Rev. Port. ORL. n.° 44, n.° 4, ...ovvenn.... , Dezembro 2006

ARTIGO DE REVISAO

SITUS INVERSUS NA CRIANCA - MANIFESTACOES
OTORRINOLARINGOLOGICAS
SITUS INVERSUS IN CHILDREN - OTORHINOLARYNGOLOGICAL
MANIFESTATIONS

Pedro Marques*, Carla Moura®, Jorge Sprafley*, Loudelina Pais Clemente*, M. Pais Clemente*

SUMARIO:

O Situs inversus & uma malfermag@e congénita rara, com uma frequéncia na populagéo geral de 1:25000 a 1:8000.

Trata-se de uma entidade com hereditariedade autossémica recessiva, caracterizada por uma inversdo no plano sagital dos 6rgéos abdominais e/ou
toracicos, como uma "imagem em espelho”.

Em cerca de 25% dos casos, o Situs Inversus, surge associado a manifestaces de rinosinusite crénica, bronquiectasias e em alguns casos, a disfungéo
ciliar do epitélio respiratério.

Esta entidade denomina-se Sindrome de Kartagener e nela sobressai, além de patologia recorrente da via respiratéria, a elevada incidéncia de ofite
média.

Por vezes a infertilidade masculina esta asseciada.

Na avaliagdo prognéstica da doenca o rastreio de disfuncéo ciliar em amostras de epitélio respiratério é determinante/mandatério.

Neste trabalho apresenta-se uma proposta de fluxograma para diagnéstico de criangas com Situs Inversus, baseado em frés casos clinicos fratados recen-
temente no Servigo de Otorrinolaringologia do Hospital de $.Jodo - Faculdade de Medicina do Porto

PALAVRAS CHAVE: Situs Inversus; Disfuncéo ciliar priméria; Infecgdes respiratérias recorrentes; Sindrome de Kartagener.

ABSTRACT:

Situs Inversus is an unusual congenital autossomical recessive malformation with a prevalence of 1:25000 to 1:8000 in the normal population. In this con-
dition the organs of the chest and abdomen are arranged in a perfect mirror image of their normal positioning in the sagital plane.

Around 25% of patients with Situs Inversus also present with chronic rhinosinusitis, bronchiectasis and sometimes ciliary defects, an association denomi-
nated Kartagener Syndrome.

Besides the increased rates of different types of upper and lower respiratory trait infections there is a higher incidence of ofitis media.

Sometimes occurs male infertility.

In these patients the study of ciliary function is of most importance.

This paper proposes a diagnostic fluxogram based in three children with situs inversus recently managed at the Otorhinolaryngology Department of
Hospital de S.Jodo- Faculdade de Medicina do Porfo.

KEYWORDS: Situs Inversus; Primary ciliary dyskinesia; Respiratory tract infections; Kartagener syndrome.
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INTRODUCAO minal, com o dpice cardiaco, o pulmao bilobu-
lado, o estémago e o bago do lado esquerdo e

A grande maioria da populagdo humana a veia cava, o pulmao trilobulado, o apéndice e
(99.99%) apresenta uma assimetria foraco-abdo- o maior lobo do figado do lado direito (Situs Solitus).

*  Faculdade de Medicina do Porto, Servico de ORL do Hospital de S. Jodo.

365




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

Ocasionalmente hé individuos que apresen-
tam uma disposicdo em espelho desta assime-
tria, designada de Situs Inversus.

O Situs Inversus, descrito pela primeira vez
no século XVIII por Matthew Baillie, tem uma
frequéncia entre 1:25.000 e 1:8.000'.

Cerca de 20 a 25% destes individuos apre-
sentam um quadro clinico composto por Situs
Inversus, sinusite e bronquiectasias, denomina-
da Sindrome de Kartagener®.

Esta sindrome, descrita inicialmente por Sie-
wert em 1904, apenas foi reconhecida como
entidade congénita distinta apés o trabalho de
Manes Kartagener em 1933%%4°,

Tem uma hereditariedade autossémica re-
cessiva, com heterogeneidade dos loci (ainda
em estudo) e caracteriza-se clinicamente por
um quadro de infecgdes recorrentes do apare-
lho respiratério superior e inferior desde a pri-
meira infancia®®.

A express@o pulmonar da doenca, principal
determinante do prognéstico, é de uma bron-
copneumopatia obstrutiva que evolui para um
quadro de bronquiectasias difusas com degra-
dacédo progressiva da funcdo pulmonar.

As alteragdes pulmonares estdo normal-
mente associadas a infecgdes rinosinusais que
evoluem para sinusite crénica, por vezes com
polipose nasosinusal.

Habitualmente trata-se de uma situacdo com
elevada morbilidade e de dificil controlo.

A associacdo de otite média crénica com
efusGo é também frequente®.

O quadro clinico tipico tem subjacente uma
discinésia ciliar (DC) da mucosa respiratéria
frequentemente devida as alteracdes estruturais
dos préprios cilios, descritas pela primeira vez
por Afzelius nos anos 70%°,

Este quadro clinico, decorrente de infecgdes
respiratérias de repeticdo, pode simular outras
condigdes como alergias, fibrose cistica e hipo-
gamaglobulinemias.

Nesse contexto Buchdahl sugere que em
todas as criancas com doenga respiratoria
crénica com inicio na primeira inféncia e sem

etiologia definida, & mandatério o rastreio da
existéncia de disfuncdo ciliar’.

CASOS CLINICOS

Caso Clinico 1

ORGM, caucasiano, 5 anos, sexo masculi-
no. Crianca com histéria de tosse, infeccdes
respiratérias de repeticdo (ofites médias agu-
das e sinusites), alteracdes do parénquima pul-
monar e Situs Inversos fotal sendo, por esse
motivo, referenciada para a consulta externa

de ORL. (Figura 1)

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

Apresentava ainda atraso de linguagem e
alteracées do olfacto.

Foi observado na consulta em finais de
2003, sendo referido um quadro de adenoami-
gdalites de repeticdo (um nimero superior a 3
por ano).

Ao exame obijectivo foi visualizada hipertro-
fia adenoamigdalina e ofite média com efusdo
bilateral.
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O audiograma mostrou a presenca de hi-
poacUsia de transmiss@o bilateral e o timpano-
grama um tragado tipo B bilateral®. (Figura 2)
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FIGURA 2: AUDIGRAMA E IMPEDANCIMETRIA

EM DOENTE COM SITUS INVERSUS E OTITE MEDIA
COM EFUSAO BILATERAL.

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

Os exames imagiolégicos dos seios perina-
sais monstraram sinais radioldgicos de sinusite
cronica. (Figura 3)

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

Foi também efectuada biépsia do corneto
inferior que mostrou fragmentos superficiais de
mucosa do tipo respiratério, sem alteracdes va-
lorizaveis do epitélio superficial e de cérion
suportando estruturas glandulares mucosas de
morfologia normal e moderado infiltrado difu-
so de pequenos linfocitos.

Em Agosto e Novembro de 2004 repetiu
biépsia da mucosa nasal com exame ultra-
-estrutural, que ndo mostrou alteracdes valori-
zéveis da estrutura ciliar.

A pesquisa de mutacdes associadas & Fibro-
se Cistica - “cystic fibrosis transmembrane con

FIGURA 3: TELERADIQGRAFIA DOS SEIOS PERINASIAS
(INCIDENCIA DE WATERS).

ductance regulator gene” (gene CFTR) foi nega-
tiva.

Os estudos imunoalergolégico e serolégico
(o T-antitripsina, IgA, IgM, IgG, Subclasses de
IlgG e Estudo do complemento) néo revelaram
alteracdes.

Foi excluida patologia cardiaca.

Actualmente a crianca encontra-se bem, ndo
havendo referéncia a novos episédios infeccio-
sos. Mantém-se em observacdo na consulta ex-

terna de ORL.

Caso Clinico 2

JPAF, caucasiano, 8 anos, sexo masculino.

Internado no Hospital de S.Jodo no periodo
neonatal (1996 por suspeita de cardiopatia (2
episédios de cianose e apneia), altura em que
foi diagnosticada dextrocardia.
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Desde o 1° ano de idade que sofria de ofi-
tes médias agudas recorrentes, adenoamigda-
lites e infecgdes respiratérias de repeticdo, com
predominio de pneumonias lobares inferiores
esquerdas. (Figura 4)

FIGURA 4: PNEUMONIA BILATERAL
EM DOENTE COM DEXTROCARDIA
(TELERADIOGRAFIA TORAX POSTERO-ANTERIOR.

Em 1998, é observado no Servico de ORL
com quadro clinico de obstru¢do nasal, ronco-
patia e apneia do sono.

Referida ainda tosse crénica.

O exame obijectivo revelou hipertrofia ade-
noamigdalina e otite média com efusGo bilate-
ral.

O estudo audiométrico mostrou hipoacisia de
transmissdo bilateral e o impanograma apresen-
tava tragado fipo 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 episddios de ofite
média aguda, cerca de cinco por ano, que
motivaram reintervencdo com colocacdo de
tubos transtimpdnicos bilateralmente.

No periodo imediato apresentou melhoria
sinftomdtica, mas 6 meeses apds a intervengao
houve extrus@o esponténea dos tubos de venti-
lacdo.
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Em 2000 refere novos episdédios de ofite
média aguda (cerca de 6 por ano), mais fre-
quentes a direita.

Os exames histopatolégico e ultra-estrutural
da mucosa respiratéria foram negativos (Figura
5), tal como a pesquisa de mutagdes associa-
das & Fibrose Cistica (gene CFTR) e os estudos
imunoalergologicos e serolégicos (o 1-antitripsi-
na, IgA, IgM, IgG, Subclasses de IgG e Estudo
do complemento).

Foi também excluida doenca metabdlica
(sendo observado na consulta externa de doen-
cas metabélicas), dado o quadro de obesida-
de e atraso de desenvolvimento.

A TC torécica mostrou bronquiectasias bila-
terais

FIGURA 5: IMAGEM DE MICROSCOPIA ELECTRONICA
DE CILIOS DO EPITELIO RESPIRATORIO.

Em 2002 é internado no Servico de Pedia-
fria por pneumonia do lobo inferior esquerdo
sendo diagnosticado na admissGo um novo
episédio de ofite média aguda supurada @
esquerda.

Desde esta data, persiste com crises de ofor-
reia intermitente bilateral tratadas medicamente.
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Em 2004 é diagnosticada ofite média créni-
ca bilateral, apresentando & ofoscopia perfu-
racdes mesotimpdnicas com edema acentuado
da mucosa do ouvido médio.

O audiograma revelou uma hipoactsia de
transmiss@o bilateral e o timpanograma um tra-
cado tipo B bilateral com aumento do volume
do canal bilateramente. (Figura )
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FIGURA 6: AUDIGRAMA E IMPEDANCIMETRIA
EM DOENTE COM DEXTROCARDIA
E OTITE MEDIA CRONICA SIMPLES BILATERAL.

A TC dos ouvidos confirmou a presenca de
otite média crénica bilateral, com intensificacao
dos sinais inflamatérios & esquerda. (Figura 7)

Em Fevereiro de 2005 é submetido a mas-
toidectomia com timpanoplastia tipo | & esquer-
da.

No pés-operatério imediato manteve oforrei-
ra purulenta & esquerda, sendo submetido a tro-
tamento médico, com sucesso, mas ao exame
objectivo apresenta microperfuracdo central.

Em Abril de 2005 o doente apresenta au-
séncia bilateral de otorreia, mas mantém qua-
dro de rinorreia episédica, com origem em
ambos os meatos médios.

Desde essa altura sem necessidade de anti-
bioterapia, sendo seguido na Consulta Externa

de ORL.
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FIGURA 7: TC DE OUVIDOS EM DOENTE COM DEXTROCARDIA
E OTITE MEDIA CRONICA SIMPLES BILATERAL.

Caso Clinico 3

LSPN, caucasiana, 11 anos de idade, sexo
feminino.

Apresentava desde o nascimento infeccdes
respiratorias de repeticGo, nomeadamente ri-
nosinusites e otites médias agudas e o diagnds-
tico de Situs Inversus. (Figura 8)

i

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

Referenciada no inicio de 2004 para o Ser-
vico de ORL, devido & manutencdo de ofites
médias agudas de repeticdo, bilateralmente.
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O exame objectivo revelou otite média com
efusdo bilateral, rinorreia e hipertrofia dos cor-
netos inferiores.

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

O audiograma mostrou uma hipoacisia de
transmissdo ligeira bilateral e um timpanogra-
ma com tracado tipo B bilateral de Jerger. (Fi-

gura 9)

FIGURA 9: AUDIGRAMA E IMPEDANCIMETRIA
EM DOENTE COM SITUS INVERSUS
E OTITE MEDIA COM EFUSAO BILATERAL.

Na tomografia computorizada (TC) dos seios
perinasais, observou-se preenchimento difuso
das células etmoidais, seios maxilares e esfe-
noidal. (Figuras 10 e 11)

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

A doente apresentava a triade clinica clas-
sica da Sindrome de Kartagener: sinusite, bron-
quiectasias e Situs Inversus.

O rastreio de malformacdes cardiacas foi
negativo.

Os estudos imunoalergolégico e serolégi-
colal-antitripsina, IgA, IgM, IgG, Subclasses
de IgG e Estudo do complemento) revelaram-se
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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
mutacdes associadas & Fibrose Cistica (gene
CFTR).

A quimiotaxia dos neutréfilos estava altera-

da.

370



SITUS INVERSUS NA CRIANCA - MANIFESTACOES OTORRINOLARINGOLOGICAS

oD
ps7,256)

FIGURA 12: BRONQUIECTASIAS EM DOENTE
COM SITUS INVERSUS (TC TORAX, CORTE AXIAL).

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

Em Marco de 2005 a doente foi submetida
a adenoidectomia, miringotomia com coloca-
¢do de tubos transtimpénicos bilateralmente e
cauterizagdo dos cornetos inferiores bilateral-
mente, ndo voltando a referir episédios de ofi-
tes médias agudas.

Actualmente sem sintomas de obstrucéo na-
sal, rinorreia ou cefaleias e sem novos episddios
de infeccdes respiratérias.

Referida tosse frequente.

Mantém-se em vigiléncia na Consulta Exter-

na de ORL.

DISCUSSAO

No presente estudo apresentam-se trés casos
clinicos de criancas com Situs Inversus segui-
dos recentemente no Hospital de S. Jodo.

Estas criancas s@o exemplos muito tipicos dos
desafios que doentes com este tipo de patolo-
gia representam para a Otorrinolaringologia,
fanto no diagnéstico como no posterior segui-
mento clinico, em que a taxa de recorréncia de
infeccdes das vias respiratérias e do ouvido
médio é muito elevada, ndo obstante todas as
medidas médicas e cirirgicas que o Otorrino-

laringologista pretende criteriosamente imple-
mentar.

Outro dos aspectos de grande importancia
na abordagem destes doentes é a necessidade
de apoio multidisciplinar com envolvimento de
varias valéncias como a Pediatria, Pneumolo-
gia, Radiologia, Medicina Fisica, Anatomia Pa-
tolégica, Genética Médica e Cardiologia, para
além de ORL.

Como em todos os casos de patologia pe-
didtrica, e nestas situagdes com especial énfa-
se, & muito importante uma boa comunicagdo
entre o clinico e os pais da crianga, no sentido
de explicar o carécter muitas vezes arrastado
da doenca e alertar para os sinais de alarme
de fenémenos infecciosos das vias aéreas.

Durante o desenvolvimento embriondrio, é
identificado o eixo esquerda-direita, em relacdo
ao qual os érgdos se posicionam.

Na origem deste mecanismo estdo factores
genéticos com hereditariedade autossémica re-
cessiva que também parecem estar envolvidos
na origem do quadro de DC’ e da Sindrome
de Kartagener.

Neste 0ltimo caso, o controlo do posiciona-
mento dos orgdos é perdido, justificando uma
distribuicdo aleatéria representada por 50%
de Situs Solitus e 50% de Situs Inversus'™.

Apresentando a DC primdria uma prevaléncia
que parece variar entre 1/30000 e 1/15000,
significa isto que 1/60000 a 1/30000 destes
doentes apresentam situs inversus'''?.

Por outro lado, a prevaléncia de Situs Inver-
sus na populacdo geral varia entre 1/25000 e
1/8000, manifestando, 20 a 25% destes indi-
viduos a Sindrome de Kartagener, o que signi-
fica que a incidéncia desta varia entre 1/120000
e 1/40000, o que reflete, assim, a prevaléncia
de DC em doentes com situs inversus'.

Fisiologicamente, a disfuncdo ciliar é carac-
terizada por uma movimentagdo ineficaz dos
cilios do epitélio respiratério originando um
fransporte mucociliar deficiente.

Este é um dos mecanismos de defesa mais im-
portante para as substdncias inaladas e secre-
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cbes produzidas, removendo-as e encaminhan-
do-as para a nasofaringe, onde sdo deglutidas
ou eliminadas para o exterior pela tosse®'* .

Uma alteragao deste sistema origina um
quadro de estase das secrecdes promovendo a
ocorréncia de infeccdes respiratérias de repe-
ticao.

A DC priméria ou sindrome dos cilios imé-
veis vai agrupar um conjunfo heterogéneo de
alteragdes autossdmicas recessivas caracteri-
zadas pela deficiéncia parcial ou completa da
motilidade ciliar.

A estas alteracdes da motilidade esté asso-
ciada uma grande variedade de modificacées
da ultraestrutura ciliar, incluindo a auséncia dos
bragos de dineina, das espiculas radiais, ou as
alteracdes da orientacdo ciliar'.

No entanto, & imporfante referir que na gran-
de maioria dos casos de Sifus Inversus a DC
esté ausente porque, apesar da disposicdo dos
érgdos estar alterada, as alteracdes funcionais
destes s@o raras.

Quando presente, a clinica é heterogénea e
manifesta-se em qualquer local em que existam
estruturas ciliares'.

A acumulacdo das referidas secrecoes, com
o consequente risco de infeccdo, leva ao pre-
dominio de queixas do foro otorrinolaringolé-
gico e bronco-pulmonar®®®.

A sintomatologia apresentada vai ter uma
recorréncia caracteristica, iniciando-se logo
apos o nascimento’.

Durante a inféncia ou adolescéncia tem pou-
co impacto na qualidade de vida mas, a partir
desta idade, observa-se um aumento progressi-
vo dos sintomas respiratérios'®.

Sturgess e Turner estudaram as alteracdes
clinicas em doentes com DC priméria e obser-
varam que practicamente todos apresentavam
tosse (97.1%) e rinosinusite (?4.1%), sendo a
otite média com efusdo (76.5%) e as bronqui-
ectasias (58.8%) também comuns".

Os doentes com sindrome de Kartagener
podem apresentar ainda anosmia e polipose

nasal (até 20%)5.
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No casos clinicos apresentados pudemos
observar dados semelhantes, apesar desta pe-
quena série.

Assim, as criancas exibiam fosse (100%), ri-
nossinusite (100%), otites médias de repeti-
céio(100%), otite média com efusdo (100%),
bronquiectasias (100%), anosmia (33,(3)%),
adenoamigdalites de repeticdo (33,(3)%),
pneumonias(33,(3)%), cefaleias(33,(3)%).

As queixas otolégicas tendem a diminuir na
adolescéncia, facto este que parece estar rela-
cionado com o crescimento da base do créneo
e respectiva alteragdo morfolégica da trompa
de Eustaquio®.

Mais tardiamente desenvolvem-se infeccdes
de repeticdo das vias respiratérias inferiores
com bronquiectasias e quadros brénquicos que
podem ter componente de broncospasmo.

Esta sintomatologia mimetiza outras situacdes
como alergias graves, fibrose cistica, hipoga-
maglobulinemias e sindrome de Young (infec-
cdes respiratorias de repeticdo e obstrucdo
congénita do epididimo), tornando-se essencial
para o diagnéstico diferencial a exclusdo des-
tas patologias. (Quadro 1)

A clinica respiratéria difusa é o quadro pre-
valente e apresenta um alto valor preditivo
para a presenca de DC primdria.

Concomitantemente, a presenca de tosse
crénica, apesar de uma prevaléncia elevada,
se sem qualquer outro achado parece ter um
excelente valor preditivo negativo’.

As alteracdes da motilidade ciliar podem
manifestar-se noutros 6rgdos nomeadamente na
mobilidade dos espermatozéides.

A infertilidade masculina é caracteristica, mas
ndo estd sempre presente’.

Dado que esta é apenas causada pela altera-
¢do da motilidade, actualmente ja é possivel fe-
cundar o oécito com técnicas de reproducdo
medicamente assistida'.

O diagnéstico de Situs Inversus passa, neces-
sariamente, por uma investigacdo imagiolégica.

Embora a ultrassonografia e a teleradiogra-
fia possam ser utilizadas, a TC toraco-abdomi
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Discinesia Fibrose Alergia | Imunodeficiéncias| Sindrome de
Ciliar Cistica Young
Primaria
Idade do Nascimento | Nascimento Infancia Infancia Idade adulta

aparecimento
dos sintomas

Hereditariedade | Autossémica | Autossémica

Multifactorial

Dependente da | Desconhecida

recessiva recessiva situacdo
Situs Inversus 50% Ndo Ndao Ndo Nao
Rinorreia —t + ++/++4+ ++/ 4+ +
Sinusite +++ ot ++ +++ ot
Otite Média e+ Né&o Nao +++ +
Polipose ++ 4+ Nao Ndo Néo
nasosinusal (20%) (50%)

QUADRO 1: DIAGNOSTICO DIFERENCIAL DE DISFUNCAO CILIAR PRIMARIA (ADAPTADO DE JORISSEN ET AL. 1997).

nal é mais eficaz para o esclarecimento com-
pleto desta anomalia.

Igualmente a TC dos seios perinasais é de
grande importéncia para o diagnéstico de
sinusite.

O diagnéstico da sindrome de Kartagener,
como entfidade clinica que é, traduz-se pela
identificacdo da triade caracteristica de sinu-
site, bronquiectasias e Situs Inversus.

Nestas situacdes & mandatério o rastreio de
disfuncao ciliar que esta subjacente as altera-
¢des clinicas’.

O diagnéstico é frequentemente efectuado na
infancia devido & sintomatologia respiratéria
caracteristica, associada em 50% dos casos
ao posicionamento visceral®.

Certos autores referem que nos doentes com
Situs Inversus o diagnéstico é mais precoce,
mas esta hipotese parece ndo ser sustentada
estatisticamente™.

Imagiologicamente (Teleradiografia e TC)
podem observarse preenchimento sinusal,

espessamento da mucosa nasosinusal, hipotrans-
paréncias pulmonares, bronquiectasias e Sifus
Inversus.

O estudo audiolégico das criancas revela
frequentemente uma hipoacisia de transmissdo
e um timpanograma com fragado tipo B bilate-
ralmente, os quais representam o quadro de
ofite média.

As provas funcionais respiratérias demons-
tram habitualmente sindromes obstrutivos.

E ainda importante a realizacdo de uma a-
valiagdo cardiaca para exclusdo de alteragdes
estruturais associadas a Situs Inversus que, em-
bora ocorram raramente (3.5%), sGo mais pre-
valentes do que na populacdo geral (1%).

Alguns autores referem a existéncia de altera-
¢Go da quimiotaxia dos leucécitos polimorfonu-
cleares que, quando presente possibilita uma
maior incidéncia de fenémenos infecciosos'.

Dado que a DC é uma doenga pouco fre-
quente e cujo diagnéstico definitivo apresenta
custos elevados, este deve ser realizado medi-
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ante situacdes devidamente fundamentadas:

— doentes com forte suspeita da doenga e
exclus@o de outras patologias (ex:Fibrose
Cistica);

— doentes com Situs Inversus e quadros re-
petidos de infecces respiratérias;

— doentes com alteracdes respiratérias neo-
natais de origem desconhecida.

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

Para isso, devem ser colhidas amostras da
mucosa, a nivel nasal, ou traqueal, apresentan-
do esta Gltima uma maior qualidade.

No caso da mucosa nasal, a amostra deve ser
obtida por bidpsia dos cornetos inferior ou médio,
de preferéncia apés os dois anos de idade, de
forma a permitir a exploracéo da via aérea®.

Deve ser avaliada a frequéncia de batimen-
tos ciliares e efectuada a andlise ultraestrutural
dos cilios através de microscopia electrénica.

Uma percentagem de cilios alterados supe-
rior a 10% é considerada anormal®.

Em contraste com a DC primaria, que apre-
senta alteragdes ciliares permanentes, as infec-
cdes viricas e a inflamacdo crénica envolvem
apenas zonas parciais do epitélio e sdo transi-
torias'.

Uma orientacdo ciliar alterada na auséncia
de qualquer outro defeito foi pela primeira vez
identificada em 19907,

Esta reflecte-se numa falta de coordenacdo
nos batimentos ciliares cujo resultado é uma
fungGo mucociliar deficiente, expressada por
um quadro clinico semelhante dqueles em que
existem alteracdes estruturais®*'°.

Resultados de um estudo recente indicam
que aproximadamente 30% de doentes com
Sindrome de Kartagener apresentam uma ultra-
estrutura ciliar normal®.

Em resumo, o procedimento diagnéstico de
disfungao ciliar deve ser realizado por etapas,
que se deverdo ser iniciados pela exclusGo de
outras situagdes que envolvam uma clinica de
infeccdes respiratéria recorrentes?.

(Quadro 2)

Infeccdes da via respiratéria recorrentes

e Avaliar:

—

e Alergias

e Hiperplasia de tecido linféide
* Teste do suor

* Imunoglobulinas

Se teste negativos ou
Se com sinftomas desde o 12 dia de vida ou
Se com Situs Inversus

e Avaliar
e Actividade ciliar

* Clearence mucociliar nasal (ex:Teste da Sacarina)

ot
| Diagnéstico |

”’v _

[ * Avaliar * Microscopia electrénica |

s+ ¥ -

| e Avaliar: * Avaliagdo ciliar apés ciliogénese em cultura ’

’ Diagnéstico |:

QUADRO 2: FLUXOGRAMA DIAGNOSTICO DE DISFUNCAO CILIAR PRIMARIA (ADAPTADO DE JORISSEN ET AL.)
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Sempre que ndo for conclusiva, deve ser
feita cultura celular para investigagdo da
funcdo ciliar apés ciliogénese in vitro?.

Nestes casos deve ser avaliada a frequén-
cia e coordenacdo da actividade ciliar.

S6 quando a actividade ciliar coordenada é
claramente observada, é que uma DC priméria
pode ser completamente excluida.

Os resultados apés ciliogénese parecem a-
presentar uma sensibilidade e especificidade de
100%, devido & expressdo da alteracdo pri-
maria na auséncia de alteracdes adquiridas?.

N&o hd tratamento para o Situs Inversus,
nem habitualmente é necessario, a ndo ser em
situacdes em que existam alteracdes cardiacas
estruturais.

Todavia, os individuos com Situs Inversus de-
vem ser instruidos para informar o médico da
sua situagdo, de modo a prevenir qualquer
erro médico de diagnéstico devido ao posicio-
namento alterado dos érgdos.

O tratamento da DC e, por consequéncia,
da sindrome de Kartagener, passa por uma
antibioterapia nas exacerbacdes agudas e,
pontualmente, pela promogdo de drenagem
das secrecées, nomeadamente com a lavagem
nasal com solucdes salinas.

A administragdo de mucoliticos e de ago-
nistas Befa-adrenérgicos ndo parece apresen-
tar vantagens®.

Por outro lado a adenosina trifosfato (ATP)
aplicada localmente parece melhorar a fungdo
ciliar, mas o fransporte mucocliar mantém-se
lentificado?.

No que respeita as vias aéreas inferiores, a
cinesiterapia respiratéria reduz a acumulagdo
de secrecdes e a frequéncia de infeccdes, pre-
venindo deste modo o desenvolvimento de bron-
quiectasias®.

O termalismo também poderé estar associa-
do a uma melhoria sintomética destes doentes.

O tratamento da sinusite deverd ser ponde-
rado caso a caso, podendo ser necessdria a
realizacdo de infervengdo cirrgica para me-
lhor drenagem dos seios perinasais?.

A patologia do ouvido médio exige frequen-
temente miringotomia e recurso & colocacdo
de tubos transtimpdnicos.

Por vezes ocorre otorreia crénica e, no caso
da persisténcia desta pode complicarse de
mastoidite ou colesteatoma.

A mastoidectomia pode ser necessaria®.

Por isso o acompanhamento destes doentes
deve ser periédico e o recurso & radiologia com
TC deve ser cuidado, mas revela-se frequente-
mente de grande importéncia.

O tabagismo, nestes doentes, deve ser com-
pletamente abolido?.

Contudo, e tal como ficou demonstrado com
os doentes deste estudo, o risco de recorréncia
da doenca estd presente, tanto ao nivel dos
seios perinasais como do ouvido e, por isso,
devem ser informados a esse respeito os
doentes ou respectivos representantes legais.

O prognéstico de um individuo com Situs
Inversus isolado é bom e, na auséncia de qual-
quer alteragdo cardiaca estrutural ou de outro
diagnéstico subjacente, a esperanca média de
vida é idéntica & da populacdo geral.

No caso de coexisténcia de disfuncdo ciliar
priméria, tal como na sindrome de Kartagener,
o diagnéstico precoce com o tratamento ade-
quado e a prevencao de infeccoes podem ter
um papel importante na minimizacéo da irre-
versibilidade das lesdes da mucosa nasosi-
nusal e principalmente das sequelas pul-
monares™’.

Assim, o aumento progressivo da morbilida-
de ao longo da vida pode ser controlado, néo
parecendo haver um aumento da mortalido-
de".

E pois importante estabelecer o diagnéstico
de DC o mais precocemente possivel para as-
segurar uma vigilancia correcta, com o objecti-
vo da dimuicdo da morbilidade e do aumento
da esperanca de vida dos doentes.

O aconselhamento genético dos pais, no que
diz respeito aos riscos de recorréncia destas
alteracées em eventual futura descendéncia
deve também ser tido em conta®?.
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CONCLUSOES

Parece existir uma intima relacdo entre a
presenca de situs inversus e disfuncdo ciliar
priméria, nomeadamente através da expressdo
da sindrome de Kartagener.

O diagnéstico é inicialmente de exclusdo de-
vendo ser confirmado com exames que avaliam
a ultraestrutura ciliar e a sua funcionalidade.

A identificacdo precoce da doenca, o trato-
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