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RESUMEN

El sindrome de Kartagener, trastorno genético autosémico recesivo con una baja
incidencia calculada de 1:15000 casos, forma parte de las discinecias ciliares primarias,
enfermedad genética poco comuln causada principalmente por defectos en genes
relacionados con la estructura de los cilios, la incidencia de las discinecias como causa de
bronquiectasias en adultos varia entre 0,9% y 10,3%. 2 La secrecion glandular, la funcion
ciliar alterda y la disfuncion del sistema inmunitario pueden predisponer a la infeccion y
por tanto al desarrollo de bronquiectasias. Los pacientes con sindrome de Kartagener
tienen maultiples episodios de infeccion del tracto respiratorio y exacerbaciéon de las
bronquiectasias debido al aclaramiento mucociliar deficiente y acumulacion de
secreciones en las vias aéreas inferiores. *# La principal manifestacion clinica de las
bronquiectasias es la tos productiva crénica y crepitantes gruesos en los pulmones. *°La
tomografia de torax es el estudio de imagen ideal para su deteccion. 4 El tratamiento de la
mayoria de las causas de bronquiectasias incluyen antibioticos, oxigenoterapia,
antiinflamatorios, farmacos mucoliticos, fisioterapia toréacica y respiratoria. ® Se presenta
el caso clinico de un paciente con sindrome de kartagener con antecedente de familiar
con el mismo sindrome, tabaquismo positivo, bronquiectasias como manifestacion
broncopulmonar e infeccidn de vias respiratorias recurrentes.
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Kartagener syndrome: bronchiectasis as a bronchopulmonary

manifestation, case report and literature review

ABSTRACT

Kartagener syndrome, an autosomal recessive genetic disorder with an estimated low
incidence of 1: 15,000 cases, is part of primary ciliary dyskinesia, a rare genetic disease
caused mainly by defects in genes related to the structure of the cilia, the incidence of
dyskinecia as a cause of bronchiectasis in adults varies between 0.9% and 10.3%.%2
Glandular secretion, impaired ciliary function, and immune system dysfunction can
predispose to infection and therefore the development of bronchiectasis. Patients with
Kartagener syndrome have multiple episodes of respiratory tract infection and
exacerbation of bronchiectasis due to poor mucociliary clearance and accumulation of
secretions in the lower airways. >* The main clinical manifestation of bronchiectasis is
chronic productive cough and thick crackles in the lungs. #° Chest tomography is the ideal
imaging study for its detection. * Treatment of most causes of bronchiectasis includes
antibiotics, oxygen therapy, anti-inflammatories, mucolytic drugs, chest and respiratory
physiotherapy. © We present the clinical case of a patient with kartagener
syndrome with a family history with the same syndrome, positive smoking,
bronchiectasis as a bronchopulmonary manifestation, and recurrent respiratory tract

infection.

Keywords: Kkartagener syndrome; primary ciliary dyskinesia; bronchiectasis;
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INTRODUCCION

El sindrome de Kartagener es un trastorno genético autosémico recesivo raro que fue
descrito por primera vez por Siewert en 1904. ” Sin embargo, Manes Kartagener describi6
por primera vez la triada de sinusitis, bronquiectasias y situs inversus en 1933, en 1975
Camneret al. sugirio por primera vez la discinesia ciliar como la causa del sindrome de
Kartagener. En 1977 Eliasson et al. acufié por primera vez el término "sindrome de cilios
inmoviles” para el Sindrome de Kartagener para categorizar la infertilidad con
infecciones pulmonares cronicas. ’

El sindrome de Kartagener forma parte de un grupo mayor de enfermedades a las que se
hace referencia como discinesias ciliares primarias.®® La discinesia ciliar primaria,
trastorno genético poco comun causado principalmente por defectos en méas de 40 genes
relacionados con la estructura de los cilios, el 20-35% de los pacientes es causa de factores
genéticos desconocidos.? El sindrome de Kartagener es una enfermedad hereditaria con
un patron autosémica recesiva con una baja incidencia calculada a la poblacion general
en 1:15000 casos y la incidencia de discinecia ciliar primaria como causa de
bronquiectasias en adultos varia entre 0,9% y 10,3% donde las bronquiectasias estan
presentes en mas del 80% sobre todo en la edad adulta * Los factores del huésped como
la secrecion glandular alterada, la funcidn ciliar alterada que se presentan en la discinecia
ciliar o la disfuncion del sistema inmunitario pueden predisponer a la infeccion y por tanto
al desarrollo de bronquiectasias. °

La bronquiectasia es la dilatacion patologica irreversible de las vias respiratorias, que
representa una importante causa potencial de morbilidad, y un valioso indicador de la
enfermedad pulmonar subyacente. La prevalencia de bronquiectasias se ha estimado en
53 a 566 casos por 100.000 habitantes. La prevalencia aumenta con la edad y el sexo
femenino.® En una cohorte de adultos con discinecia ciliar primaria el 98% tenia
bronquiectasias. °

Los sintomas nasales y la dificultad respiratoria suelen comenzar poco despues del
nacimiento y en la edad adulta la bronquiectasia casi siempre se presenta. ° Los pacientes
con sindrome de Kartagener a menudo tienen maltiples episodios de infeccién del tracto
respiratorio y exacerbacion de las bronquiectasias debido a un aclaramiento mucociliar

deficiente ¥ a la acumulacidn de secreciones especialmente en las vias aéreas inferiores.
9,10
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La principal manifestacion clinica de las bronquiectasias es la tos productiva crénica que
produce esputo purulento y crepitantes gruesos en los pulmones.*®

El estudio diagnostico mas util para el sindrome de Kartagener son los hallazgos
encontrados en la radiografia de torax como las bronquiectasias y dextrocardia/situs
inversus. La tomografia computarizada de alta resolucion de torax es actualmente la
prueba més utilizada para diagnosticar bronquiectasias. Una caracteristica de las
bronquiectasias en la tomografia son los bronquios dilatados anormales lo que da una
apariencia de anillo de sello. 4 En la espirometria se observa una condicion fisiologica
obtsructiva que empeora con el tiempo, aunque multiples estudios han revelado que los
hallazgos por tomografia computarizada podria predecir el deterioro en los pacientes de
manera mas confiable que las pruebas de funcion respiratoria de seguimiento. °

El tratamiento de la mayoria de las causas de bronquiectasias incluye antibidticos,
broncodilatadores, oxigenoterapia, esteroides inhalados, antiinflamatorios, farmacos
mucoactivos fisioterapia toracica y respiratoria, e incluso tratamiento quirdrgico. ®

Se presenta el caso clinico del Sindrome de kartagener de un paciente de 35 afios con
antecedente de familiar con el mismo sindrome, e infeccion de vias respiratorias de
repeticion. El cual tiene el objetivo de identificar las bronquiectasias como manifestacion
broncopulmonar en esta enfermedad sobre todo en la edad adulta.

Descripcion del caso clinico

Hombre de 35 afios sin antecedentes cronico degenerativos, cuenta con un hermano con
el diagnostico del sindrome de Kartagener como antecedente heredofamiliar, tabaquismo
positivo con indice tabaquico de 1.3 cajetillas /afio, exposicion a biomasa negativo,
alergias negadas toxicomanias negadas. Antecedente de infecciones respiratorias de
repeticion desde el afio 2011; con diagndstico del sindrome de kartagener en el afio 2015.
Inicia su padecimiento 1 mes previo a su ingreso con tos productiva y expectoracién
amarillo-verdosa la cual era disneizante y cianozante, refiere perdida ponderal de
6 kilogramos, 1 semana posterior se agrega disnea MMRC 3, aumento de los accesos de
tos, con diminucién de la saturacion de oxigeno hasta el 82% con FIO2 al 21%. Acude a
urgencias y se decide su ingreso al servicio de Neumologia. A la exploracion fisica
pulmonar con movimientos de amplexion y amplexacion disminuidos, vibraciones
vocales normales, claro pulmonar a la percusion, ruido respiratorio disminuido en regién

infraescapular en ambos hemitorax, con estertores crepitantes bilaterales no se integrd
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sindrome pleuropulmonar, a la exploracion cardiaca se aprecia dextrocardia con ruidos
ritmicos de adecuada intensidad y frecuencia sin auscultarse soplos; con requerimiento
de oxigeno suplementario por puntas nasales a 5 litros por minuto, alcanzando saturacién
de oxigeno del 93%.

Se toma radiografia de térax con datos de horizontalizacién de los arcos costales,
opacidades reticulares y redondeadas, imagenes con apariencias de vias de tranvia y
dextrocardia (Véase Figura 1 inciso a 'y b)

Se toman radiografias de senos paranasales (Cadwell y Waters) en donde se observan
datos sugerentes de sinusitis cronica. (Véase Figura 1 incisocy d)

En los estudios de laboratorio se observo leucocitosis con neutrofilia, funcion renal
conservada, procalcitonina negativa. Estudio tomogréafico con evidencia de situs inversus,
a nivel pulmonar con bronquiectasias cilindricas bilaterales, patron micronodular difuso
e intersticial, con algunos nodulos subpleurales en el segmento posterior del l6bulo
inferior, de bordes irregulares y densidad de tejidos blandos (Véase Figura 2).

Inicia tratamiento médico con cefalosporina de cuarta generacion, anticoagulacion con
heparina de bajo peso molecular y esteroide inhalado, mucolitico y oxigenoterapia a bajos
flujos. Posterior a tratamiento presento mejoria en cuanto al requerimiento de oxigeno y

saturacion hasta el retiro del oxigeno suplementario.
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c) d)

FIGURA 1

(@) Radiografia de térax en su proyeccion posteroanterior con evidencia de opacidad en
region parahiliar de bordes irregulares (flecha), opacidades reticulares en ambos
hemitdrax y dextrocardia

b) Radiografia de torax en su proyeccion anteroposterior con opacidades reticulares en
ambos hemitorax con dextrocardia (flecha)

c y d) radiografia de senos paranasales de Cadwell y Waters respectivamente con datos

de sinusitis cronica.
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FIGURA 2

(a 'y b) Tomografia en su corte axial en la ventana para pulmon donde se evidencia

bronquiectasias de forma cilindrica y nddulo de forma irregular y espiculado con
densidad de tejido bando (flecha).

cy d) Tomografia en su corte coronal en la ventana para pulmon donde se evidencia
bronquiectasias de forma cilindrica y nddulo subpleural de forma irregular con densidad

de tejido bando (flecha) y areas de patrén intersticial y fibrosis pulmonar en regién apical.

DISCUSION

La discinecia ciliar primaria se conoce como una enfermedad autosomica recesiva que
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se caracteriza por disfuncion ciliar y alteracion del aclaramiento mucociliar. Las
manifestaciones clinicas son similares a las observadas en fibrosis quistica e incluye
infecciones del tracto respiratorio superior e inferior como bronquitis crénica,
rinosinusitis y otitis cronica. Ademas el 50% de los pacientes presentan una disposicion
contralateral de los érganos y visceras es decir situs inversus e infertilidad, inicialmente
se le conocio asi al sindrome de kartagener que se basaba en la triada tipica de sintomas
que incluia bronquiectasias, sinusitis cronica Yy situs inversus, pero se descubrié que la
mayoria de los cilios son inmoviles pero se observa un ligero movimiento rigido y
descoordinado en algunos por ende su nombre cambio al grupo de las discinesias ciliares
primarias ! Sin embargo cuando el situs inversus se asocia con la discinecia ciliar
primaria se le conoce como sindrome de kartagener. 2

Se han echo esfuerzos para identificar las interacciones entre los factores genéticos y los
determinantes ambientales sobre la patogenia de las bronquiectasias. 8 Las caracteristicas
fisiopatolégicas de las bronquiectasias son complejas donde las vias respiratorias se
dilatan en respuesta a un proceso inflamatorio en curso que dafia la pared de las vias
respiratorias , se produce una cascada de citocinas con reclutamiento y estimulacion de
las células inmunes. Los neutrofilos liberan eleastasas, proteasas y radicales libres que
provocan dafo. Inicialmente ocurre un dafio en el epitelio y destruccidon de la elastina en
las paredes bronquiales que eventualmente progresa a la perdida del musculo y cartilago.
Las presiones intraluminales elevadas causados por los ataques de tos cronica y
obstruccion de las vias respiratorias amplifican las remodelacion bronquial lo que se
conoce con agrandamiento bronquial progresivo. El aumento de la secrecion de moco,
diminucion del aclaramiento  mucociliar engrosamiento de la pared de las vias
respiratorias y el colapso transitorio de las vias respiratorias dilatadas debilitadas puede
contribuir a la obstruccion que se caracteriza con bronquiectasias. °

Las bronquiectasias graves se observan a menudo en el contexto de trastornos genéticos
como es el caso del sindrome de kartagener, ademas que son una de las causas mas
comunes de hemoptisis masiva que se asocia con mayor morbilidad y mortalidad los
indicadores de mal prondstico incluye la colonizacion crénica bacteriana, asi como
exacerbaciones graves. >8

Los pacientes con sindrome de Kartagener a menudo tienen multiples episodios de

infeccion del tracto respiratorio y exacerbacion de las bronquiectasias debido a un
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aclaramiento mucociliar deficiente, sobre todo en las fases avanzadas hay una dilatacion
quistica. > A pesar de que las bronquiectasias generalizadas, la obstruccion difusa grave
del flujo de aire no suele ser una caracteristica destacada, las bronquiectasia se acompafa
de produccién cronica de esputo purulento, con episodios de neumonia o hemoptisis en
muchos casos.

Los pacientes con discinecia ciliar primaria y como en el caso del sindrome de kartagener
suelen tener bronquiectasias varicoides que afectan preferentemente a la parte inferior
de los pulmones en particular el 16bulo medio derecho y la lingula con perdida de
volumen y consolidacion. 2 La medicion del éxido nitrico nasal, tiempo de aclaramiento
de sacarina prolongado (> lhora) y la biopsia con cepillo son métodos diagnosticos,
aunque el diagnostico definitivo se realiza por microscopia electronica de alta
transmision para visualizar la estructura de los cilios. 27'? En un estudio se observo que
el valor predictivo positivo de Oxido nitrico nasal fue del 87% y el valor predictivo
negativo del 97% al discriminar entre bronquiectasias en discinecias ciliar primaria 'y en
las que no tenian esta enfermedad. *

La radiografia de torax es insensible para la deteccidn de bronquiectasias sin embrago en
casos moderados y graves puede observarse la apariencia de “ vias de tranvia”
relacionadas con vias respiratorias dilatadas y llenas de moco. Sin embargo la tomografia
es mucho mas sensible para la identificacién de las bronquiectasias conocida como el
estandar de oro. El signo “ anillo de sello” es un hallazgo primordial en la tomografia
como indicador confiable de bronquiectasias. Existen tres tipos morfolégicos basicos de
bronquiectasias que se reconocen en la tomografia son cilindricas , varicosas y quisticas
, la mayoria de los pacientes tienen una combinacion de estos tres tipos clasicos. °

El tratamiento respiratorio de las bronquiectasias consiste en una supervision respiratoria
a intervalos regulares, el aclaramiento de las vias respiratorias con combinaciones de
fisioterapia y un tratamiento agresivo de las infecciones de las vias respiratorias
superiores e inferiores, el pilar doble del tratamiento respiratorio son la antibioterapia y
la fisioterapia toracica.’

El objetivo del tratamiento debe ser la prevencion de una lesién pulmonar crénica y la
evolucion de las bronquiectasias. Nuestro paciente presento episodios recurrentes de
infeccion pulmonar. Los hallazgos de imagen revelaron bronquiectasias, dextrocardia y

situs inversus, que cumplian los criterios diagnosticos de Sindrome de Kartagener. El
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paciente descrito recibid tratamiento como antibidticos, mucoliticos, broncodilatadores y

fisioterapia diaria.

El presente caso clinico demostré un curso clinico progresivo de las bronquiectasias

incluso en el caso de un sindrome de Kartagener congeénito, por lo tanto indica que la

progresion de las bronquiectasias es una interrelacion compleja entre la variacion genética

y un tratamiento apropiado.

CONCLUSIONES

El sindrome de kartagener el cual forma parte de las discinecias mucociliares primarias

es una de las enfermedades congénitas en donde principalmente las bronquiectasias es

uno de los criterios para el diagnostico; es por ello que al evidencia sugiere que el
desarrollo y evolucion de la bronquiectasias asi como infecciones de vias respiratorias
de repeticion conlleva a un peor pronostico. Es importante reconocer este tipo de lesiones

en el sindrome de Kartagener sobre todo con un estudio de imagen , valorar el estadio y

forma en el que se encuentran para aportar terapias que ayuden a la prevencion y evitar

la progresion crénica de las bronquiectasias. En nuestro caso se considero un paciente de
riesgo para la progresion de las bronquiectasias puesto que tiene como factor de riesgo el
consumo de tabaco e infeccion de vias respiratorias de repeticion.

Declaracion de consentimientos.

Los autores de este articulo Sindrome de kartagener: Bronguiectasias como manifestacion

broncopulmonar, reporte de caso y revision de la literatura confirman que el paciente dio

su consentimiento informado para la publicacion del informe de caso. Declaramos que
el estudio no ha sido publicado previamente, que no esta bajo consideracion para su
publicacién en otro lugar.
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