NOTAS CLINICAS

Sindrome de Kartagener.

Diagnostico en una paciente de 75 afios
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El sindrome de Kartagener es una enfermedad heredita-
ria caracterizada por la triada de bronquiectasias, sinusitis
y situs inversus, motivada por un defecto ultraestructural de
los cilios y que ocasiona una alteracion del aclaramiento
mucociliar. El diagnédstico se suele realizar en la infancia,
pocos casos se diagnostican en la edad adulta y menos ain
en mayores de 60 afios. El tratamiento precoz y adecuado de
las infecciones respiratorias puede evitar lesiones irreversi-
bles en el pulmén. Se presenta el caso de una mujer con
bronquiectasias, sinusitis y situs inversus, diagnosticada de
sindrome de Kartagener mediante criterios clinicos a la
edad de 75 aiios.

Palabras clave: Sindrome de Kartagener. Discinesia ciliar pri-
maria. Bronquiectasias. Geriatria.
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Kartagener’s syndrome.
Diagnosis in a 75-year-old woman

Kartagener’s syndrome is an inherited disease characteri-
zed by the clinical triad of bronchiectasis, sinusitis and situs
inversus caused by an ultrastructural defect in the cilia that
results in impaired mucociliary clearance. It is usually diag-
nosed during childhood, with a small number of cases disco-
vered in adults and even fewer among patients over 60 years
of age. Prompt, appropriate treatment of respiratory infec-
tions can minimize irreversible lung damage. 'We report
the case of a woman with bronchiectasis, sinusitis and situs
inversus diagnosed of Kartagener’s syndrome based on cli-
nical signs at age 75 years.

Key words: Kartagener’s syndrome. Primary ciliary dyskine-
sia. Bronchiectasis and the elderly.

Introduccion

El sindrome de Kartagener es una enfermedad here-
ditaria autosémica recesiva caracterizada por la presen-
cia de sinusitis, bronquiectasias y situs inversus. Fue
descrita por Kartagener' en 1933 y, en la actualidad, se
considera una subclase de la discinesia ciliar primaria,
entidad dentro de la que se incluye a todos los pacientes
con defectos hereditarios de la motilidad ciliar con o sin
situs inversus®®. Existen pocos datos epidemiol6gicos
precisos, pero se estima que el sindrome de Kartagener
aparece en una de cada 68.000 personas y que el 1,5%
de los pacientes con bronquiectasias padecen esta rara
enfermedad®. La alteraciéon que origina sus manifesta-
ciones clinicas es un defecto de los cilios del epitelio
que recubre la cavidad nasal, los senos paranasales, el
ofdo medio y el arbol bronquial. El estudio mediante
microscopia electrénica de los cilios de estos pacientes
ha permitido detectar mas de 20 defectos diferentes,
pero la ausencia total o parcial de los brazos de dineina
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son las mas frecuentes®”’. Recientemente, Teknos et al®
han demostrado que este sindrome puede acontecer con
ultraestructura ciliar normal. El diagnéstico se realiza,
de forma habitual, en la infancia o en la juventud, cuan-
do aparecen las primeras infecciones respiratorias y se
detecta el situs inversus®®.

Caso clinico

Mujer de 75 afos de edad, que consulta por fiebre de 39 °C,
disnea, tos y expectoracion de 5 dias de evolucién. Como an-
tecedentes personales referia padecer hipertension arterial y
una fibrilacion auricular. No habia estado ingresada previa-
mente por problemas respiratorios, pero desde la infancia ha-
bia sufrido infecciones respiratorias de repeticién, asi como
sinusitis. No presentaba historia de habitos t6xicos. No estaba
casada ni tenfa hijos y no existian antecedentes familiares de
enfermedades respiratorias ni de malposicién de 6rganos. En
la exploracién fisica destacaban cianosis central, acropaquias,
auscultacion de los ruidos cardiacos en el hemitérax derecho
y de crepitantes hiimedos en ambas bases pulmonares. La ga-
sometria arterial basal demostr6é una PaO, de 49 mmHg, una
PaCO, de 43 mmHg y un pH de 7,39. En la radiografia sim-
ple de térax se apreciaba la existencia de dextrocardia y la si-
tuacién de la burbuja géstrica debajo del hemidiafragma dere-
cho, ademds de un aumento de densidad de caracteristicas
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Fig. 1. Tomografia computarizada de térax: dextrocardia y bronquiecta-
sias bilaterales.

alveolares en los dos I6bulos inferiores, mas importante en el
lado derecho. Una tomografia computarizada toracoabdomi-
nal puso en evidencia la existencia de bronquiectasias bilate-
rales infectadas (fig. 1) y la situacién invertida de todos los
drganos abdominales (fig. 2). Con el fin de demostrar la exis-
tencia de la triada cldsica del sindrome de Kartagener se prac-
ticé una tomografia computarizada de los senos paranasales y
se aprecid una ocupacion de los senos maxilares con nivel hi-
droaéreo (fig. 3). Se realiz un ionotest y se objetivé una con-
centracion de NaCl en sudor de 46 mEq/1.

Durante su ingreso, la paciente recibié tratamiento con oxi-
geno, una cefalosporina de tercera generacion y broncodilata-
dores con clara mejoria, por lo que fue dada de alta con el
diagndstico de sindrome de Kartagener.

Discusién

Aunque, por lo general, el prondstico de los pacien-
tes con discinesia ciliar primaria es bueno a largo plazo
y tienen una esperanza de vida normal®'’, se ha puesto
de manifiesto la importancia de un diagndstico precoz
con el fin de conseguir un mejor tratamiento de las in-
fecciones respiratorias intercurrentes y evitar la apari-
cion de lesiones pulmonares irreversibles, cor pulmona-
le y el desarrollo de una insuficiencia respiratoria
crénica®.

De forma habitual, las primeras manifestaciones clini-
cas aparecen en la infancia, y en muchas ocasiones, in-
cluso, desde el nacimiento''. No obstante, son numerosos
los pacientes en los que el diagnéstico se alcanza cuando
las lesiones pulmonares ya estin establecidas'>'?.

En los nifios se debe sospechar esta enfermedad en
los casos de asma de mala evolucidn, infecciones respi-
ratorias de repeticion, otitis media crénica y
sinusitis!"!2. En los adultos se debe plantear este diag-
ndstico en los pacientes no fumadores con criterios cli-
nicos de bronquitis crénica y en las bronquiectasias, de
forma especial cuando existan antecedentes familiares
de enfermedades respiratorias crénicas y, mds atn, si se
asocian a malposicién de 6rganos®!3. Aparte de los sin-
tomas respiratorios, el motivo de consulta puede ser, en
ocasiones, la esterilidad masculina'*.
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Fig. 2. Tomografia computarizada toracoabdominal: situacién invertida
de los 6rganos abdominales.

El diagnéstico de sindrome de Kartagener se funda-
menta en la demostracién de situs inversus y de la disci-
nesia ciliar. En la mayoria de los centros las manifesta-
ciones clinicas y el estudio de la estructura de los cilios
mediante microscopia electrénica son el método esen-
cial del diagnéstico®'’. La alteracién del sistema ciliar
puede evidenciarse mediante el estudio de su funcién y
de su ultraestructura. La eleccién de la prueba depende-
ra de la experiencia de cada centro. Para analizar el fun-
cionamiento de los cilios del epitelio respiratorio se dis-
pone de varios métodos. El mds sencillo es el test de la
sacarina. Esta prueba consiste en colocar una particula
de sacarina de 1-2 mm de tamafio a 1 cm por dentro del
orificio nasal. Posteriormente, se debe esperar a que el

Fig. 3. Tomografia computarizada de senos paranasales: ocupacién con
nivel hidroaéreo de los senos maxilares.
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paciente note el sabor de la sacarina. Se considera que
el sistema ciliar funciona adecuadamente si transcurren
menos de 60 min desde el inicio de la prueba hasta que
se detecta el sabor'*"S. Otro método consiste en medir
directamente en las células epiteliales la batida de los
cilios mediante técnicas fotométricas. Las células se
pueden obtener por biopsia de la mucosa nasal o bron-
quial o de un modo menos agresivo con un cepillo cito-
l16gico al hacer un cepillado de Ia turbina nasal inferior.
La frecuencia normal de batido ciliar es de 11-16 Hz'®.

La demostracion de una alteracion de la ultraestructura
ciliar es una parte muy importante del diagnéstico. Si la
sospecha clinica es muy elevada estd indicado el estudio
con microscopia electrénica de los cilios, incluso si las
pruebas de funcién han resultado normales". Se ha de-
mostrado que las anomalias ciliares del epitelio nasal re-
flejan las existentes en el arbol bronquial, por lo que am-
bas muestras son validas para la prdctica de esta técnica.
No existe una normativa que unifique el nimero de sec-
ciones ciliares que deben analizarse; sin embargo, traba-
jos recientes como el de Lurie et al'’ y el de Teknos et al®
han puesto de manifiesto un aumento en la rentabilidad
diagndstica si se visualizan al menos 50 secciones cilia-
res y se establece como criterio diagndstico la presencia
de menos del 2% de los brazos de dineina en cada cilio.

Recientemente, Lundberg et al'® han demostrado que
los enfermos con sindrome de Kartagener tienen unas
concentraciones de 6xido nitrico espirado medido en la
nariz reducidas en un 98% comparado con los sujetos
controles para la edad y el sexo. En cambio, esta reduc-
cidén no se aprecia en la fibrosis quistica y el 6xido nitri-
co espirado se encuentra aumentado en el asma bron-
quial y en las bronquiectasias'. Es posible que esta
sencilla prueba podria ser empleada como método diag-
nostico de cribado de esta entidad'®.

En general, la atencién a los pacientes con sindrome
de Kartagener y con discinesia ciliar primaria debe ser
abordada desde un punto de vista multidisciplinario, en
el que participen médicos de atencién primaria, pedia-
tras, otorrinolaringélogos, neumdélogos, fisioterapeutas
y expertos en fertilidad". Los médicos de atencién pri-
maria y los pediatras deben tener presente esta posibili-
dad diagnéstica, ya que el reconocimiento de este tras-
torno va a implicar una actitud terapéutica diferente®.
En este momento, no se dispone de tratamiento alguno
capaz de regenerar la funcidn ciliar. El manejo de estos
enfermos difiere un poco al de otras causas de bron-
quiectasias. Los pilares fundamentales del tratamiento
son una intensa fisioterapia respiratoria y la antibiote-
rapia agresiva de las infecciones respiratorias'’. Los
principales causantes de las infecciones respiratorias en
estos enfermos son Haemophilus influenzae, Staphylo-
coccus aureus 'y Streptococcus pneumoniae™. En los
adultos, aunque con mucha menor frecuencia que en la
fibrosis quistica, no es raro que se produzca una coloni-
zaci6n bronquial por Pseudomonas aeruginosa?...

El diagnéstico del sindrome de Kartagener en perso-
nas de edad avanzada es poco frecuente®. La deteccidn
de situs inversus y las infecciones respiratorias de repeti-
ci6n suelen facilitar el diagndstico en edades tempranas.
A pesar de la trascendencia de detectar precozmente la
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discinesia ciliar primaria se estima que un gran nimero
de casos no se llegan a diagnosticar’®. En este momento
se estdn desarrollando técnicas que tal vez, dentro de
poco tiempo, permitan reconocer de una forma rapida y
sencilla a los enfermos con discinesia ciliar'®. Esto per-
mitirfa mejorar su tratamiento y, por lo tanto, el pronds-
tico y la calidad de vida de los pacientes.
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