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SUMÁRIO: 
O Situs inversus é uma malformação congénita rara, com uma frequência no população geral de 1 :25000 o 1 :8000. 
Troto-se de uma entidade com hereditariedade autossómico recessivo, caracterizada por uma inversão no plano sogitol dos órgãos abdominais e/ ou 

torácicos, como uma "imagem em espelho". 
Em cerco de 25% dos casos, o Situs lnversus, surge associado o manifestações de rinasinusite crónico, bronquiectosios e em alguns casos, o disfunção 

ciliar do epitél io respiratório. 
Esta entidade denomina-se Síndrome de Kortagener e nela sobressai, além de patologia recorrente do via respiratório, o elevado incidência de otite 

média. 
Por vezes o infertilidade masculino está associada. 
No avaliação prognóstico do doença o rastreio de disfunção cilior em amostras de epitélio respiratório é determinonte/mandotório. 
Neste trabalho apresenta-se uma proposta de fluxograma para diagnóstico de crianças com Silus lnversus, baseada em três casos clínicos trotados recen

temente no Serviço de Otorrinolaringologia do Hospital de S.João- Faculdade de Medicino do Porto 

PALAVRAS CHAVE: Situs lnversus; Disfunção ci lior primário; Infecções respiratórios recorrentes; Síndrome de Kortogener. 

ABSTRACT: 
Situs lnversus is on unusuol congenitol outossomicol recessive molformation with a prevalence of 1 :25000 to 1 :8000 in the normal populotion. ln thís con

dition the orgons of the chest ond abdomen are arronged in a perfect mirrar imoge of their normal positioning in the sagitol plane. 
A round 25% of patients with Situs lnversus olso present with chronic rhinosinusitis, bronchiectosis and sometimes ciliory defects, on ossociol ion denomi· 

nated Kartogener Syndrome. 
Besides the increased roles of different types of upper ond lower respiratory trai! infections there is o higher incidence of otitis media . 
Sometimes occurs mole infertility. 
ln these patients lhe study of ciliory function is of mos! imporlonce. 
This poper proposes a diagnoslic fluxogrom bosed in three children with silus inversus recently monoged ol the Otorhinoloryngology Deporlmenl of 

Hospital de S.João- Faculdade de Medicino do Porto. 

KEYWORDS: Situs lnversus; Primory ciliory dyskinesio; Respirotory troei infections; Kortogener syndrome. 
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INTRODUÇÃO 

A grande maioria da população humana 
(99. 99%) apresenta uma assimetria toraco-abdo-

Faculdade de Medicina do Porto, Serviço de ORL do Hospita l de S. João. 

minai, com o ápice cardíaco, o pulmão bilobu
lado, o estômago e o baço do lado esquerdo e 
a veia cava, o pulmão trilobulado, o apêndice e 
o maior lobo do fígado do lado direito (Situs Solitus) . 
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Ocasionalmente há indivíduos que apresen
tam uma disposição em espelho desta assime
tria , designada de Situs lnversus. 

O Situs lnversus, descrito pela primeira vez 
no século XVIII por Matthew Baillie, tem uma 
frequência entre 1 :25.000 e 1 :8.0001

• 

Cerca de 20 a 25% destes indivíduos apre
sentam um quadro clínico composto por Situs 
lnversus, sinusite e bronquiectasias, denomina
da Síndrome de Kartagener2

• 

Esta síndrome, descrita inicialmente por Sie
wert em 1904, apenas foi reconhecida como 

entidade congénita distinta após o trabalho de 
Manes Kartagener em 19333.2·

4
·
5

. 

Tem uma hereditariedade autossómica re
cessiva, com heterogeneidade dos loci (ainda 
em estudo) e caracteriza-se clinicamente por 
um quadro de infecções recorrentes do apare
lho respiratório superior e inferior desde a pri
meira infância1

• 
6

• 

A expressão pulmonar da doença, principal 
determinante do prognóstico, é de uma bron
copneumopatia obstrutiva que evolui para um 
quadro de bronquiectasias difusas com degra
dação progressiva da função pulmonar. 

As alterações pulmonares estão normal
mente associadas a infecções rinosinusais que 
evoluem para sinusite crónica, por vezes com 
polipose nasosinusal. 

Habitualmente trata-se de uma si tuação com 
elevada morbilidade e de difícil controlo . 

A associação de otite média crónica com 
efusão é também frequenteó. 

O quadro clínico típico tem subjacente uma 
discinésia ciliar (DC) da mucosa respiratória 
frequentemente devida às alterações estruturais 
dos próprios cílios, descritas pela primeira vez 
por Afzelius nos anos 702.3 . 

Este quadro clínico, decorrente de infecções 
respiratórias de repetição, pode simular outras 
condições como alergias, fibrose cística e hipo
gamaglobulinemias. 

Nesse contexto Buchdahl sugere que em 
todas as crianças com doença respiratória 
crónica com início na primeira infância e sem 

etiologia definida, é mandatório o rastreio da 
existência de disfunção ciliar7

. 

CASOS CLÍNÍCOS 

Caso Clínico 1 
ORGM, caucasiano, 5 anos, sexo masculi

no. Criança com história de tosse, infecções 
respiratórias de repetição (otites médias agu
das e sinusites), alterações do parênquima pul
monar e Situs Inversos total sendo, por esse 
motivo, referenciada para a consulta externa 
de ORL. (Figura 1) 

FIGURA 1: DOENTE COM SITUS INVERSUS 
- TELERADIOGRAFIA TÓRAX POSTERO-ANTERIOR. 

Apresentava ainda atraso de linguagem e 
alterações do o lfacto. 

Foi observado na consu lta em finais de 
2003, sendo referido um quadro de adenoami
gdalites de repetição (um número superior a 3 
por ano). 

Ao exame objectivo foi visualizada hipertro
fi a adenoamigdalina e otite média com efusão 
bilateral. 
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O audiograma mostrou a presença de hi
poacúsia de transmissão bilateral e o tímpano
grama um traçado tipo B bilateral8

• (Figura 2) 

' _., J 4 . 

... ,. 
FIGURA 2 : AUDIGRAMA E IMPEDANCIMETRIA 

EM DOENTE COM SITUS INVERSUS E OTITE MÉDIA 
COM EFUSÃO BILATERAL. 

Efectuou endoscopia nasal observando-se 
rinorreia mucóide abundante e desvio septal 
para a direita . 

Os exames imagiológ icos dos se ios perina
sa is monstraram sinais radiológicos de sinusite 
crónica. (Figura 3) 

Em Dezembro de 2003, o doente foi subme
tido a adenoamigdalectomia e miringotomia 
bilateral com colocação de tubos transtimpâni
cos bilateralmente. 

Foi também efectuada biópsia do corneto 
inferior que mostrou fragmentos superficiais de 
mucosa do tipo respiratório, sem alterações va
lorizáveis do epitélio superficial e de córion 
suportando estruturas glandulares mucosas de 
morfologia normal e moderado infiltrado difu
so de pequenos linfócitos. 

Em Agosto e Novembro de 2004 repetiu 
biópsia da mucosa nasal com exame. ultra
-estrutural , que não mostrou alterações va lori
záveis da estrutura ciliar. 

A pesquisa de mutações associadas à Fibro
se Cística - "cystic fibrosis transmembrane con 

FIGURA 3: TELERADIOGRAFIA DOS SEIOS PERINASIAS 
(INCIDÊNCIA DE WATERS). 

ductance regulator gene" (gene CFTR) foi nega
tiva. 

Os estudos imunoalergológico e serológ ico 
(a 1-antitripsina, lgA, lgM, lgG, Subclasses de 
lgG e Estudo do complemento) não revelaram 
alterações. 

Foi exc luída patolog ia cardíaca . 
Actualmente a criança encontra-se bem, não 

havendo referência a novos episód ios infeccio
sos. Mantém-se em observação na consulta ex
terna de ORL. 

Caso Clínico 2 
JPAF, caucasiano, 8 anos, sexo masculino. 
Internado no Hospital de S.João no período 

neonatal ( 1996) por suspeita de cardiopatia (2 
episódios de cianose e apneia), altura em que 
foi diagnosticada dextrocardia . 

--------------------------------------------------------367 ---



PEDRO MARQUES, CARLA MOURA, JORGE SPRATLEY, LAUDELINA PAIS CLEMENTE, M. PAIS CLEMENTE 

Desde o 1 º ano de idade que sofria de oti
tes médias agudas recorrentes, adenoamigda

lites e infecções respiratórias de repetição, com 
predomínio de pneumonias lobares inferiores 

esquerdas. (Figura 4) 

FIGURA 4: PNEUMONIA BILATERAL 
EM DOENTE COM DEXTROCARDIA 

(TELERADIOGRAFIA TÓRAX POSTERO·ANTERIOR. 

Em 1998, é observado no Serviço de ORL 
com quadro clínico de obstrução nasal, ronco

patia e apneia do sono. 
Referida ainda tosse crónica . 
O exame objectivo revelou hipertrofia ade

noamigdalina e otite média com efusão bilate
ral. 

O estudo audiométrico mostrou hipoacúsia de 

transmissão bilateral e o timpanograma apresen
tava traçado tipo B de Jerger bilateralmente, sem 

aumento do volume do canal auditivo externo. 
Subsequentemente foi submetido a adenoa

migdalectomia e miringotomia bilateral. 

Em 1999, inicia novos episódios de otite 
média aguda, cerca de cinco por ano, que 
motivaram reintervenção com colocação de 
tubos transtimpânicos bilateralmente. 

No período imediato apresentou melhoria 

sintomática, mas 6 meeses após a intervenção 
houve extrusão espontânea dos tubos de venti
lação. 

Em 2000 refere novos episódios de otite 

média aguda (cerca de 6 por ano), mais fre

quentes à direita. 
Os exames histopatológico e ultra-estrutural 

da mucosa respiratória foram negativos (Figura 

5), tal como a pesquisa de mutações associa
das à Fibrose Cística (gene CFTR) e os estudos 

imunoalergológicos e serológicos (a 1-antitripsi

na, lgA, lgM, lgG, Subclasses de lgG e Estudo 
do complemento). 

Foi também excluída doença metabólica 
(sendo observado na consulta externa de doen

ças metabólicas), dado o quadro de obesida
de e atraso de desenvolvimento. 

A TC torácica mostrou bronquiectasias bila

terais 

FIGURA S: IMAGEM DE MICROSCOPIA ELECTRÓNICA 
DE CÍUOS DO EPITÉUO RESPIRATÓRIO. 

Em 2002 é internado no Serviço de Pedia

tria por pneumonia do lobo inferior esquerdo 
sendo diagnosticado na admissão um novo 
episódio de otite média aguda supurada à 
esquerda. 

Desde esta data, persiste com crises de otor

reia intermitente bilateral tratadas medicamente. 
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Em 2004 é diagnosticada otite média cróni

ca bilateral, apresentando à otoscopia perfu
rações mesotimpânicas com edema acentuado 
da mucosa do ouvido médio. 

O audiograma revelou uma hipoacúsia de 
transmissão bilateral e o timpanograma um tra
çado tipo B bilateral com aumento do volume 

do canal bilateramente. (Figura 6) 

FIGURA 6: AUDIGRAMA E IMPEDANCIMETRIA 
EM DOENTE COM DEXTROCARDIA 

E OTITE MÉDIA CRÓNICA SIMPLES BILATERAL. 

A TC dos ouvidos confirmou a presença de 
otite média crónica bilateral, com intensificação 

dos sinais inflamatórios à esquerda. (Figura 7) 
Em Fevereiro de 2005 é submetido a mas

toidectomia com timpanoplastia tipo I à esquer

da. 
No pós-operatório imediato manteve otorrei

ra purulenta à esquerda, sendo submetido a tra
tamento médico, com sucesso, mas ao exame 
objectivo apresenta microperfuração central. 

Em Abril de 2005 o doente apresenta au
sência bilateral de otorreia, mas mantém qua

dro de rinorreia episódica, com origem em 
ambos os meatos médios. 

Desde essa altura sem necessidade de anti

bioterapia, sendo seguido na Consulta Externa 
de ORL. 

FIGURA 7: TC DE OUVIDOS EM DOENTE COM DEXTROCARDIA 
E OTITE MÉDIA CRÓNICA SIMPLES BILATERAL. 

Caso Clínico 3 
LSPN, caucasiana, 1 1 anos de idade, sexo 

feminino. 

Apresentava desde o nascimento infecções 
respiratórias de repetição, nomeadamente ri
nosinusites e otites médias agudas e o diagnós

tico de Situs lnversus. (Figura 8) 

FIGURA 8: DOENTE COM SITUS INVERSUS 
- TELERADIOGRAFIA TÓRAX POSTERO-ANTERIOR. 

Referenciada no início de 2004 para o Ser
viço de ORL, devido à manutenção de otites 
médias agudas de repetição, bilateralmente. 

-------------------------------------------------------- 369 ---



PEDRO MARQUES, CARLA MOURA, JORGE SPRATLEY, LAUDELINA PAIS CLEMENTE, M. PAIS CLEMENTE 

O exame objectivo revelou otite média com 
efusão bilateral , rinorreia e hipertrofia dos cor
netos inferiores. 

A endoscopia nasal confirmou a existência 
de hipertrofia dos cornetos inferiores, edema 
generalizado da mucosa e secreções serosas 
com origem no meato médio, bilateralmente. 

O audiograma mostrou uma hipoacúsia de 
transmissão ligeira bilateral e um timpanogra
ma com traçado tipo B bilateral de Jerger. (Fi
gura 9) 

FIGURA 9 : AUDIGRAMA E IMPEDANCIMETRIA 
EM DOENTE COM SITUS INVERSUS 

E OTITE MÉDIA COM EFUSÃO BILATERAL. 

Na tomografia computorizada (TC) dos seios 
perinasa is, observou-se preenchimento difuso 
das células etmoidais, seios maxilares e esfe
noidal. (Figuras 1 O e 11) 

A TC torácica confirmou a presença de situs 
inversus toraco-abdominal e bronquiectasias 
bilaterais. (Figura 12) 

A doente apresentava a tríade clínica clás
sica da Síndrome de Kartagener: sinusite, bron
quiectasias e Situs lnversus. 

O rastreio de malformações cardíacas foi 
negativo. 

Os estudos imunoalergológ ico e serológi
co(a 1-antitripsina, lgA, lgM, lgG, Subclasses 
de lgG e Estudo do complemento) revelaram-se 

FIGURA 10: DOENTE COM SITUS INVERUS 
E PANSINUSITE (TC, CORTE CORONAL). 

FIGURA 11: DOENTE COM SITUS INVERUS 
E PANSINUSITE (TC SEIOS PERINASAIS, CORTE AXIAL). 

igualmente negativos, tal como a pesquisa de 
mutações associadas à Fibrose Cística (gene 
CFTR) . 

A quimiotaxia dos neutrófilos estava a ltera
da. 
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FIGURA 12: BRONQUIECTASIAS EM DOENTE 
COM SITUS INVERSUS (TC TÓRAX, CORTE AXIAL). 

Os exames histo-patológ ico e ultra-estrutural 
da mucosa nasal foram negativos. 

Em Março de 2005 a doente foi submetida 
a adenoidectomia, miringotomia com coloca
ção de tubos transtimpânicos bi lateralmente e 
cauterização dos cornetos inferiores bilateral
mente, não voltando a referir episódios de oti
tes médias agudas. 

Actua lmente sem sintomas de obstrução na
sa l, rinorreia ou cefaleias e sem novos episódios 
de infecções respiratórias. 

Referida tosse frequente . 
Mantém-se em vig ilância na Consulta Exter

na de O RL. 

DISCUSSÃO 

No presente estudo apresentam-se três casos 
clínicos de crianças com Situs lnversus segui
dos recentemente no Hospital de S. João. 

Estas crianças são exemplos muito típicos dos 
desafios que doentes com este tipo de patolo
gia representam para a Otorrinolaringologia, 
tanto no diagnóstico como no posterior segui
mento clínico, em que a taxa de recorrência de 
infecções das vias respiratórias e do ouvido 
médio é muito elevada, não obstan te todas as 
medidas médicas e cirúrgicas que o O torrino-

laringologista pretende criteri osamente imple
mentar. 

Outro dos aspectos de grande importância 
na abordagem destes doentes é a necess idade 
de apoio multidisciplinar com envolvimento de 
várias valências como a Pediatria , Pneumolo
gia, Radiologia, Medicina Física, Anatomia Pa
to lóg ica, Genética Médica e Cardiologia, para 
além de ORL. 

Como em todos os casos de patolog ia pe
diátrico, e nestas situações com especial ênfa
se, é muito importante uma boa comunicação 
entre o clínico e os pais da criança, no sentido 
de explicar o carácter muitas vezes arrastado 
da doença e alertar para os sinais de alarme 
de fenómenos infecciosos das vias aéreas. 

Durante o desenvolvimento embrionário, é 
identificado o eixo esquerda-direita, em relação 
ao qual os órgãos se posicionam. 

Na origem deste mecanismo estão factores 
genéticos com hereditari edade autossómica re
cessiva que também parecem estar envolvidos 
na origem do quadro de DC e da Síndrome 
de Kartagener. 

N este último caso, o controlo do posiciona
mento dos orgãos é perd ido, justificando uma 
distribuição aleatória representada por 50% 
de Situs Solitus e 50% de Situs lnversus10

• 

Apresentando a DC primária uma prevalência 
que parece variar entre 1/ 30000 e 1/ 15000, 
significa isto que 1/ 60000 a 1/30000 destes 
doentes apresentam situs inversus11

•
12

• 

Por outro lado, a preva lência de Situs lnver
sus na população geral varia entre 1 /25000 e 
1/ 8000, manifestando, 20 a 25% destes indi
víduos a Síndrome de Kartagener, o que signi
fica que a incidência desta varia entre 1/ 120000 
e 1/ 40000, o que reflete, assim, a prevalência 
de DC em doentes com situs inversus'. 

Fisiologicamente, a disfunção ci liar é carac
terizada por uma movimentação ineficaz dos 
cílios do epitélio respiratório originando um 
transporte mucoci liar deficiente. 

Este é um dos mecanismos de defesa mais im
portante para as substâncias inaladas e secre-
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ções produzidas, removendo-as e encaminhan

do-as para a nasofaringe, onde são deglutidas 

ou eliminadas para o exterior pela tosse2
•
13

•
14

• 

Uma alteração deste sistema origina um 

quadro de estase das secreções promovendo a 

ocorrência de infecções respiratóri as de repe

tição. 

A DC primária ou síndrome dos cí lios imó

ve is vai agrupar um con junto heterogéneo de 

alterações autossómicas recessivas caracteri

zadas pela deficiência parcial ou completa da 

motilidade ciliar. 

A estas alterações da motilidade está asso

ciada uma grande variedade de modificações 

da ultraestrutura ciliar, incluindo a ausência dos 

braços de dineína, das espícu las radiais, ou as 

alterações da orientação ciliar1
• 

No entanto, é importante referir que na gran

de maioria dos casos de Situs lnversus a DC 

está ausente porque, apesar da disposição dos 

órgãos estar alterada, as alterações funcionais 

destes são raras. 
Quando presente, a clínica é heterog énea e 

manifesta-se em qualquer local em que existam 

estruturas c ii i ares 15
• 

A acumulação das referidas secreções, com 

o consequente risco de infecção, leva ao pre

domínio de queixas do foro otorrinolaringoló

gico e bronco-pulmonar2
•
5

•
6

• 

A sintomatolog ia apresentada vai ter uma 

recorrência característica, inic iando-se logo 

após o nascimento2
. 

Durante a infância ou adolescência tem pou

co impacto na qualidade de vida mas, a partir 

desta idade, observa-se um aumento progressi

vo dos sintomas respiratórios 16
• 

Sturgess e Turner estudaram as a lterações 

clínicas em doentes com DC primária e obser

varam que practicamente todos apresentavam 

tosse (97.1 %) e ri nosinusite (94. 1 %), sendo a 

otite média com efusão (76.5%) e as bronqui

ectasias (58.8%) também comuns17
• 

Os doentes com síndrome de Kartagener 

podem apresentar ainda anosmia e polipose 

nasa l (até 20%)2
•
5

•
10

• 

No casos clínicos apresentados pudemos 

observar dados semelhantes, apesar desta pe

quena série. 
Assim, as crianças exibiam tosse ( 1 00%), ri

nossinusite ( 1 00%), otites médias de repeti

ção(100%), otite média com efusão (100%), 

bronquiectasias (1 00%), anosmia (33,(3)%), 

adenoamigda lites de repetição (33 , (3)%), 

pneumonias(33,(3)%), cefa leias(33,(3)%). 

As queixas otológ icas tendem a diminuir na 

adolescência, facto este que parece estar rela

cionado com o cresc imento da base do crâneo 

e respectiva alteração morfológica da trompa 

de Eustáquio18
• 

Mais tardiamente desenvolvem-se infecções 

de repetição das vias respiratórias inferiores 

com bronquiectasias e quadros brônquicos que 

podem ter componente de broncospasmo. 

Esta sintomatologia mimetiza outras situações 

como alergias graves, fibrose cística , hipoga

maglobulinemias e síndrome de Young (infec

ções respiratória s de repetição e obstrução 

congénita do epidídimo), tornando-se essencial 

para o diagnóstico diferencial a exclusão des

tas patologias. (Quadro 1) 19 

A clínica respirató ria difusa é o quadro pre

valente e apresenta um alto valor preditivo 

para a presença de DC primária. 

Concomitantemente, a presença de tosse 

crónica, apesar de uma prevalência elevada, 

se sem qualquer outro achado parece ter um 

excelente valor preditivo negativo19
• 

As alterações da motilidade ciliar podem 

manifestar-se noutros órgãos nomeadamente na 

mobilidade dos espermatozóides. 
A infertilidade masculina é característica, mas 

não está sempre presente2
. 

Dado que esta é apenas causada pela altera

ção da motilidade, actualmente já é possível fe

cundar o oócito com técnicas de reprodução 

medicamente assistida 10
• 

O diagnóstico de Situs lnversus passa, neces

sariamente, por uma investigação imagiológica. 

Embora a ultrassonografia e a telerad iogra

fia possam ser utilizadas, a TC toraco-abdomi 
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Discinésia Fibrose Alergia lmunodeficiências Síndrome de 
Ciliar Cística Young 

Primária 

Idade do Nascimento Nascimento Infância Infância Idade adulta 

aparecimento 

dos sintomas 

Hereditariedade Autossómica Autossómica Multifactorial Dependente da Desconhecida 

recessiva receSSIVO situação 

Situs lnversus 50% Não Não Não Não 

Rinorreia +++ + ++!+++ ++!+++ + 

Sinusite +++ +++ ++ +++ +++ 

Otite Média +++ Não Não +++ + 

Poli pose ++ ++++ N ão Não Não 

nasosinusal (20%) (50%) 
-QUADRO 1: DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL DE DISFUNÇAO CILIAR PRIMARIA (ADAPTADO DE JORISSEN ET AL. 1997). 

nal é mais eficaz para o esclarecimento com

pleto desta anomalia. 
Igualmente a TC dos seios perinasa is é de 

grande importância para o diagnóstico de 

sinusite. 
O diagnóstico da síndrome de Kartagener, 

como entidade clín ica que é, traduz-se pela 
identificação da tríade característica de sinu
site, bronquiectasias e Situs lnversus. 

Nestas situações é mandatário o rastreio de 

disfunção ciliar que está sub jacente às altera
ções clínicas7

. 

O diagnóstico é frequentemente efectuado na 
infância devido à sintomatolog ia respiratória 
característica, associada em 50% dos casos 

ao pos icionamento visceraF0
• 

Certos autores referem que nos doentes com 

Situs lnversus o diagnóstico é mais precoce, 

mas esta hipótese parece não ser sustentada 
estatisticamen te 16

. 

lmagio log icamente (Telerad iogra fia e TC) 
podem observar-se preenchimento si nusa l, 

espessamento da mucosa nasosinusal, hipotrans
parênc ias pulmonares, bronquiectasias e Situs 
lnversus. 

O estudo audiológ ico das crianças revela 
frequentemente uma hipoacúsia de transmissão 
e um timpanograma com traçado tipo B bilate

ralmente, os quais represen tam o quadro de 
otite média. 

As provas funcionais respiratórias demons
tram habitualmente síndromes obstrutivas. 

É ainda importante a rea lização de uma a

va liação cardíaca para exclusão de alterações 
estruturai s associadas a Situs ln versus que, em
bora ocorram raramente (3.5%), são mais pre

va lentes do que na população geral ( l %) . 
A lguns autores referem a existência de altera

ção da quimiotaxia dos leucóci tos polimorfonu

cleares que, quando presente possibilita uma 
maior incidência de fenómenos infecc iosos 10

. 

Dado que a DC é uma doença pouco fre
quente e cu jo d iagnóstico definitivo apresenta 
custos elevados, este deve ser rea lizado medi-
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ante situações devidamente fundamentadas: 

- doentes com forte suspeita da doença e 

exclusão de outras patolog ias (ex:Fibrose 
Cística) ; 

- doentes com Situs lnversus e quadros re

petidos de infecções respiratórias; 
-doentes com a lterações respirató rias neo

natais de origem desconhecida. 

Nestes casos, devem ser avaliadas a função 
e ultraestrutura ciliares. 

Para isso, devem ser colhidas amostras da 

mucosa, a nível nasa l, ou traqueal, apresentan

do esta última uma maior qualidade. 
N o caso da mucosa nasal, a amostra deve ser 

obtida por biópsia dos cornetas inferior ou médio, 

de preferência após os dois anos de idade, de 

forma a permitir a exploração da via aérea6
• 

Deve ser avaliada a frequência de batimen

tos ciliares e efectuada a aná lise ultraestrutural 

dos cílios através de microscopia electrónica. 
Uma percentagem de cílios a lterados supe

rior a 1 0% é considerada anormal20. 

Em contraste com a DC primária, que apre
senta alterações c iliares permanentes, as infec

ções víricas e a inflamação crón ica envolvem 

apenas zonas parciais do epitélio e são transi
tórias 19. 

Uma orientação ciliar alterada na ausência 

de qualquer outro defeito foi pela primeira vez 
identificada em 199021 . 

Esta reflecte-se numa falta de coordenação 

nos batimentos ciliares cujo resultado é uma 
função mucoci liar deficiente, expressada por 
um quadro clínico semelhante àqueles em que 

existem alterações estruturais2
•
5
•
10. 

Resultados de um estudo recente indicam 

que aproximadamente 30% de doentes com 
Síndrome de Kartagener apresentam uma ultra
estrutura c iliar normal22

. 

Em resumo, o procedimento diagnóstico de 
disfunção ciliar deve ser realizado por etapas, 
que se deverão ser iniciados pela exclusão de 

outras si tuações que envolvam uma clínica de 
infecções respiratória recorrentes2. 
(Quadro 2) 

Infecções da via respiratória recorrentes 

• Avaliar: • A lergias ~ 
~ 

• Hiperplasia de tecido linfóide 

• Teste do suor 

• lmunoglobu linas 

Se teste negativos ou 

l 
Se com sintomas desde o 12 dia de vida ou 

Se com Situs lnversus 

• Avaliar • Clearence mucoci liar nasal (ex:Teste da Sacarina) 

• Actividade ciliar 

+ l -
I Diagnóstico J I • Avaliar • Microscopia electrón ica I 

+ f -
I Diagnóstico I l • Avaliar: • Ava liação ci liar após ci liogénese em cu ltura I 

-QUADRO 2 : FLUXOGRAMA DIAGNOSTICO DE DISFUNÇAO CILIAR PRIMARIA (ADAPTADO DE JORISSEN ET AL.) 
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Sempre que não for conclusiva, deve ser 
feita cultura celular para investigação da 
função ciliar após ci liogénese in vitrd. 

Nestes casos deve ser avaliada a frequên
cia e coordenação da actividade ciliar. 

Só quando a actividade ciliar coordenada é 
claramente observada, é que uma DC primária 
pode ser completamente excluída. 

Os resultados após ciliogénese parecem a
presentar uma sensibilidade e especificidade de 
1 00%, devido à expressão da alteração pri
mária na ausência de alterações adquiridas2

. 

Não há tratamento para o Situs lnversus, 
nem habitualmente é necessário, a não ser em 
situações em que existam alterações cardíacas 
estruturais. 

Todavia , os indivíduos com Situs lnversus de
vem ser instruídos para informar o médico da 
sua situação, de modo a prevenir qualquer 
erro médico de d iagnóstico devido ao posicio
namento alterado dos órgãos. 

O tratamento da DC e, por consequênc ia, 
da síndrome de Kartagener, passa por uma 
antibioterapia nas exacerbações agudas e, 
pontualmente, pela promoção de drenagem 
das secreções, nomeadamente com a lavagem 
nasal com soluções salinas. 

A administração de mucolíticos e de ago
nistas Beta-adrenérgicos não parece apresen
tar vantagens23

. 

Por outro lado a adenosina trifosfato (ATP) 
aplicada localmente parece melhorar a função 
ciliar, mas o transporte mucocl iar mantém-se 
lentificado2. 

No que respeita às vias aéreas inferiores, a 
cinesiterapia respiratória reduz a acumulação 
de secreções e a frequência de infecções, pre
venindo deste modo o desenvolvimento de bron
quiectasias2. 

O terma lismo também poderá estar associa
do a uma melhoria sintomática destes doentes. 

O tratamento da sinusite deverá ser ponde
rado caso a caso, podendo ser necessária a 
realização de intervenção cirúrgica para me
lhor drenagem dos seios perinasais24. 

A patolog ia do ouvido médio exige frequen
temente miringotomia e recurso à colocação 
de tubos transtimpânicos. 

Por vezes ocorre otorreia crón ica e, no caso 
da persistência desta pode complicar-se de 
mastoidite ou colesteatoma. 

A mastoidectomia pode ser necessária2. 
Por isso o acompanhamento destes doentes 

deve ser periódico e o recurso à radiologia com 
TC deve ser cuidado, mas revela-se frequente
mente de g rande importância. 

O tabagismo, nestes doentes, deve ser com
pletamente abolido25 . 

Contudo, e tal como ficou demonstrado com 
os doentes deste estudo, o risco de recorrência 
da doença está presente, tanto ao nível dos 
seios perinasais como do ouvido e, por isso, 
devem ser info rmados a esse respeito os 
doentes ou respectivos representantes legais. 

O prognóstico de um indivíduo com Situs 
lnversus isolado é bom e, na ausência de qual
quer alteração cardíaca estrutural ou de outro 
diagnóstico subjacente, a esperança média de 
vida é idêntica à da população geral . 

No caso de coexistência de disfunção cil iar 
primária, tal como na síndrome de Kartagener, 
o diagnóstico precoce com o tratamento ade
quado e a prevenção de infecções podem ter 
um papel importante na minimização da irre
versibilidade das lesões da mucosa nasosi
nusal e principalmente das sequelas pul
monares2·5. 

Assim, o aumento progressivo da morbilida
de ao longo da vida pode ser controlado, não 
parecendo haver um aumento da mortalida
del7. 

É pois importante estabelecer o diagnóstico 
de DC o mais precocemente possível para as
segurar uma vig ilância correcta , com o objecti
vo da dimuição da morbilidade e do aumento 
da esperança de vida dos doentes. 

O aconselhamento genético dos pais, no que 
diz respeito aos riscos de recorrência destas 
alterações em eventual futura descendência 
deve também ser tido em conta20·26. 
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CONCLUSÕES 

Parece existir uma íntima re lação entre a 

presença de situs inversus e disfunção ciliar 

primária , nomeadamente através da expressão 

da síndrome de Kartagener. 

O diagnóstico é inicialmente de exclusão de

vendo ser confirmado com exames que avaliam 

a ultraestrutura ciliar e a sua funcionalidade. 

A identificação precoce da doença, o trata-
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