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Resumo: A discinesia ciliar primaria (DCP) € uma doenca genética de heranca autossdmica recessiva,
constituida pela formacéo anormal dos cilios pulmonares que geralmente possuem mobilidade,
mas de forma desorganizada, 0 que ocasiona infec¢les respiratorias regulares e doenca obstrutiva
crénica do trato respiratério. Pode acometer ambos os sexos. Estuda-se que 0s cromossomos
principais envolvidos sgjam 0 6 , 7 e 19. Porém, outros genes mutados podem estar implicados.O
presente trabalho relata um caso de uma paciente que possui o diagnostico de DCP.Paciente LSL,
feminino, 12 anos, com histéria de pneumonia de repeticéo e asma de dificil controle ha 5 anos.
Estava com queixa ha 15 dias de quadro gripal, lacrimegjamento, ardéncia e hiperemia ocular,
além de picos febris stbitos e tosse produtiva e seca que piorava no periodo noturno, com
necessidade de antibioticoterapia. Além disso, apresentava diarreia cronica, dor abdomina e
dificuldade de ganho de peso. Apresentava obstrucéo nasal, crepitagdes e sibilancia difusas a
ausculta pulmonar. Sem outras alteracOes ao exame fisico. Méae referiu necessidade de oxigénio
suplementar apds o nascimento em virtude de desconforto respiratorio. Na histéria familiar, os
pais s80 primos e possui um irméao de 17 anos de idade com 0s mesmos sintomas, bronquiectasias
a tomografia de torax e dextrocardia, fechando o diagnéstico de Sindrome de Kartagener. A
tomografia de térax da paciente sugeriu bronquiectasias, e outras ateracdes intersticiais
pulmonares, mas sem outras ateracdes. A espirometria demonstrou capacidade vital, volume
expiratério e fluxos expiratério reduzidos com distrbio ventilatério restritivo grave. A
baciloscopia do escarro e teste molecular de tuberculose foram negativos. Apresentou dois testes
do suor negativos, elastase fecal maior que 500 mcg/g, gordura fecal menor que 5%, tomografia
pélvica abdominal normal, dosagem afa-1 antitripsina normal, FAN ndo reagente, sorologias
IgE, I1gA, IgM normais, sorologia IgG discretamente elevada. Atualmente, aguarda resultado do
exame genético - painel de imunodeficiéncias e doencas imunolégicas. A discinesia ciliar
primaria € conhecida como uma doenca congénita e pode ser identificada desde do periodo
neonatal. No caso dessa paciente, a histéria familiar positiva foi de grande importéncia no
diagnéstico de origem congénita. O padrdo ouro é a tomografia em corte fino pois aém de
bronquiectasias, é possivel verificar atelectasias, obstrucdo da mucosa e espessamento das vias
aéreas. A funcdo pulmonar, por sua vez, costuma ser avaliada pela espirometria. Alguns
pacientes apresentam melhora continua e imediata aos broncodilatadores e outros néo apresentam
resposta significativa. Os corticosteroides inalatorios ndo sdo indicados para uso de rotina. No
entanto, a paciente apresentava crises de asma frequentes o que permitiu 0 uso de ambas as
medicagdes. Um atendimento especializado e multidisciplinar torna-se essencial para a qualidade
de vida desses pacientes.
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