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Case Report
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A rare case of primary ciliary dyskinesia with heterotaxy
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Resumo
A discinesia ciliar primária é uma doença autossómi-
ca recessiva caracterizada pela história de infecções de 
repetição do aparelho respiratório superior e inferior, 
rinossinusite e bronquite associada a situs inversus 
completo ou parcial. Os autores apresentam um 
doen te de 78 anos, eurocaucasiano, com rinossinusites,  
bronquite crónica e dispneia, otite média com défices 
auditivos, infertilidade, seguido em consulta de gas-
trenterologia por dispepsia e obstipação há vários 
anos. Realizou vários exames que mostraram: agene-
sia frontal direita, espessamento brônquico, bron-

Abstract
Primary ciliary dyskinesia is an autosomal recessive 
disease with a clinical history of upper and lowers res-
piratory infections, rhinosinusitis and bronquitis as-
sociated with complete or partial situs inversus. The 
authors present a 78 -year -old male caucasian patient 
with rhinosinusitis, lower respiratory tract infection 
and dyspnea, chronic otitis with hearing deficit and 
infertility followed in Gastroenterology for dyspepsia 
and constipation. The radiological studies revealed 
agenesis of right frontal sinus; bronchial wall thicke-
ning; bronchiectasis; cecum and ascending colon lo-

Pneumologia 15-1 - Miolo - 4ª PROVA.indd   115Pneumologia 15-1 - Miolo - 4ª PROVA.indd   115 06-01-2009   15:20:2106-01-2009   15:20:21



R e v i s t a  P o r t u g u e s a  d e  P n e u m o l o g i a116

Vol XV  N.º 1  Janeiro/Fevereiro  2009

quiectasias, cego e cólon ascendente localizados na 
fossa ilíaca esquerda. Excluiu -se imunodeficiência, 
alergias, fibrose quística e outros. No decurso da in-
vestigação concluímos que se tratava de um caso de 
discinesia ciliar primária. Pela raridade deste caso, de-
cidimos apresentá-lo.

Rev Port Pneumol 2009; XV (1): 115-120
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cated on the left and small bowel occupies right side 
of abdomen. He had no immunodeficiency, allergies, 
cystic fibrosis and others. We concluded primary ci-
liary dyskinesia with heterotaxy. For the rarity of this 
case we decided to present it.

Rev Port Pneumol 2009; XV (1): 115-120

Key-words: Primary ciliary dyskinesia, heterotaxy.

Introdução
Os cílios têm uma estrutura tubular forma-
da por uma membrana externa com nove 
pares de microtúbulos periféricos e um par 
central. Os pares periféricos unem -se ao 
central através de filamentos radiais e entre 
si através de pontes de nexina, tendo este 
conjunto mobilidade e resistência1,2. Cada 
par de microtúbulos tem dois braços de di-
neína, um externo – responsável pela fre-
quência dos batimentos, e outro interno – 
que regula a forma dos movimentos 
ciliares1,2,3,4. Existe ainda uma estrutura tu-
bular na base do cílio, o pé basal, que confe-
re estabilidade e orientação durante o movi-
mento1,2,4. O movimento resulta da 
interacção dos braços de dineína com o mi-
crotúbulo adjacente1,2,4. As alterações ultra-
estruturais dos cílios assemelham -se às da 
cauda dos espermatozóides1,2,4,5,6.
A discinesia ciliar primária é uma doença 
hereditária que se caracteriza por alterações 
estruturais ciliares que alteram a sua função 
normal, reduzindo a clearance mucociliar, 
levando a infecções de repetição1,2,3,5,6,7,8,9. É 
autossómica recessiva – os cromossomas 6, 

7 e 19 poderão estar envolvidos –, caracteri-
zando -se por história de infecções repetidas 
do aparelho respiratório superior e inferior, 
otite média, bronquite e sinusite associada a 
situs inversus em metade dos casos1,2,4,5,6,7,8,9,10,11 

ou heterotaxia e, por vezes, malforma-
ções4,5,6,10.
No caso de existir discinesia ciliar primária 
com situs inversus, bronquiectasias e sinusite 
crónica, denomina -se síndroma de Kartage-
ner1,2,3,5,6,7,8,9,11.

Caso clínico
Trata -se de um homem de 78 anos, euro-
caucasiano, natural de Viana do Castelo e 
residente em Lisboa, casado. Foi admitido 
na consulta de gastrenterologia por dispep-
sia e obstipação crónica. Referia há um ano 
dor na região epigástrica, sem irradiação, 
tipo peso, agravada após as refeições, com 
duração de 10 minutos, periodicidade se-
manal, associada a enfartamento, sem náu-
seas ou vómitos, anorexia, emagrecimento. 
Referia também obstipação há vários anos, 
com fezes de consistência aumentada, dejec-
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A discinesia ciliar 
primária é uma 
doença hereditária 
que se caracteriza 
por alterações 
estruturais ciliares 
que alteram a sua 
função normal
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ções de 4 em 4 dias, sem sangue, muco ou 
pus, sem dor.
Dos antecedentes pessoais destaca -se: episó-
dio de febre na infância, que motivou inter-
namento, não especificando a patologia em 
causa; sinusites, otites e traqueobronquites 
de repetição desde a infância, tosse crónica 
desde a adolescência; hipertensão arterial es-
sencial; hipercolesterolemia desde há sete 
anos; cardiopatia isquémica e hipertensiva 
desde há cinco anos; hipertrofia benigna da 
próstata desde há um ano; infertilidade es-
tudada em consulta, não sabendo especifi-
car patologia. Nega tabagismo activo e pas-
sivo. Na revisão de órgãos ou sistemas 
constatou -se: lacrimejo constante nos olhos 
e secura das mucosas no período nocturno; 
diminuição da acuidade visual e auditiva; 
otite média aguda de repetição; rinorreia e 
tosse com expectoração mucosa diárias; 
pieira e dispneia para médios esforços, sem 
dispneia paroxística nocturna, ortopneia ou 
edema dos membros inferiores.
No exame objectivo verificou -se: corado; 
hidratado; cianose labial; baixa estatura; sem 
ingurgitamento jugular; pulso rítmico; sem 
sopros à auscultação cardíaca; murmúrio ve-
sicular diminuído em ambos os hemitóra-
xes, sem outros ruídos na auscultação pul-
monar; hepatomegalia de 2 cm abaixo do 
rebordo costal direito, na linha médio-
-clavicular, indolor, superfície e bordo liso; 
dedos em baqueta de tambor. Na observa-
ção otorrinolaringológica (ORL) constatou-
-se: pólipos nasais e diminuição da acuidade 
auditiva.
O estudo na consulta de alergologia con-
cluiu alergia para o pêlo de cão, sem outras. 
Serologia para VIH 1/2 e Aspergillus (ABPA) 
negativas; doseamento de– IgA 383 mg/dl, 
IgG 1050 mg/dl, IgM 40 mg/dl, kappa 172 

mg/dl, lambda 236 mg/dl (normais); do-
seamento de alfa -1 antitripsina normal; fac-
tor reumatóide negativo. Prova do suor foi 
de 40 UI/ml (negativa).
Radiografia dos seios perinasais – agenesia 
do seio frontal e opacificação do seio maxilar 
direitos; radiografia de tórax – aumento da 
trama broncovascular, espessamento brôn-
quico, desvio da traqueia para a direita; to-

Fig. 1 – Radiografi a dos seios perinasais: agenesia do 
seio frontal direito

Fig. 2 – Radiografi a de tórax: espessamento brônquico, 
desvio da traqueia para a direita
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mografia computorizada torácica – bron-
quiectasias cilíndricas dispersas nos lobos 
inferiores; ecocardiograma – dilatação e hi-
pertrofia do ventrículo esquerdo; clister opa-
co – malrotação intestinal, o cego e o cólon 
ascendente apresentam -se localizados na fos-

sa ilíaca esquerda; ecografia abdominal – es-
teatose hepática, quisto renal direito e es-
querdo com 8,6 e 3 cm de maior diâmetro, 
respectivamente; endoscopia digestiva alta – 
hérnia do hiato. Microscopia electrónica da 
mucosa nasal: muco, sem células mucosas.

Discussão
A discinesia ciliar primária é uma doença 
autossómica recessiva que se caracteriza por 
alterações ultraestruturais ciliares e dos es-
permatozóides1,2,4,6,8,9,11,12. Também existem 
alterações nas células fagocitárias, visto que 
os microtúbulos estão envolvidos no movi-
mento e captura de patogénios2. Afecta 
1/15 000 -20 000 a 1/30 000-40 000 pesso-
as2,4,5,7,8,11.
Em 1933, Kartagener caracterizou a tríade 
de situs inversus, bronquiectasias e sinusopa-
tia crónica como uma entidade distin-
ta1,2,5,6,7,3,4,8,9,11. Sabe -se que 50% dos doentes 
com discinesia ciliar primária possuem situs 
inversus, mas apenas 6% possuem heterota-
xia6. Clinicamente, nos primeiros anos de 
vida, o envolvimento das vias aéreas superio-
res e do ouvido médio predomina, alterações 
que levam a rinorreia, sinusite e otite de re-
petição, recorrentes1,2,3,4,5,6,7,9,12, tal como no 
caso descrito. A história de infecções respira-
tórias inferiores e complicações, como bron-
quiectasias, hipocratismo digital e défice de 
crescimento1,2,3,4,5,6,9, também foi observado 
no nosso caso. A tosse produtiva crónica, pó-
lipos nasais, sinusite crónica e otite média de 
repetição – que pode levar a perda da audi-
ção e a infertilidade masculina1,2,3,4,5,6,7,11,12 – 
também se verificou.
A radiografia dos seios perinasais revela pan-
sinusite, opacificação e níveis hidroaéreos, 
agenesia dos seios perinasais1; a radiografia 

Fig. 3 – Clister opaco: malrotação intestinal com cego na 
fossa ilíaca esquerda.

Fig. 4 – Ecografi a renal: quisto renal direito
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tórax pode demonstrar aumento da trama 
broncovascular, espessamento brônquico, 
hiperinsuflação, consolidação e atelecta-
sia1,2,11 e a tomografia computorizada mostra 
bronquiectasias – habitualmente no lobo 
médio e inferiores1,2,11. As bronquiectasias 
cilíndricas são encontradas em maior núme-
ro em relação às quísticas ou saculares e vari-
cosas1,7,11; e nestes doentes podem existir 
quistos renais4. Algumas destas alterações ra-
diológicas são observadas no caso descrito.
O diagnóstico baseia -se na clínica e também 
em diferentes testes. O teste da sacarina – 
que avalia a clearance mucociliar; o dosea-
mento do óxido nítrico expirado – que esta-
rá diminuído; e a frequência do batimento 
ciliar – observado em microscopia óptica 
em células da mucosa nasal obtidas por bió-
psia1,2,4,5,6,7,9,11,12.
O diagnóstico definitivo baseia -se no estu-
do da ultraestrutura, da orientação e da fun-
ção ciliar por microscopia electróni-
ca1,2,4,5,6,7,9,11 ou a presença do fenótipo clíni-
co característico3,6.
O fenótipo clínico característico inclui o se-
guinte3,6:

– Doença sinopulmonar crónica: 1 – tos-
se produtiva crónica; 2 – pieira crónica; 
3 – doença pulmonar obstrutiva (tes-
tes); 4 – colonização persistente de pa-
togénios; 5 – radiografia de tórax com 
alterações; 6 – radiografia dos seios pe-
rinasais com alterações crónicas; 7 – 
otite média crónica; 8 – síndroma respi-
ratória aguda neonatal; 9 – congestão 
nasal crónica desde recém -nascido;

– Situs inversus totalis (imagem em espelho 
dos órgãos – em 50% dos doentes) ou he-
terotaxia (também denominado situs am-
bíguos e presente em 6% dos indivíduos) 
– discordância do lado direito e esquerdo 
com isomerismo à direita ou à esquerda. 
Podem ocorrer malformações cardiovas-
culares congénitas, isomerismo pulmo-
nar, o estômago à direita, rotação intesti-
nal;

– Hipocratismo digital.

Obtivemos biópsias das células da mucosa 
nasal para observação por microscopia elec-
trónica que mostrou muco em grande quan-
tidade, ausência de células mucosas. Assim, 
baseado no fenótipo clínico característico 
estamos perante um caso de discinesia ciliar 
primária, que é raro. O nosso caso tem a 
particularidade de não existir situs inversus 
totalis, mas heterotaxia, ainda mais raro.
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