a 0.2 mieras de diámetro. Están constituid os 
cada uno de ellos de nueve pares de microtubul os pcri féricos un idos entre 
sí por brazos de dincína y dos mi crotubulos centrales cada par ck 
microtubul os periféricos esta formados por las subunidades A y B de la 
proteína tubulina y los pares centrales cstán formados por 13 
protoli lamentos de tubul in a~ ex istcn otras proteínas estructurales 
importantcs son las conocidas como ''proteínas asociadas a los 
microtubulos" . Ellas incluyen la Nex ina. las proyecciones radi ales. 2

·
1
-
27

•
2

'
1 

Fi gura 1: (Esquema modificado de Dr. B Tandler. Ultraslruclural Pathology of ti u: Cc ll 
and Matri z) 

1.· Mic rolubulo centra l. 
2. · M icro tubulo 11 
3- M ic rol ubul o 13 
4- Cade na de ncxina. 
5.- Cackna cc nlra l. 

6 .- llaz o Pro longac ió n radia l. 
7.- Cobc¿a de l haz radial. 
8.- Brazo inte rno. 
9.- 13 razo [ xtc rno. 

l l 
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Los ci 1 ios se encuentran sumergidos en un a capa profund a ll amada 1 íquidu 
pcri ciliar o so l ele baja viscos idad; por sus característi cas el líquido 
pcricilíar permite que los cilios se muevan li bremente. Es te capa esta 
cubierta por una capa superficial o gel de á Ita viscosidad de 5 a 1 O micras 
de grosor, producida por las cé lulas ca liciformes del epitelio. '" 

Los cilios conforman junto con el sistema de secrec ión del moco el 
llamado ·'Sistema de transporte mucoc ili ar'·. el cual ti ene la fun ción de la 
remoción del moco y es un importante mecanismo de defensa pulmonar. 
Los cilios se mueven libremente de forma rítmi ca y que s igue un a ·ola 
direcc ión hac ia el ex terior y con un a frecuencia aprox imada de 12 barridos 
por segundo en la traquea y ocho por segundo en los bronqui os: la 
veloc idad de trasporte vari ara de tres a 25mm/min ., indcpendi entc de la 
celad del pac ient e.2• 

1 ~ 
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La disc inec ia mucociliar provoca alterac iones en la propiedad reo logíca 
del moco, acti vidad anormal de los cili os incremento de inl'ccciones, 
cambios en el epiteli o nasa l, del'cctos en la presión secretoria y 
obstrucción mccánica. 15 

Las anormalidades de la estructura cili ar pueden ser di vididas en dei"cctos 
primarios y secundarios a infección y contaminantes. Los defectos 
estructurales del cilio en la disquinecia ciliar primaria se c las ifi can de la 
. . 15. 27. 28.29 s1gu1ente manera: 

l . - Defectos en los brazos de la clineína; representa el defecto mas 
frecuentemente encontrado en pac ientes portadores de Disquinecia cili ar 
pnmana. 

a) Ausencia total o parcial de brazos ele la dincina. 
b) Ausencia total o parcia l de brazos internos de la dineina . 
e) Ausencia total o parci al de los brazos ex ternos de la clineina. 
d) Acortamiento ele los brazos ele la clinei na. 

2. - Defectos radiales. 

a) Ausencia total de los brazos radi ales. 
b) Ausencia ele las cabezas radiales. 

3. - Transposición de mi crotubu los. 

a) Ausencia del par central· el e los tu bulos con o s in transposic ión de 
un doblete ex tern o ele mi crotubulos hacia el cent ro. 

15 



4. - Conexiones de nex 111 a. 

a) Ausencia de conex iones ele nexina. 

5.- Otras 

a) Desorientac ión cili ar. 
b) t\plasia ciliar. 
e) Anormal id acles del cuerpo. 
d) Ultraestructura normal pero runci ón alterada . 
e) Anormalidades de la longitud . 
1) M icrotubulos supernumerari os. 

Los defectos secundari os pueden ser causados por inllamac ión . inkcció n y 
contaminantes. estas anonna liclacles c iliares secundari as consisten 
principalmente el e defectos microtubulares y pueden encontrarse en mas del 
10% de los ci lios de los indi viduos normales .'' 

IV.- CUADRO CLINICO. 

l.a sospecha rundada de Disc inecia Ciliar Prim aria se establece por 
criter ios clínicos que si bien su espectro es amp li o o variado dependiendo 
de la edad . Ex isten hall azgo que son uni versa les como son pacientes con 
Neumopatía cróni ca con predomini o de la supuración broncopulmonar (tos 
producti va mucopurulenta. por bronquiectasias.) así como la presencia de 
rinos inusitis cróni ca, grados va ri ables de obstrucción de la vía aé rea. 
esterilidad masculina y en 50% la presencia ele clextrocardia.16

·
17·'x· 21 
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Debido a que ex iste una considerabl e heterogeni cidad es la presentación 
clínica con respecto a las diferentes edades; y sin embargo siendo una 
enkrm eclacl pedi átri ca en la mayoría ele los casos el diagnostico no se 
rea li za de forma oportuna. por lo que se debe tener conoc imiento de su 
cuadro clínico en cada uno de los grupos etarios. 

En el neonato se describe que al menos la mitac.l ele los pacientes con 
discincc ia ciliar primaria manifi estan síntoma al nacer la presenc ia eJ e 
obstrucción nasa l que puede estar relac ionada con las va ri ac iones 
estac ionales y que se mani fies ta por rinorrea y descarga nasa l posterior en 
fo rma rec idi vante; as í como la presenci a ele insuficiencia resp iratori a por 
taq uipnea, neumonía y atelectas ias en neonatos a termino sin factores ele 
ri esgo o en neonatos con riniti s importante y aquellos con defectos ele 
lateralidad (silus inversus) o con enfermedad cardi aca congénita compl eja. 
también deb<.: sospecharsc en rec ién nacidos con diagnostico ele atres ia 
eso fágica , atresia biliar hidrocefalia o historia familiar pos iti va para 
disc inec ia ciliar. 2

·
16

'
17

'
2u 3 

Ln Lac tantes y niiios mayores esta enfermedad se puede mani f'e star como 
asma sin respuesta al tratami ento, tos crónica con expectorac ión continua 
o Neumopatía crónica con síndrome de supuración broncopulmonar que 
aumenta durante la mai'iana, así como infecc iones de repetici ón de la vía 
aérea. Otras manifestac iones frecuentes en es te grupo son sinusitis 
crónica. pólipos nasales. otitis media crón ica: Se puede acompaiiar ele 
rati ga y ce fal ea secundari as a la sinusitis crón ica. Cuand o esta presente la 
otitis med ia secretora crónica, con exacerbac iones agudas los pac ien tes 
puede desarrollar una sordera de conducción; se ha considerado que estos 
hallazgos del oído medio son característicos de la discinecia ciliar 
primaria que la distingue de otras enfermedades pulmonares cróni cas. 
como la fibrosis quística. Cuando coexiste silus inversus. sinusitis cróni ca y 
bronquiectasias, nos encontramos an te la triada de Kartagencr. 

17 



Las bronquiectas ias pueden desarrollarse en personas de corta edad pero 
nunca están presentes al nac imiento: la manifestac ión mas característi ca de 
esta enfermedad en este grupo ctario es la supurac ión broncopulmonar que 
es secundar ia al desarrollo de las bronquiectasias. en estos pacientes la 
toleranci a al ejercicio puede ser normal , pero se era afectada conforme 
aumenta d grado de obstrucc ión bronquial. a la exp loraci ón l"ís ica los 
signos son variab les de acuerdo a la cronicidad de la enfermedad en tórax 
se pueden encontrar estertores local izados que se mod ifi can con la tos o 
t . . 1 . 1 d . . . 1 b'l 1 ) 11' ) l 11cn Integrarse e s1nt rome e rarc lacc 1on pu monar 1 atera .. -· ·-

Ln los adultos la presentac ión clínica es simil ar a la delniiio mayor siendo 
menos frecuente la otitis medi a secretora, se aiiadc a es te grupo la 
infertilidad mascu lina y la subfertilidad de la mujer2

· 
16 

Con lo anter ior se estab lece el termino de sospecha fundada de disc inec ia 
ci liar primaria en los pacientes con Ncumopatía crónica con predominio 
de supurac ión broncopulmonar; as í mismo en todo paciente con 
enfermedad sinobronquial, si nusitis y tos cróni ca mucopurul enta, otitis 
media de repetición, infertilidad mascu lina; en los cua les se han descartado 
las entidadc · noso logicas mas frecuentes que cursan con este complejo 
sindromatieo como son: fibrosis quistiea. 1 nmunodcli cicncias humorales. 

1 1 1 · · · b J · 2 16 17 IX y ce u ares. a crg1a resp1ratona. tu ercu os1s. · · · 

Desde el punto de vista radiológ ico puede sospecharse él diagnosti co por 
engrosam ien to de mucosa, borramicnto y opacificac ion de los senos 
paranasa lcs. hallazgos que pueden ser vistos por radiografía de senos 

1 d. ,~ . . d 16') 1 1 1 11 paranasa es o me 1antc tomogra 1a comp utan7.a a - os 1a a7.gos mas 
frecuentes de la radiografía de tórax y de la tomograría axia l computar izada 
de alta reso lución son: un grado va ri ab le de hi¡Jcrinsun acion. 

. . b . 1 1 . b . . 6 17 ) ~ engrosami ento pen ronquw , ate ectas ias y ronqUi ectasias. · ·-



L<Js pruebas ele función pulmonar pueden ser normales en edades 
tempranas de la vida, pero lo mas frecuente es que muestren un patrún 
obstnu.: ti vo de intens idad leve- moderada con respuesta va ri ab le al 
broncodilatador, los hallazgos carac terístico inc luyen disminución del 
FEVI , aumento del vo lumen residual e incremento de la relac ión vo lumen 
res idual/capac idad pulmonar tota 135 

V.- DIAGNOSTICO. 

Para la confirmación diagnostica de pacientes con sospecha rund ada de 
Discinccia ciliar primaria se requi ere: 

-llistoria clínica detallada y una exploraci ón fí sica 
minuciosa. 
- Exclusión de otras enfermedades s inopulmonares crónicas. 
-Valoración del ac laramiento mueocili ar (test de sacarina). 
- Estudio de la función ciliar (f recuencia y patrón de barrido 
ciliar) . 
-Análisis de la ultraestructura del epitelio ciliaclo mi croscopia 

1 
• . el . . . ,- .. (, 11 2 1 J7 e cc tron1 ca e transm1s1on para con ~r~n ac10n . · -· ·-

Si bien ex isten varios método · di agnósticos como la depurac ión mucoc ili ar 
( Test de sacarina), así como la determinac ión de ox ido nítrico en la 
esp irac 1on por quimiolumini scencia, estudio de la funci ón ciliar, la 
búsqueda de dineina mediante clectroforcsis en ge l en muestras de ep itelio 
nasa l, uso de marcadores génicos para la dincina y/o aná lisis ele la 
ciliogencsis obtenida mediante cultivo celular de ep itelio resp iratori o in 
vitro; valorando costos, scnsibi l idad y especificidad la microscop ia 
electrónica de transmisión de mucosa resp iratoria es al momento la mejor 
herramienta ~ara él di agnostico de este padecimiento en la edad 
pediátrica 5 · 13· 1.2J 
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Ya que tanto la técnica de ac lar::Jc ión mucoc ili ar con el test de sacarina así 
como el estudio de la fun ción ciliar tienen importantes limitaciones en la 
edad pediátrica ya que la primera no es posibl e aplicar de forma 
estandari zada en menores de 12 años y el es tudi o de la fun ción ciliar por 
medio de frecuencia de batido ciliar no es método di sponibl e fác ilmente ya 
que requiere de métodos compl ejos y costosos como la 
microcinematografi a, as í mi smo los dcmá es tudi os antes mencionados no 
son especí fi cos y no exi ste a la fecha consenso de los mismos; por lo cual 
en nuestro medio el método di agnosti co es el estudi o ultracstruetural del 
epitelio respiratorio por microscopia electrónica ele transmisión('-13

-
21

·
2
" ·-' " 

El estudio estructural se rea l iza mediante muestras obtenidas por bi opsias 
ele mucosa respiratoria (mucosa nasa l, mucosa bronquial). Las alteraciones 
es tructurales ele la morfolog ía que se consideran aceptables como signo 
ele una disquinecia ci liar primaria hoy día son la perdida de uno o dos 
brazos de dineína. Para que sea va lorablc, es ta debe observarse en la 
mayoría de los cilios es tudiados mínimo del 50% al 60'Yo y la muestra 
debe estar constituida por unos 100 cilios ori entados y secc ionados en 
forma adecuada. 19

· 
20

·
21 

Para la obtención de la muestra ciliar el pac iente debe haber estado libre de 
inkcción en la vía aérea superi or en las 4 a 6 semanas previas. Este detalle 
puede representar un prob lema en los niños y esrec ialmcnte, en aquell os 
que padecen riniti s crónica no infecciosa. pues ell os pueden llegar a ser 
impos ibl e determinar el momento oportuno, la obtención de la muestra se 
rea li za mediante bi opsia endoscopica de la nasofa ringe o bronqui al. 
Ex isten indicac iones para rea li za r nuevamente los estudios para confirmar 
el diagnosti co de disquinecia cili ar primaria siendo estas la sospecha de 
disquinccia ciliar primari a con un estudi o de mi croscop ia no definiti vo. 
as í como una probable disquinccia cili ar secundaría, un cuadro clíni co 
atípi co y la pos ibilidad de un trastorno orientac ión ciliar primari o. La 
segunda muestra de ep itelio debe ser obtenida meses después ele la primera 
para ev itar la con fu sión entre hallazgos primarios y secundari os. Antes ele 
conseguir esta segu nda muestra se debe rea li za r un tratamiento enérgico 
y prolongado de la inflamación e infección resp iratori a y si es posible 
debería obtenerse ot ra muest ra a otro ni vel del tracto respiratori o 
mediante broncoscopio ya que este es tudio con una adecuada muestra 
presenta una espcci ficicl acl y sensibi 1 ida el ele 80 y 92% 
respect ivamente. 6. 1.1 . 19. 20.2 1-23.24.27 
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Muchas son las clas ificaciones que han sido realizadas para definir los 
cambios ultraestructurales especí ficos en disquinccia ciliar primaria. La 
ausencia total o parcial de los brazos de dincina (internos y externos) 
representan los cambios cstructurale má · frecuentes; implicando hasta el 
80% de los defectos ultrae tructuralcs encontrados. La ausencia del par 
central en 10%, la deficiencia de rayos radiados con 6% y el resto de 
defectos en menos del 3% que incluyen las conex iones de nexina. 
desorientación ciliar, anormalidades del cuerpo. anormalidades de longitud 

. b 1 . 1 1 14 y mtcrotu u os supernumeranos.- ·-

VI.- TRA T AM 1 ENTO 

En el momento actual no existe ninguna modalidad terapéutica dispon ible 
que pueda corregir la disfunción ciliar. El objetivo del tratamiento es 
prevenir el daño pulmonar crónico y el desarrollo de bronquiectas ias. 

La terapéutica integral del paciente debe inclui r aspectos preventi vos. 
vacunación para la prevención ele enfermedades que eventualmente son 
causas de daiio pulmonar, como 13ordetclla pcrtussis, ll aemoph lus 
innucnzae tipo B, Streptococcus pneumoniae y la vacunac ión anua l 
antigripal ;2

·
21 a~ í mismo medidas higiénicas, ambientales y del entorno de 

manera de evitar agentes que determinen innamación bronquial crónica. 
La implementación de una rehabi litac ión pulmonar efectiva con fi sioterapia 
pulmonar. drenaje postura!, ejercicios re piratorios y de la tos asistida con 
el objetivo de ev itar el desarrollo de bronquiectasias. Se recomienda un 
tratamiento precoz y enérgico de las infecciones respiratorias puede 
prevenir o, al menos retrasar el desarrollo de bronquiectasias y minimizar 
con ello la perdida progresiva de la función pulmonar; el tratamiento 
antimicrobiano en base idealmente a estudios bacteriológicos del e puto de 
su drogrosensibilidad, o bien en forma empírica considcrnndo los 
gérmenes · mas frecuentes Staphylococcus aureus. Haemophylus 
in ll uenzae, Pseudomonas. 2·

21
·
29 
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El diagnosti co precoz permitirá un mejor pronostico y ca lidad de vida al 
utili zar los lralamicnlos actual es (fisioterapi a pulmonar, cslcroidc tópico 
inhalado como antiinflamalorio, broncodilalador y anlibi olicotcrapi a 
cuando sea necesari o) En conclusión el di agnóst ico precoz y cltralami cnlo 
aprop iado pueden reducir de manera considerable la mortalidad. 1'1·

211 

Ll trasplante pulmonar bilall.: ra l es tratamiento de elección en pacientes 
con insufi ciencia respiratoria avanzada en situación terminal. Los pacientes 

. . . d 1 d" 1 2 , , con stltls tnverst!S neces ilan e un trasp ante car 10pu monar. ·-

VII.- PRONÓSTICO 

En líneas generales la personas con disquinecia ciliar primaria que son 
diagnosticadas oportunamente y rec iben un manejo preventivo e integral 
dis fi·utan de una vida activa con una esperanza de vida normal, la lasa de 
decli ve de la función pulmonar es mucho mas lenta que para aquell os 
pacientes afectados de libros is qui sti ca y el situs inversus generalmente no 
esta asoc iado a otras malformaciones congénitas; si embargo ex iste 

b d . d . ' "d . ) 21 J l) su grupos e pac1enles que muestran elen oro rap1 os y progresivos. -· ·-

Las investigaciones futuras deben basarse en el hallazgo de los genes 
implicados en el tras torno como son (TCTE3 , LC2. S"UTR) co n 
polimorli smos en dilc rcnlcs cromosomas 6q25-27. 9p l3. p21 , 19ql 3.3 . 
5p 15 en perfeccionar o descubrir nuevas técnicas de identili cac ión de la 
di s función ci liar.20

· 
30 
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VIII.- CONCLUSION. 

La revis ión de la literatura reali zada pre en la un bajo nivel de ev idenc ia 
ya que por las característi cas propias de la patología se dificultad la 
rea li zac ión de estudi os clínicos contro lados. 

Aunque se tiene conocimiento de la discinccia cili ar primaria desde el 
ini cio de la investi gac ión medico cientill ca, sigue siendo un problema de 
diagnosti co delinitivo en la edad pediálrica. Si bien exi len datos bien 
definidos en esta enfermedad genét ica au tosómi ca rcccsiva heterogénea; 
que se caracteriza por una afección crónica del aparato re piratorio alto 
y bajo cuyo espectro clíni co es amplio dependiendo ele la celad por lo que 
la sospecha fundada se establece en todo paciente con Neumopalia 
crónica con predomini o ele supuración broncopulmonar, as í como en 
pacientes con enfermedad sinubronquial crónica, sinusitis y ot iti s ele 
repeti ción, ya que esta enfermedad se informa en el 5.6 % de los 
pacientes con problemas respiratorio crónico como diagnostico etiológico. 
Con defecto de la motiliclad ciliar así como ele la ultraestructura de lo · 
cilios, la cual conduce patología crónica del tracto respiratorio en el 50% ele 
los casos cursa con silus inversus. Aunque es poco frecuente, el méd ico 
debe tener en cuenta este diagnóstico en todo paciente con historia de larga 
ele Neumopatia crónica con supuración broncopulmonar de problemas, 
sinusalcs y de oído medio. Los diagnósticos diferenciales incluyen la 
llbrosis quísti ca, las inmunodcficiencias y las enfermedades alérgicas . Las 
pruebas de transporte mucoci 1 iar pueden empl earse para detectar la 
enfermedad, pero el diagnósti co definiti vo req ui ere el examen de la 
mucosa respiratoria o del esperma mediante mi croscopia electrónica 
transmisión. 

El tratamiento es primariamente s intomático aunque en ocas iones se 
requi ere cirugía conservadora, dado que los síntomas mejoran en la vida 
adulta con tratamiento adecuado y abstinencia del cigarr illo. Deberá haber 
más centros especializados en el diagnóstico, el tratamiento y el 
seguimiento ele los pacientes con esta enfermedad. La identificación de los 
genes que causan Discinecia Ciliar Primaria, junto con la bi olog ía 
molecu lar, adquiere un papel muy importante en los nuevos ade lantos 
médi cos y en el futuro de la enfe rmedad . 
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