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Resumo: A Discinesia Ciliar Primaria (DCP) € uma doenca hereditaria autossdmica recessiva com
anormalidades estruturais e/ou funcionais dos cilios do epitélio respiratério, 0 que prejudica o
transporte mucociliar e predispde a infecgdes respiratorias de repeticdo. "RRT, 13 anos, natural
do Japdo, nascido a termo, adequado para idade gestacional. Pais consanguineos. Aos 10 dias de
vida, foi internado por desconforto respiratorio em UTI neonatal com uso de oxigenioterapia.
Durante a infancia apresentou quadros de otite média aguda, sinusites e pneumonias de repeticéo.
No pais de origem, realizou microscopia eletrénica que identificou falhas nos bragos externos da
estrutura ciliar da mucosa nasal e teste genético inconclusivo. Apés mudanca para o Brasil,
iniciou 0 seguimento neste servico, onde o diagnéstico foi confirmado pelo teste genético com a
presenca de duas mutacdes patogénicas no gene DNAHS. Escore Picadar igual a 11. Os exames
complementares identificaram sindrome heterotéxica com isomerismo atrial esguerdo,
implantacdo anémala da veia cava inferior, bronquiectasia e a espirometria mostrou distarbio
ventilatorio obstrutivo moderado, com resposta parcial ndo significativa ao broncodilatador.
Atualmente, persiste com tosse produtiva diaria, que piora aos esforcos moderados, baixa
tolerancia as atividades fisicas intensas e congestdo nasal persistente.""A prevaléncia da DCP
varia de 1:2.200 a 1:40.000, com maior ocorréncia em casamentos consanguineos. Deve-se
suspeitar da DCP desde o periodo neonatal, na presenca de taquipneia em recém nascidos termos,
sem causa aparente, pneumonias sem fatores de risco para infecgdes neonatais, rinorreia, situs
inversus, doenga cardiaca complexa, hidrocefaia e historia familiar positiva. Na infancia e na
fase adulta, sG0 comuns o0s sintomas de tosse secretiva, asma atipica ndo responsiva ao
tratamento, polipos nasais, sinusopatias, otites secretoras crénicas, pneumonias recorrentes,
bronquiectasias, hipocratismo digital, déficit de crescimento e infertilidade masculina ou
feminina. O escore de Picadar € um teste de triagem clinica. O diagnéstico pode ser feito por
microscopia eletrénica, imunofluorescéncia, éxido nitrico nasal e teste genético, sendo a mutacao
no gene DNAH5 a mais prevalente. Deve-se excluir os diagnosticos diferenciais como fibrose
cistica, asma, imunodeficiéncias, aspiracdo cronica e bronquiectasias de outra etiologia. O
tratamento busca melhorar a depuragdo mucociliar e a funcdo pulmonar, tratar as infeccdes e
impedir um dano pulmonar crénico."A DCP é uma condi¢do rara e de dificil diagndstico, que
pode se manifestar por infeccdes respiratérias de repeticdo até quadros pulmonares crénicos.
Vale ressaltar a importancia da investigacdo de DCP em neonatos com situs inversus. O
progndstico € dependente do diagndstico precoce e seguimento clinico adequado.
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