
illr 
INP 

1 /x5U 
UNIVERSIDAD NACIONAL AUTÓNOMA DE MÉXICO 

FACULTAD DE MEDICINA 
DIVISIÓN DE ESTUDIOS DE POSGRADO E INVESTIGACIÓN 

SECRETARIA DE SALUD 
INSTITUTO NACIONAL DE PEDIATRIA 

LA MICROSCOPIA ELECTRÓNICA EN EL DIAGNOSTICO DE 
DISCINECIA CILIAR PRIMARIA EN NIÑOS 

(REVISIÓN BIBLIOGRÁFICA) 

TRABAJO DE TESIS 
QUE PRESENTA EL 

DR. AMBROCIO AGUILAR ARANDA 

PARA OBTENER EL DIPLOMA DE ESPECIALISTA EN: 

NEUMOLOGIA PEDIATRICA 

TUTOR DE TESIS 

DR. LORENZO F. PEREZ FERNANDEZ 

MÉXICO, D.F. 2004 



 

UNAM – Dirección General de Bibliotecas 

Tesis Digitales 

Restricciones de uso 
  

DERECHOS RESERVADOS © 

PROHIBIDA SU REPRODUCCIÓN TOTAL O PARCIAL 
  

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal 
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México). 

El uso de imágenes, fragmentos de videos, y demás material que sea 
objeto de protección de los derechos de autor, será exclusivamente para 
fines educativos e informativos y deberá citar la fuente donde la obtuvo 
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro, 
reproducción, edición o modificación, será perseguido y sancionado por el 
respectivo titular de los Derechos de Autor. 

 

  

 



LA MICROSCOPIA ELECTRÓNICA EN EL DIAGNOSTICO DE 
DISCINECIA CILIAR PRIMARIA EN NIÑOS 

(REVISIÓN BIBLIOGRÁFICA) 

DR. LORENZO F. PEREZ FERNANDEZ 
PROFESOR TITULAR DEL CURSO DE NEUMOLOGIA PEDIATRICA 

y 

CIRUGIA DE TORAX PEDIATRICA 
TUTOI~ DE TESIS 



STUDY CLINICAL OF THE PRIMARY CILIARY DYSKINESIA 
IN CHILDREN 

Aguilar Aranda Ambrocio *. Pércz femández Lorenzo**. Alva Chaire i\driana. * * * 
National institute of l'ediatrics. Dcpartment of l'neumology and Surgcry ofThorax. 

Summary 

Objective: To point out the curren\ knowledge on Primary Ciliary Dyskinesia in 
children reported in thc litcralure prescribes. In conncction with hislorical antcccdcnts. 
gcnetic aspccts, featurc clinical. diagnosis. study clinical and limits of thc trcatment 
and prognosis. To provide to thc clinicians curren! revicw. clcar and complete so much 
on this pathology for their major sensibility for thc diagnosis and managcment ofthcsc 
patients. 
Design : Rcview ofthc literature . 
Material and Methods: Thc MEDLINE database. EMUAS E. Lilacs. Artemisa and 
bibliographies,of review articlc and book chaplcrs wcrc scarchcd for relevan! articlc 
national and intcrnational material of the last 50 ycars. limitcd to the pcdiatric agc. Thc 
obtained data were organized in dcfinition function. historical antecedcnts. gcnctic 
aspccts, leaturcs clinical. trcatmcnt and prognosis. 

Results: 35 articles of complete texl were included. The primary ciliary dyskinesia is ¡i 

genetic illness characterized by chronic afTection of the high and low brcathing lract. 
masculine infertility and in 50% of the cases situs inversus. lt consists on a structural 
and functional alteration of the cilia that determines dysfunctions in thc moti lite and 
consequently in the clearancc mucociliar: thcir clinical spectrum is widc depending on 
the age for what should be suspected thc diagnosis in all patient with chronic 
neumopathy with chronic sputum production. sinusitis. chronic cough, and repetition 
otitis. In the specialized literalure it is informed that the one diagnosis dcfinitive he/she 
settles down for approaches ultraestructural in studies of elcctronic microscopy of 
lransmission. in the 5 to 6% of the total of patient with chronic ncumopathy of difficult 
diagnose with a specificity of 80% and sensibility 92%. In thc curren! any available 
therapeutic modality that can corree! thc ciliary disfunction doesn't exist. The objective 
of the treatment is to preven! the chronic lung damage and thc bronchiectasis 
dcvelopment. In general lines pcoplc with primary ciliary dyskinesia that are diagnosc 
appropriately and thcy receive a prcventive handling and integral they enjoy an active 
lile with a hope of normal life. the rale of decline of the lung function is a lot but slow 
that for those affcctcd patients of cystic fibrosis and the situs inversus, generally nol thi s 
associated to othcr congcnital malformations: if 1 levy patients' subgrup that show 
dctcrioration rapids and progrcss. 

*Residente of Pediatric Pncumology. **Director of thc Coursc of Spccializ.ation in 
Pneumology and Pediatric Surgery ofThorax.*** M.D Pneumology. 
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Resumen 

Objetivo: Scfi alar los conoc i111icntos actuales sobre Disquinecia Ciliar Primaria en 
niiios reportados en la literatura 111cdica . l::n relac ión con antecedentes hi stóricos. 
aspectos genéticos. cuadro c líni co. Jiagnosticn. curso clínico y lineamientos del 
tratamiento y pronostico. Proporcionar a l personal mcJico un informe actualizado. c laro 
y completo sobre esta patología para su mayor scnsibilidaJ tanto para el diagnostico y 
manejo de estos pacientes. 
Diseño: Rev isión de la litcrntura . 

Material y Métodos: Se procedió a recoge r la informac ión presente en los centros de 
documentación e información bibliogra ííca utilizando la base de Jatos de Internet : 
Medlinc. EM BASE, Lilacs, Artemisa y material impreso. nac ional e internacional de los 
lillimos 50 a1ios. limitado a la edad pediátrica. Los J atos obtcniJos fueron orga nizados 
en funci ón de definición, antcccJcntes hi stóricos. aspectos ge néticos. cuadro clínico. 
tratam icnto y pronostico. 

Resultados: Fueron incluidos 35 artículos de texto completo. La di squinec i;i cili ar 
primaria es una enfermedad genética caracterizada por afecc ión cróni ca Jel trac to 
respiratorio a lto y bajo, infertilidad masculina y en el 50% de los casos s itus inversus. 
Consiste en una a lteración estructural y fun cional del cilio que determina trastornos en 
la motilidad y consecuentemente en la dcruración mucoc iliar; su esrcctro c líni co es 
amplio dependiendo de la edad por lo que se debe sos pechar el diagnostico en todo 
paciente con neumopatia crónica con supuración broncopu lmonar. enfermedad 
sinobronquial, sinusiti s. tos crónica. y otiti s Je repetic ión. En la literatura especia li zada 
se informa que el diagnostico definitivo se estab lece por criterios ultraestructurales en 
estudios de microscopia e lectrónica Je transmisión. en el 5 a 6% del total de pacientes 
con neumopatia crónica de difícil di agnostico con una csrccilic idad del 80% y 
sensibilidad 92%. En e l momento actual no existe nin guna modalidad terapéutica 
disponible que pueda corregir la Ji s fun ción ciliar. U objetivo del tratamiento es 
prevenir e l dalio pulmonar crónico y el desarrollo de bronquiectasias, En líneas 
generales la personas con di sq uinccia c iliar primaria que son dingnosti cas 
oportunamente y reci ben un manejo preventivo e integra l di sfrutan de una viJa activa 
con una esperanza de vida normal , la tasa de decli ve de la fun ción pulmonar es mucho 
mas lenta que para aq ue llos pacientes afectad os de fibros is quistica y el situs invcrsus. 
generalmente no esta asoc iado a otras malformaciones congénitas; si embargo ex isten 
subgrupos de pacientes que muestran deterioro rápidos y progres ivos. 

*Res idente Je Neumología Pediátrica. ** Pro fe sor titul ar del Curso de Especia li zac ión 
en Neumología y Cirugía de Tórax Pediátrica. Medico Ne umólogo Ped iatra Acl sc ritt> al 
Derartamcnto de Neumología y Cirugía de Torax. 
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DISCINECIA CILIAR PRIMARIA 

INTRODUCCIÓN. 

La disc inec ia ciliar primaria es una enfermedad genética caracterizada por 
una afección crónica del tracto respiratorio alto y bajo, infertilidad 
masculina y si tus invcrsus o de vísceras en el 50'Yo de los pacientes 
afec tados ( Síndrome de Kartagcncr): con un defecto estructural y 
funcion al que provoca alterac iones tanto de la motilidad del cilio como J e 
la depuraci ón mucociliar del tracto respiratorio.2 

Es una enfermedad poco frecuente pero 11 0 excepcional. Se estima su 
prevalen cia en un caso por cada 15 000 a 30 000 nacidos vivos en las 
ultimas décadas. La dextrocardia ocurre en el 50<Yo del total de los pac ientes 
con discinecia cili ar primaria. En el caso del síndrome de Kartagcner se ha 
calculado que se presenta en un o de cada 68 000 nac imientos . Se reporta 
situs inversus en los Estados Unidos. en 1 de 11 000 nacidos vivos. La 
disc inecia ciliar primaria ocurre en 5.6% ele los nirios que sufren 
infecciones recurrentes del tracto resp iratorio y son considerados como 
ncumopatas crónicos .-'· 4· s. is. 

LI barrido mucociliar es un mecani smo de defcnsa muy clicienlc y las 
consecuencias en la sa lud de los enfermos con esta alterac ión son 
irreparables, por lo que es deseab le un diagnost ico temprano que debe 
traducirse en mejores medidas terapéuticas. así como por las impli cac iones 
genéticas que c~ to genera ya que es una enfcnncclad autosómica reces iva 
mu lti factorial. 1" "

0 
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El diagnóstico de certeza de la di sc inecia ciliar requiere la demostración 
de anormalidades ultraest ructuralcs ciliares mediante la utilización de 
microscopia electrónica de transmisión. Las muestras para el exumen 
ultraestructural incluyen biopsia de mucosa nasa l. de la superlicic de los 
cornetes o bien mediante lu biopsiu de mucosa bronquiul con unu 
especilicidad y sensibilidad de 80 y 92% respectivamente .11

·
21

·
21 Si bien 

existen otros métodos diagnósticos como la depuración mucociliar 
(sacarina). así como la determinación de oxido nítrico en lu espiración por 
quimioluminiscencia. la búsqueda de dineina mediante electroforesis en 
gel en muestras de epitelio nasa l. uso de marcadores gén icos para la 
dineina y/o análisis de la ciliogenesis obtenida mediante cultivo celular 
de epitelio respiratorio in vitro ; valorando costos, sensibilidad y 
cspecilieidad la microscopia electrónica de transmi sión es al momento la 

. 1 . 'Id' . d 1 . . 5137 1 21 mc,1or icrram1enta para e lélgnost1co e este pac cc1m1ento . · ·• · · 



JUSTIFICACIÓN. 

La discinecia ciliar primaria es una enfermedad genética aulosómica 
recesiva heterogénea; que se caracteri/.a por una afección crónica del 
aparato respiratorio alto y bajo cuyo espectro clínico es amplio 
dependiendo de la edad por lo que la sospecha rundada se establece en 
todo paciente con Neumopatia crónica con predominio de supuraci ón 
broncopulmonar. así como en pacientes con enfermedad sinubronquial 
crónica. sinusitis y otiti s de repetición. ya que esta enfermedad se infor111a 
en el 5.6 % de los pacientes con problemas respiratorio crónico co1110 
diagnostico etio lógico. 

LI diagnostico definitivo se realiza con la demostración o confirmación 
de anorma lidades ultracstructuralcs ciliares mediante la utili zac ión de 
microscopia electrónica de transmisión con una buena especificidad y alta 
sensibilidad; si bien existen otros métodos diagnósticos, no son aplicab les 
a la población pediátrica de forma estandarizada por lo que la 
microscoscopia electrónica es la mejor herramienta para él diagnostico de 
este padecimiento. La microscop ia electrónica de transmisión es un 
recurso disponible en nuestro medio pero por su elevado costo 
consideramos que conocer los resultados en él diag1iostico de estos 
pacientes es importante para precisar la indicación de este procedimiento. 
Si bien . no se dispone de un tratamiento especifico, él diagnostico prcco1. 
permitirá utili zar los trata111icntos actuales que controlan la sintomato logía. 
mejoran él pronostico y la ca lidad de vida de estos nii'íos. Por lo que se 
justifica la reali zac ión de una rev isión dirigida a la celad pcdiútrica para el 
diagnostico oportuno de esta enfermedad. 
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OUJETIVOS. 

Sc11alar los conocimientos actuales sobre Discinccia Ciliar Primaria 
en 11i11os reportados en la literatura. 

Descrihir las características del cuadro el ínico. d iagnosl ico. 
lralamicnlo y curso clínico. 

8 



MATERIAL Y METODOS. 

Tipo de estudio: Rev isión bibliografíca. 

Material Objetivo 
Todos los artícu los reportados en la lite ratura mundial sobre di scinecia 

cili ar pri111aria en niíios en los últimos 50 aiios. 

Material de Estudio 
Todos los artículos origi nales sobre disci nec ia ciliar primaria en niíios 

en los últi111os 50 aiios ele texto co111pldo impresos presentes en los siti os de 
recolección de la muest ra. 

Ubicaciún 
Centro de infor111ación y docu111entación, 13iblioteca - l lc111eroteca del 

Instituto Nacional de Pediatría y del Instituto Nacional de Enfermedades 
Respi rator ias . Sistema de interca111bio bibliotecario, Base de datos de 
Internet : Medlinc, EMBt\SE, Lil acs, t\rtemisa. 

Crite1·ios de inclusión 
t\rtículos ele texto completo sobre Discinccia cili ar primari a en los 

idiomas ingles y españo l, en los últimos 50 años. Fuentes electrón icas: 
Mcdline, EMBASE, Gateway como fuentes internac ionales. Lilacs como 
fuente latinoamericana y Arte111isa como fuente nac ional, fuentes i111prcsas: 
1 ndcx Medicus, Currents, Anuarios de estadísti ca de Sa lud , Textos de 
Neumología Pediátrica. 



Criterios de Exclusión 
) ,os artículos incompletos. 

Se procedió a recoger la información presente en los centros de recolección 
de la fuentes electrónica utilizando la base de datos de intcrnct de 
gateway, EM13ASE, Medlinc para la bibliografía internacional. se introdujo 
la búsqueda de "Primary Ciliary Dyskinesia and child" y ·' lnmotile Cilia 
Syndrome·· limitando la búsqueda en los últimos 50 aiios, primero en 
idioma ingles y posteriormente en español. de las referencias obtenidas se 
seleccionaron los artículos de texto completo. o bien si no se encontró el 
mismo en la fuente electrónica, se tomo la n.:fcrencia para su búsqueda en 
forma directa en las hemeroteca de los sitios de recolección. El mismo 
procedimiento se reali zo con la base de datos Lilacs para las publicaciones 
latinoamericanas. Así como en Artemisa que recoge la información medica 
nacional. 

Se realizo la búsqueda de la información sobre Disc inccia Cili ar 
Primaria en niños en los medios impresos lndex Mcdicus, Currentcs. 
Anuarios de Estadística de salud de la Secretaria de Salud y en los Textos 
de Neumología Pediátrica. 

El material obtenido se clasifico inicialmente de acuerdo a el nivel de 
evidencia, Organizando los resultados de acuerdo a: Definición, 
antecedentes históricos, genética. Cuadro clínico. tratamiento. pronostico. 

RESULTADOS. 

De la investigac ión inicial se obtuvieron 264 referencias de las fuentes 
internacionales (medlinc, gateway) en Lilacs 3 y no se obtuvo ninguna 
referencia de Artemisa. obteniendo un total de 35 artículos impresos de 
texto completo. De la totalidad de los artículos 13 correspondieron al mas 
ba_io nive l de evidencia siendo opiniones de expertos y revisiones de casos. 
15 artículos nivel de evidencia 111 dados por estudios descripti vos 
ana líticos. y so lo 8 artículos de nivel de evidencia 11 . 
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1.-ANTECEDENTES. 

La discinecia ciliar primaria antes llamada síndrome de Cilio Inmóvil. es 
conocida desde principios del siglo XX, ya que Sicwert en 1904 describe 
la asociación entre si rus inversus. bronquiectasias. tos crónica y broncorrea 
purulenta en un hombre joven con síntomas desde la niiíez. 2 En 1933 
Kartagencr es el primero en reconocer la tríada clínica de situs inversus . 
sinusitis crónica. y bronquiectasias como una entidad clínico patológica 
distinta y postula que la debilidad congénita de la pared bronquial es la 
causa de las bronquicctasias. 7 

En 1960 Arge reporto la asociación de infertilidad masculina, inmovilidad 
de los espermatozoides, y síntomas respiratorios crónicos, 15 aiíos después 
Afzelius demostró los defectos estructurales de los cilios y del 
espermatozoide. En 1977 Elli ason confirma las anormalidades descritas por 
Afzelius en los cilios y los espermatozoides y acuiía por primera vez él 
termino de Síndrome de Cilio Inmóvil , ya que las anormalidades descritas 
podían encontrarse sin dextrocardia. Así mismo Ll li ason. Sturgess, y otros 
. . el 1 ºbº . 1·1c1 ·1· I X'I 1nvest 1ga ores e cscn 1eron vanas a norma ll a · es c1 1ares. · · 

En 1980 Rossman y Pcderscn demostraron que los cilios de pacientes con 
el síndrome de cilio inmóvil no eran totalmente inmóviles sino que 
presentaban una movilidad anormal de tipo rotaciona l y oscilante por lo 
cual lo llamo Síndrome de disquineéia ciliar. La detección posterior de 
cambios estructurales y funcionales en los cilios secundarios tanto a 
infección como a toxicidad, llevo a que al defecto primario se le dominara 
"'SÍNDROME DE DISCINECIA CILI AR PRIMARIA", que junto con la 
Fibrosis quistica y la deficiencia de alfa 1 antitripsina ha tornado lugar 
como una de las tres grandes causas de la en fermedad pulmonar crónica en 
los humanos caucásicos. 2

·
1r' 
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Actualmente se utiliza él término de <li sc inccia ciliar primaria. ya que 
describe más apropiadamente la disfunción ciliar y distingue a los defectos 
ciliares genéticos de los adquiridos, provocados por el dafio al epitelio 
como resultado de infecciones-inllamación de la vía aérea superior e 
. ,. . d ,. . . 1 ·11 . 1 111 " 111 erior que ·e orma caractcristica. es genera mente revers1) e y loca . ·--

11 .- GENETICA. 

La disc inecia ciliar primaria es una enfermedad genética autosómica 
rccesiva heterogénea sin predilección de sexo. Aunque todavía no se han 
demostrado los genes responsables algunos autores mencionan que 
involucran el gen TCET3 que se localiza en cromosoma 6q25-27 el cual se 
expresa en tejidos que contienen cilios y flagelos. sin embargo 
recientemente ( 13louin y col) ;o han demostrado la heterogeneidad en el 
locus de este gen en los siguientes cromosomas 9pl3 , 21 , 19q13 .3, 5p15. 
14, sin embargo esta mutaciones no son la principal causa de la discinecia 
ciliar primaria; con una asociación significati va de la disquinccia ciliar 
primaria con el HLA DR27.11.2&.;o Esta enfermedad se caracteriza por 
una afección crónica del aparato respiratorio alto y bajo cuyo espectro 
clínico es amplio dependiendo de la edad por lo que la sospecha fundada 
se establece en todo paciente con Ncumopatia crónica con predominio de 
supuración broneopulmonar. así como en pacientes con enfermedad 
sinubronquial cron1ca. sinus1t1s, tos crónica con expectoración 
mucopurulenta y otitis de repetición. 

12 



111.- UL TRAESTRUCTURA CILIAR 

En condiciones normales los cilios están presentes en varias . partes del 
cuerpo: Espermatozoides, epitelio que recubre las trompas de Falopio, 
cpéndimo cerebral , sistema nervioso central y el aparato respiratorio. Ln el 
tracto respiratorio el epitelio pseu.doestratilicado columnar ciliado esta 
presente desde las 16"' semana de gestación con una diferenciación y 
función adecuada. 2· 

12 

En el aparato respiratorio el epitelio ciliado rcci.Jbrc tanto el tracto superior 
e inferior incluyendo la cavidad nasal , senos paranasa lcs, el oído medio y 
las vías aéreas de conducción (bronquiolos). En los mamíferos cada célula 
ciliada del tracto respiratorio tiene alrededor 200 cilios de tamaño 
uniforme . 

Los cilios son organelos que ti ene ele 4 a 6 micras de longitud , clcpcnclicnclo 
del nivel de la vía aérea de 0.1 a 0.2micras de diámetro. Están constituidos 
cada uno de ellos ele nueve pares ele microtubulos periféricos unidos entre 
sí por brazos de dincína y dos microtubulos centrales cada par ele 
microtubulos periféricos esta formados por las subunidades A y L3 de la 
proteína tubul ina y los pares centrales están formados por 13 
protolilamentos de tubulina; existen otras proteínas estructurales 
importantes son las conocidas como "proteínas asociadas a los 
microtubulos". Ellas incluyen la Nexina, las proyecciones raclialcs. 2

•
1
·
27

-
29 

Figura 1: (Esquema modilicado de Dr. l3 Tandler. Ultrastructural Pathology orthc Ci.:11 
and Matriz) 

1.- Microtubulo central. 
2.- Microtubulo /\ 
3- Microtubulo U 
4- Cadena de nc xi na. 
5.- Cadena centra l. 

6.- Haz o Pro longac ión radia l. 
7.- Cabeza del haz rodia!. 
8.- Brazo interno. 
9. - Brazo Ex terno. 

13 
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Los cili os se encuentran sumergidos en una capa profunda llamada líquido 
pcriciliar o sol de baja viscosidad ; por sus características el líquido 
pcriciliar permite que los cilios se muevan libremente. Este capa esta 
cubierta por una capa superficial o gel de alta viscos idad de 5 a 1 O micras 
de grosor. producida por las células caliciformes del cpitcl in. 14 

Los cilios conforman junto con el sistema de secreci ón del moco el 
llamado ''Sistema de transporte mucociliar' ', el cual tiene la funci ón de la 
remoción del moco y es un importante mecanismo de defensa pulmonar. 
Los cilios se mueven libremente de forma rítmica y que sigue una so la 
dirección hacia el exterior y con una frecuencia aproximada de 12 barridos 
por segundo en la traquea y ocho por segundo en los bronquios: la 
ve loc idad de trasporte variara de tres a 25mm/min ., independiente de la 
edad del pacicntc. 2

· 
14 
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La disc inccia mucoc iliar provoca altcrac iom:s en la propiedad n:ologíca 
del moco, actividad anormal de los cilios incremento de infecc iones. 
cambios en el epiteli o nasa l. defectos en la pres ión secretoria y 

obstrucción mecánica.15 

Las anormalidades de la es tructura ci liar pueden ser divididas en defectos 
primari os y secundarios a in fecc ión y contaminantes . Los defectos 
estructu ra les del cili o en la clisqui ncc ia ciliar primar ia se clas ilican de la 

. . 15. 27. 28.29 
s1gu1ente manera: 

1. - Defectos en los brazos de la dineína; representa el defecto mas 
frecuentemente encontrado en pac ientes portadores de Disquinccia cili ar 
primaria. 

a) Ausenc ia total o parc ial de brazos de la dineina. 
b) Ausencia total o parcial de brazos internos de la dineina. 
c) Ausencia total o parc ial de los brazos ex ternos de la dincina. 
d) Acortamiento de los brazos de la dineina. 

2. - Defectos radiales. 

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

3. - Transposic ión de microtubulos. 

a) Ausencia del par central de los tubul os con o sin tra nspos ición de 
un dob lete ex terno de microtubulos hac ia el centro. 

15 



4.- Conexi ones de ncxina. 

a) Ausencia ele conexiones de nex ina . 

5. - Otras 

a) Desorientación ciliar. 
b) Aplasia ciliar. 
c) Anormal id acles del cuerpo. 
el ) Ultraestructura normal pero funci ón al terada. 
e) Anormalidades de la longitud . 
1) M icrotubulos supernumerarios. 

Los defectos secundarios pueden ser causados por inflamac ión . infección y 
contam inantcs, estas anormal id acles ci 1 iarcs secundarias consisten 
principalmente de defectos microtubul arcs y pueden encontrarse en mas del 
10%, de los cilios de los indi viduos normalcs. 4 

IV.- CUADRO CLINICO. 

l ,a sospecha fund ada de Discinccia Ciliar Primaria se estab lece por 
criterios clínicos que si bien su espectro es amplio o var iado dependiendo 
de la edad. Ex isten hallazgos que son uni versa les como son pac ientes con 
Ncumopatía crónica con predominio de la supuraci ón broncopulmonar (tos 
productiva mucopurulenta. por bronquiectasias.) así como la presencia de 
rinosinusi ti s crónica, grados variabl es de obstrucción de la vía aé rea . 
esterilidad masculina y en 50% la presencia de dcx trocardia. 16

·
17

·
18

·
21 
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Debido a que ex iste una considerable hctcrogcnicidad es la prescntaci ún 
clíni ca con respecto a las diferentes edades; y sin embargo siendo una 
enknm::dad pediátrica en la mayoría de los casos el diagnostico no se 
n.:a liza dc liirma oportuna. por lo quc sc dchc tcrn;r conocimicnlo dc su 
cuadro clínico en cada uno ck los grupos etarios. 

l n el neonato se describe que al menos la mitad de los pacientes con 
disc inccia ciliar primaria manifiestan síntoma al nacer la presenci a de 
obstrucción nasal que puede estar relacionada con las variaciones 
estacionales y que se manifiesta por rinorrea y descarga nasal posterior en 
forma recidivante; así como la presencia de insuficiencia respiratoria por 
taq uipnea. neumonía y atelectasias en neonatos a termino sin factores dc 
riesgo o en neonatos con rinitis importante y aquellos con defectos de 
lateralidad (s itus inversus) o con enfermedad cardiaca congénita compleja. 
también debe sospecharse en recién nacidos con diagnostico de atresia 
esofágica, atresia biliar hidrocefa lia o histor ia familiar positiva para 
di scinecia ciliar. 2

·
16

·
17

·
21

·
33 

En Lactantes y nifios mayores esta enfermedad se puede manifestar como 
asma sin respuesta al tratamiento, tos crónica con expectorac ión continua 
o Neumopatía crónica con síndrome de supuración broncopulmonar que 
aumenta durante la mafiana, así como infecciones de repetición de la vía 
aérea. Otras manifestac iones frecuentes en este grupo son sinusiti s 
crónica. pólipos nasa les. otitis media cróni ca; Se puede acompafiar de 
fatiga y cefa lea secundarias a la sinusitis crónica, Cuando esta presente la 
otiti s media secretora crónica, con exacerbaciones agudas los pacientes 
puede desarroll ar una sordera de conducción; se ha considerado que es tos 
hallazgos del oído medio son característicos de la discinecia ciliar 
primaria que la distingue de otras enfermedades pulmonares crónicas. 
como la fibrosis quística. Cuando coexiste si tus inversus, sinusitis crónica y 
bronquiectasias. nos encontramos ante la triada de Kartagcner. 
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Las bronquiectas ias pueden desarro llarse en personas de corla edad pero 
nunca están presentes al nac im iento; la man i !'estac ión mas característi ca de 
esta enfe rmedad en este grupo etario es la supurac ión broncopulmonar que 
es secundaria al desarro llo de las bronquiectas ias , en estos pac ientes la 
tolerancia al ejercicio puede ser normal, pero se vera afectada conforme 
aurnenta el grado de obs trucción bronquial. a la exp loración fí sica los 
signos son variables de acuerdo a la cronicidad de la enfe rmedad en tórax 
se pueden encontrar estertores localizados que se modifican con la tos o 
l . . 1 ' j d 1· . ' 1 b · 1 1 2 16 J 1 1icn mtcgrarse e smc rome e rare acc ion pu rnonar i atera . . · ·-

En los ad ultos la presentac ión clínica es similar a la del nifio mayor siendo 
menos frecuente la otitis rnedia secretora, se afi ade a este grupo la 
infertilidad masculina y la subfertilidad de la mujer. 2

· 
16 

Con lo anter ior se estab lece el termino de sospecha fund ada de di scinec ia 
cili ar primari a en los pacientes con Neumopatía crónica con predomin io 
de supuración broncopulmonar; as í rnismo en todo pac iente con 
cnferrncdad sinobronquial, sinusitis y tos cróni ca mucopurulcnta, otitis 
media de repetición, infe rtilidad masculina; en los cuales se han descartado 
las cnt idades noso log icas mas frecuentes que cursan con este complejo 
sind romatico como son: Fibros is quistica, Inmunodefi ciencias hurnoralcs. 

1 1 1 . . . b 1 . 2 16 17 18 y ce u ares. a ergia respi ratori a. tu ercu os is. · · · 

Desde el punto de vista radi ológico puede sospecharse él diagnostico por 
engrosamiento de mucosa, borramiento y opaciftcac ion de los senos 
paranasalcs. hall azgos que pueden ser vistos por radiografía de senos 
paranasales o medi ante tomogra fía computari zada 16

-
21 los hall a1.gos mas 

frecuentes de la radiografía de tórax y de la tomografía ax ial computari zada 
de alta reso lución son: un grado vari ab le de hiperinsuflac ion, 

. . b ' 1 1 . b . . 16 17 29 engrosamiento pen ronqu ia , ate ectas ias y ronquiectas ias. · · 
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Las pruebas de funci ón pulmonar pueden ser normales en edades 
tempranas de la vida, pero lo mas frecuente es que muestren un patrón 
obstructi vo de intensidad leve- moderada con respuesta va ri able al 
broncodilatador, los hallazgos característi cos incluyen disminución del 
FEYI , aumento del vo lumen res idual e incremento de la relación vo lumen 
res idual/capacidad pulmonar totttl . 35 

V.- DIAGNOSTICO. 

Para la confirmac ión di agnos tica de pac ientes con sospecha fund ada de 
Disc incc ia cili ar primaria se requiere: 

-Historia clíni ca detallada y una exploración fí sica 
m111uc1osa. 
- Exclusión de otras enfermedades s inopulmonarcs crónicas. 
- Valoración del ac laramiento mucociliar (test de sacarina). 
- Estudio de la función ciliar (Frecuencia y patrón de barri do 
cili ar). 
- Análisis de la ultracstructu ra del epitelio cil iado microscop ia 
1 . . d . . . 1- " (, 1 J Ji 27 e ectro n1 ca e transm1s1on para con 1rmac1on. · · · - · 

Si bi en ex isten varios métodos diagnósticos como la depurac ión mucoc iliar 
( Test de sacarina), as í como la determinación de ox ido nítrico en la 
espiración por quimioluminiscencia, estudio de la función ciliar, la 
búsqueda de dineina mediante electrofores is en ge l en muestras de epitelio 
nasa l, uso de marcadores génicos para la dincina y/o análisis de la 
c il iogcnes is obtenida med iante culti vo celular de epiteli o respi ratorio in 
vitro; va lorando costos, sens ibilidad y especificidad la microscop ia 
electrónica de transmisión de mucosa respi ratori a es al momento la mejor 
herramienta ~a r,a él diagnostico de este padec imiento en la edad 
ped iátrica .5·13· l.2J 
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Ya que tanto la técnica de aclaración mucociliar con el test de sacarina así 
como el estudio de la función ciliar tienen importantes limitaciones en la 
edad pediútrica ya que la primera no es posible aplicar de forma 
estandarizada en menores de 12 aiios y el estudio de la función ciliar por 
medio de frecuencia de batido ciliar no es método disponible fácilmente ya 
que req uiere de métodos comp lejos y costosos como la 
microcinematografia, así mismo los demás estudios antes mencionados no 
son específicos y no existe a la fecha consenso de los mismos; por lo cual 
en nuestro medio el método diagnostico es el estudio ultracstructural del 

. 1 · . . . . 1 . . d . . . 6 1, 1 1 ? ~ '4 ep1te 10 respiratorio por m1croscop1a e cctron1ca e transm1s1on. · · ·- ·- .. 

El estudio estructural se rea liza mediante muestras obtenidas por biopsias 
de mucosa respiratoria (mucosa nasal , mucosa bronquial). Las alteraciones 
estructurales de la morfología que se consideran aceptables como signo 
de una disquinccia ciliar primaria hoy día son la perdida de uno o dos 
brazos de dincína. Para que sea valorable, esta debe observarse en la 
mayoría de los cilios estudiados mínimo del 50'Xi al 60% y la muestra 
debe estar constituida por unos 100 cilios orientados y seccionados en 
forma adecuada. 19

· 
211

·
21 

Para la obtención de la muestra ciliar el paciente debe haber estado libre de 
infección en la vía aérea superior en las 4 a 6 semanas previas. Este detalle 
puede representar un problema en los niiios y especialmente, en aquellos 
que padecen rinitis crónica no infecciosa, pues ellos pueden llegar a ser 
imposible determinar el momento oportuno, la obtención de la muestra se 
realiza mediante biopsia endoscopica de la nasofaringe o bronquial. 
Existen indicaciones para reali zar nuevamente los estudios para confirmar 
el diagnostico de disq uinecia ciliar primaria siendo estas la sospecha de 
disquinecia ciliar primaria con un estudio de microscopia no definitivo. 
así .como una probable <lisquinecia ciliar secundaría. un cuadro clínico 
atípico y la posibilidad de un trastorno orientación ciliar primario. La 
segunda muestra de epitelio debe ser obtenida meses después de la primera 
para evi tar la confusión entre hallazgos primarios y secundarios . Antes de 
conseguir esta segunda muestra se debe rea li zar un tratamiento enérgico 
y prolongado de la inflamación e infección respiratoria y si es posible 
debería obtenerse otra muestra a otro nivel del tracto resp iratorio 
mediante broncoscopio ya que este estudio con una adecuada muestra 
presenta una esr,ecificidad y sensibilidad de 80 y 92% 
respectivamente. 6· 13· 1 J.2º· 21 ·23·207 
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Muchas son las clas ificaciones que han sido n:ali zadas para definir los 
cambios ultraestructurales espec íficos en disquinecia ciliar primari a. La 
ausencia total o parcial de los brazos de dincina (internos y ex ternos ) 
representan los camb ios estructu ra les más frecuentes: implicando has ta el 
80% de los defectos ultraestructura lcs encontrados. l ,a ausencia del par 
centra l en 10%, la defi ciencia de rayos radi ados con 6% y el resto dt.: 
defectos en menos del 3% que incluyen las conex iones de nexina. 
dt.:sorientac ión ciliar. anormalidades del cuerpo. anormalidades de longitud 

. 1 1 . , 1 ,., y m 1crotu )ll os supernumerarios . - ·-

VI.- TRATAMIENTO 

En el momento actual no ex iste ninguna modalidad terapéutica disponibl e 
que pueda corregir la disfunción ciliar. El obj etivo del tratamiento es 
prevenir el dafio pulmonar crónico y el desarrollo de bronquiectas ias. 

l ,a terapéutica integra l del. pac iente debe incluir aspectos preventi vos. 
vacunaci ón para la prevención de t.:n fc rmedadt.:s que evcntualmentt.: son 
causas de daíio pulmonar. como Bordetella pertuss is, 1-l aemophylus 
inllucnzac tipo B, Strcptococcus pncumoniac y la vacunación anual 
antigripal;2

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

manera de evitar agentes que determinen inflamación bronquial crónica. 
La implementación de una rehabilitación pulmonar efectiva con fi sioterapi a 
pulmonar. drenaje postura!. ejerci cios respiratorios y de la tos as istida co n 
el objeti vo de ev itar el desarro llo de bronquiectas ias . Se recomienda un 
tratami ento precoz y enérgico de las infecciones respiratorias puede 
prevenir o, al menos retrasar el desarro llo de bronquiectasias y minimi zar 
con ello la perdida progres iva de la función pulmonar; el tratamiento 
antimicrobiano en base idealmente a estudios bacteriológicos del esputo de 
su drogrosensibilidad, o bien en form a empírica considerando los 
gérmenes mas frecuentes Staphylococcus aureus. Haemophylus 
in flu enzae. Pseudomonas. 2·

2
1.2

9 
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El diagnostico precoz permitirá un mejor pronostico y calidad de vida al 
utili zar los tratamientos actuales (fisioterapia pulmonar, cstcroidc tópico 
inhalado como antiinflamatorio, broncodilatador y antibioticoterapia 
cuando sea necesario) En conclusión el diagnóstico precoz y el tratamiento 
apropiado pueden reducir de manera considerable la mortalidad .19

· 
20 

El trasplante pulmonar bilateral es tratamiento de elección en pacientes 
con insuficiencia respiratoria avanzada en situación terminal. Los pacientes 

. . . el 1 el ' 1 2 21 con s1f11s 111vers11s necesitan e un trasp ante car 1opu monar. · 

VII.- PRONÓSTICO 

En líneas generales la personas con di squincci a ciliar primaria que son 
diagnosticadas oportunamente y reciben un manejo preventivo e integra l 
disfrutan de una vida activa con una esperanza de vida normal. la tasa de 
declive de la funci ón pulmonar es mucho mas lenta que para aquellos 
pacientes afectados de ftbrosis quistica y el situs inversus generalmente no 
esta asociado a otras malformaciones congénitas; si embargo existe 

b d . el . . 'd . 2 21 2'1 su grupos e pacientes que muestran etenoro rap1 os y progresivos. · · 

Las investigaciones futuras deben basarse en el hallazgo de los genes 
implicados en el trastorno como son (TCTE3 , LC2, 5' UTR) con 
polimorfismos en diferentes cromosomas 6q25-27, 9pl3. p21, 19q l 3.3, 
5p 15 en pcr!Cecionar o desc ubrir nuevas técnicas de identificación de la 
disfunción ciliar.20

· 
30 
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VIII. - CONCLUSION. 

La revisión de la literatu ra rea lizada presenta un bajo nivel de ev idencia 
ya que por las características propias de la patología se dificultad la 
rea lización de estudios clínicos controlados. 

Aunque se tiene conoc imiento de la disc inec ia ciliar primari a desde el 
inicio de la investigación medi co científi ca, sigue siendo un problema de 
di agnostico definiti vo en la edad pediátrica. Si bien ex isten datos bien 
definidos en esta enfermedad genética autosómica reces iva heterogénea; 
que se caracteri za por una afección crónica del aparato respiratorio alto 
y bajo cuyo espectro clínico es amplio dependi endo de la edad por lo que 
la sospecha fundada se establece en todo paciente con Neumopati a 
crónica con predominio de supuración broncopulmonar, as í como en 
pac ientes con enfermedad sinubronquial crónica, sinusitis y otitis de 
repetición, ya que esta enfe rmedad se informa en el 5.6 % de los 
pacientes con problemas respiratorio crónico como diagnostico etiológico. 
Con defecto de la motilidad ciliar así como de la ultraestructu ra de los 
cilios, la cual conduce patología crónica del tracto respiratorio en el 50% de 
los casos cursa con situs inversus. Aunque es poco frecuente, el médico 
debe tener en cuenta este diagnóstico en todo paciente con ,historia de larga 
de Neumopatia crónica con supuración broncopulmonar de problemas, 
sinusa les y de oído medio. Los diagnósticos diferenciales incluyen la 
librosis quística, las inmunodefi ciencias y las enfermedades alérgicas, Las 
pruebas de transporte mucoci 1 iar pueden empicarse para detec tar la 
enfe rmedad, pero el diagnóstico definiti vo requiere el examen de la 
mucosa respiratoria o del esperma mediante microscopia electrónica 
transmisión. 

U tratamiento es primariamente sintomático aunque en ocasiones se 
requiere cirugía conservadora, dado que los síntomas mejoran en la vida 
adulta con tratamiento adecuado y abstinencia del cigarrillo. Deberá haber 
más centros especializados en el diagnóstico, e l tratamiento y el 
seguimiento de los pacientes con esta enfetmedad . La identificación de los 
genes que causan Disc inecia Ciliar Primaria, junto con la biolog ía 
molecular, adquiere un papel muy importante en los nuevos adelantos 
médi cos y en el fu turo de la en fcrmedad, 
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