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Resumo: Paciente com diagndstico intraltero de hérnia diafragmética associado a situs inversus
abdominal, com posterior descoberta a andlise genética de discinesia ciliar priméria,
corroborando a correlacdo embriolégica das duas doengas."N. M. D. com diagndstico intrautero
de hérnia diafragmatica a esquerda. Nascido de 31 semanas e 6 dias de idade gestacional devido
trabalho de parto prematuro, com necessidade de intubacdo em sala de parto. Realizada correcéo
de hérnia diafragmatica e atresia duodenal por pancreas anular. Permaneceu em ventilagdo
mecanica por 72 dias, CPAP por 10 dias e ventilagcdo de alto fluxo por 16 dias. Observou-se a
ultrassonografia a presenca de heterotaxia abdominal (situs inversus abdominal) com figado a
esquerda e baco e pancreas a direita. Estudo genético identificou uma variante patogénica e uma
variante de significado incerto no gene DNAH9, sugestiva de discinesia ciliar priméria.""A
definicdo dos eixos corporais se da durante o periodo embrioldgico de gastrulagdo, com a
formacéo da linha mediana da superficie do epiblasto: a linha primitiva. A extremidade cefdlica
da linha primitiva forma o né primitivo, considerado uma estrutura organizadora, detentora de
um “poco ciliado” na superficie ventral. Estes cilios sdo prolongamentos que se projetam da
superficie de diferentes células. Os cilios nodais sd0 capazes de realizar movimento ativo, sendo
0s responsaveis pela dindmica do fluxo nodal embrionério. A discinesia ciliar primaria (DCP) é
um distarbio autossdmico recessivo, ocasionado por mutagbes em genes responsaveis pela
codificacdo de proteinas necessérias para a montagem e o funcionamento adequado dos cilios
moveis. O distirbio é caracterizado por uma disfuncdo ciliar generalizada com
comprometimentos ciliares em distintas regifes anatbmicas, como no epitéio do trato
respiratorio, dos ductos deferentes, nas tubas uterinas e no epéndima. A doenca predispde a
depuracdo mucociliar disfuncional e a infecgdes respiratorias recorrentes. Determinadas
mutagdes que levem a auséncia ou a imotilidade dos cilios podem acarretar anormalidades na
organizagdo esquerda-direita."Na relagdo embriol6gica, o fluxo nodal pode determinar a simetria
esguerda-direita normal. Tendo em vista esta alteracdo estar relacionada a mutacdes que alteram
o desenvolvimento ciliar, deve-se correlacionar a etiologia de disturbios ciliares a malformagtes
de simetria corporal. Torna-se importante a investigacdo de disturbios de motilidade ciliar, entre
elesadiscinesiaciliar priméaria, em pacientes com situs inversus.
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