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Resumo: Discinesia ciliar priméria € uma doenca genética heterogénea autossdmica recessiva caracterizada
pela disfuncdo da motilidade ciliar. Devido a0 avanco dos estudos genéticos, variantes de
significado incerto foram encontradas em pacientes com fenétipo clinico compativel com
discinesia ciliar priméria e em pacientes que ndo sofrem da doenca, por isso é importante
interpretar corretamente os resultados genéticos e ndo confiar apenas neles para fazer o
diagnostico."Relatamos o caso de um adolescente do sexo masculino, de 15 anos, com histéria de
tosse cronica com expectoracdo esverdeada, dispneia aos esforcos moderados e sintomas
obstrutivos brénguicos recorrentes desde o periodo neonatal. A paciente nasceu a termo, com
parto eutdcico de 39 semanas (segunda gestacéo), peso de nascimento 3300 g e APGAR 8-9, sem
intercorréncias no parto. Horas apds 0 nascimento, apresentou desconforto respiratério e foi
diagnosticado com pneumonia neonatal, necessitando de ventilagdo mecénica por 8 dias e alta
hospitalar com 15 dias de vida. Seus pais ndo eram consanguineos nem tinham historico familiar
de doengas respiratorias. Com 1 ano de idade, o paciente foi hospitalizado por pneumonia e a
partir dos 2 anos apresentou entre 4 a 5 episodios por ano de tosse seca, sibilancia, dificuldade
respiratéria e foi tratado como sindrome brénquica obstrutiva recorrente mais infeccbes
bacterianas do trato respiratorio inferior. Estudos radioldgicos na avaliacdo atual mostraram
atelectasia, comprometimento dos seios paranasais e bronquiectasia. Ao aplicar o escore
PICADAR, foram obtidos 8 pontos; parto a termo (2), sintomas respiratérios na fase neonatal (2),
admissdo na unidade de terapia intensiva neonatal (2), rinite persistente (1), sintomas otol gicos
crénicos (1). O estudo da ultraestrutura ciliar por microscopia eletrénica de transmissao relatou
gue quase todos os microtubul os apresentaram auséncia dos bragos internos de dineina, média de
0,75 (valores de referéncia: 3,0-5,0) e a maioria deles apresentou auséncia dos bragos externos de
dineina, média de 1,7 (valores de referéncia: 7,5-9,0), auséncia do par central de microtabulos e
desorganizacdo microtubular. O painel genético relatou uma variante homozigética de
significado incerto no gene DNAIL1 (NM_012144.4): ¢.1489+5G>A. O paciente foi tratado com
antibioticoterapia, nebulizagbes com solugdo salina hipertonica e fisioterapia respiratéria com
boa evolucdo no seguimento."""A discinesia ciliar primaria € uma doenca genética rara que
muitas vezes é subdiagnosticada devido a falta de conscientizagcdo sobre a doenga e a0 acesso
limitado a exames e instalagdes de diagndstico. No estudo da discinesia ciliar priméria, estudos
genéticos sdo importantes para estabel ecer relacdes gendtipo-fendtipo e reclassificar variantes de
significado incerto.
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