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Resumo: A discinesia ciliar primaria (DCP), doenca genética rara, é caracterizada por disfungdo ou
alteracdo da ultraestrutura ciliar, com comprometimento da depuracéo mucociliar das vias aéreas,
alteracdo na lateralidade dos 6rgéos e infertilidade. A incidéncia global estimada é de 1/10.000-
20.000 nascimentos. O diagnostico inclui critérios clinicos e pelo menos um dos testes
diagnésticos aterados; entretanto, este diagndstico é desafiador devido a necessidade de
infraestrutura dispendiosa e equipe experiente de clinicos, patologistas e geneticistas. No Brasil
pouco se sabe sobre a incidéncia, caracteristicas clinicas e genotipagem desta doenca
Acreditamos gque nosso estudo € um dos primeiros a descrever as caracteristicas fenotipicas de
um série de casos de criancas com diagnostico de DCP em que foi possivel a andlise
genética."Descrever a evolucdo clinica, laboratorial e radiologica, critérios diagndsticos e
tratamento realizado, de criangas com diagnéstico clinico estabelecido de DCP. "Através de
estudo observacional de carater transversal foram estudados 7 pacientes pediétricos com
caracteristicas clinicas compativeis com DCP e coletadas informagdes diagnosticas e de evolugdo
clinica, laboratoria e radiol6gica em 2 momentos, na primeira consulta e na ultima consulta antes
do inicio da coleta de dados. "Trés pacientes (3/7) com Sindrome de Kartagener. Seis pacientes
(6/7) apresentaram sintomas respiratorios no periodo neonatal. Tosse produtiva crénica, sinusite
recorrente e sibilancia foram os principais sintomas apresentados na primeira consulta. Todos os
pacientes (7/7) evoluiram para bronquiectasias difusas (> 2 lobos) e 5/7 evoluiram para piora da
dispneia. Trés pacientes (3/7) obtiveram > 10 pontos no escore PICADAR. A andlise genéticafoi
realizada em 6/7 pacientes, sendo em 5/6 observadas mutagdes genéticas bialélicas compativeis
com DCP."Apesar do nimero pequeno de casos consideramos relevante nosso estudo visto que
nossas pesquisas sugerem que este sgja um dos primeiros trabalhos nacionais a descrever o
acompanhamento em pediatria de série de casos com diagndstico estabelecido de DCP. Em nosso
estudo, a utilizacdo do escore clinico para o diagndstico de DCP e a avaliagdo genética foram
extremamente Uteis, principamente devido a dificuldade de realizacdo dos demais exames
complementares. O diagnéstico precoce desta doenca Orfa afeta diretamente a morbidade e
gualidade de vida dos pacientes.
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