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Resumo: A Discinesia Ciliar Priméria (DCP) é uma doenca genética rara, caracterizada pela disfuncéo dos
cilios moveis, levando a depuracéo ineficaz do muco e bronquiectasias néo fibrose cistica (FC).
Essa alteracdo leva a um espectro clinico variavel, que pode incluir sintomas respiratérios
crénicos que envolvem vias aéreas superiores (VAS) e inferiores (VAI), infeccdes pulmonares
recorrentes, bronquiectasias, além de manifestagbes extrapulmonares, como Situs inversus e
defeitos cardiacos congénitos. O diagndstico € desafiador devido a sobreposi¢éo de sintomas com
outras doencas respiratorias e a necessidade de exames especializados de dificil acesso no
Brasil."Descrever os aspectos clinico-epidemioldgicos dos pacientes triados para a coorte de
DCP em um centro de referéncia, mas posteriormente excluidos ap6s investigacdo diagnostica.
"Estudo observacional com criancas e adolescentes suspeitos de DCP acompanhados entre 2020
e 2024. Foram coletados dados clinico-epidemiolégicos, aplicou-se o escore PICADAR e
realizaram-se testes diagndsticos, incluindo sequenciamento de nova geracdo (NGS). Os
pacientes foram classificados como DCP confirmados, excluidos ou indefinidos. A andlise
estatistica foi descritiva. O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica, com consentimento dos
participantes. "Dos 27 pacientes incluidos, 10 (37,04%) foram excluidos do diagndstico de DCP.
A distribuicéo por sexo foi equilibrada (50%), com idade média na primeira consulta de 7 anos e
8 meses e diagnostico final aos 11 anos e 11 meses, indicando um atraso médio de 4 anos e 3
meses. Entre os excluidos, 60% apresentaram desconforto respiratério neonatal, sem desvios de
lateralidade ou heterotaxia. Em doencas de VAS, 80% tinham rinite cronica, 60% sinusite cronica
e 60% otite cronica, sendo 30% com perda auditiva. Em doencas de VAI, 70% apresentavam
sibilancia, 50% dispneia, 60% bronquiectasias e 90% pneumonia de repeticdo, enquanto apenas
30% tinham asma. Nenhum paciente obteve escore PICADAR 8805;10, e apenas 20% pontuaram
8. Na andlise genética, 70% ndo apresentaram variantes patogénicas e permaneceram sem
diagndstico; entre os 30% diagnosticados, 20% tiveram FC confirmada e 10% displasia 0ssea.
"Uma proporcao significativa dos pacientes inicialmente suspeitos de DCP foi excluida ap6s
investigac&o diagnostica, apresentando sintomas respiratorios crénicos e comorbidades, mas sem
desvios de lateralidade e com baixos escores PICADAR. A maioria permaneceu sem diagnostico
definitivo, enquanto FC e displasia 6ssea foram as Unicas condic¢des identificadas.
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