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Resumo

A discinesia ciliar primdria é uma doenga genética e
clinicamente heterogénea, cuja patogénese assenta em
compromisso da estrutura e fungao ciliares.

Cursa habitualmente com infecgoes respiratérias re-
correntes, infertilidade e ainda situs inversus total em
cerca de metade dos doentes.

Dada a raridade e heterogeneidade fenotipica desta
patologia o seu diagnéstico implica frequentemente
um elevado indice de suspeicio.

Com este artigo os autores procuraram rever os aspec-
tos fundamentais relativos a etiopatogénese, quadro
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Abstract

Primary ciliary dyskinesia is a genetically and clini-
cally heterogeneous disorder. Its pathogenesis reflects
structural and functional compromise of the cilia.
Common clinical manifestations include recurrent
upper and lower respiratory tract infections and in-
fertility, as well as situs inversus totalis in half of the
affected patients.

Besides its rarity and phenotypic heterogeneity its
diagnosis usually requires a high suspicion index.
The main purpose of this paper is to review the
pathogenesis, clinical features, diagnostic and thera-
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clinico e abordagens diagnéstica e terapéutica da dis-
cinesia ciliar primdria, contextualizando-os na discus-
sao de trés casos clinicos.

Descrevem-se trés doentes cujo quadro clinico inaugural
foi marcado por sindroma de dificuldade respiratéria ne-
onatal associada, em dois doentes, a situs inversus total. A
evolugio clinica subsequente cursou com sintomatologia
respiratéria em dois doentes (tosse produtiva crénica
num doente e episédios recorrentes de pneumonia e si-
bilancia noutro) e atingimento do aparelho respiratério
superior nos trés. A data do diagnéstico de discinesia ci-
liar primdria, os doentes apresentavam idades distintas (8
meses, 5 ¢ 12 anos), sendo que os dois doentes com idades
de diagnéstico mais tardias apresentavam nessa altura
compromisso funcional respiratério do tipo obstrutivo.
Os autores discutem os diferentes padroes de apresenta-
¢o clinica, a abordagem terapéutica e a evolugao clinica
subsequente, os factores potencialmente implicados no
diagnéstico tardio e as suas repercussoes progndsticas.
O objectivo primordial é alertar para manifestagoes clini-
cas precoces e/ou frequentes de discinesia ciliar primdria,
procurando deste modo influenciar o progndstico pela
melhoria do reconhecimento precoce desta patologia.
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Introducéio

A discinesia ciliar primdria (DCP) é uma
doenca genética rara, associada predominan-
temente a um padrao de hereditariedade
autossémico recessivo, embora tenha sido
documentada, em alguns casos, transmissao
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peutic approaches of primary ciliary dyskinesia be-
yond the discussion of three clinical reports.

We report the cases of three patients all with a past
history of neonatal respiratory distress and two
with situs inversus toralis. The subsequent clinical
manifestations included lower airway symptoms in
two patients (chronic productive cough and recur-
rent pneumonia and wheezing) and upper respira-
tory tract disease in all patients. Age at primary
ciliary dyskinesia diagnosis differed considerably
among patients (8 months, 5 and 12 years). The
two patients with later diagnosis had already obs-
tructive lung function compromise at the time of
diagnosis.

The authors discuss the different clinical patterns
presented, therapeutic strategies and the clinical
progression that ensued, factors possibly impli-
cated in late diagnosis and its prognostic conse-
quences.

The main goal is to emphasize early and/or prevalent
clinical features of primary ciliary dyskinesia in order
to promote clinical awareness and early recognition of
the disease.
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A apresentagao clinica é heterogénea e a etio-
patogenia caracterizada por alteracoes estru-
turais e/ou funcionais ciliares que
condicionam disfunc¢io da mobilidade dos
cilios das células epiteliais respiratérias, cilios
ganglionares embriondrios e flagelos dos es-

permatozdides*”.

DE PNEUMOLOGIA

Vol XVI N.°5 Setembro/Outubro 2010



Download English Version:

https://daneshyari.com/en/article/4213908

Download Persian Version:

https://daneshyari.com/article/4213908

Daneshyari.com


https://daneshyari.com/en/article/4213908
https://daneshyari.com/article/4213908
https://daneshyari.com

