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$Qué se sabe del tema que trata este estudio?

La discinesia ciliar primaria (DCP) es una enfermedad genética
autosémica recesiva poco frecuente, que produce defectos funcio-
nales y estructurales en los cilios, con infecciones sinopulmonares
recurrentes. Para el diagnéstico es necesario una combinacién de
pruebas de laboratorio, algunas de las cuales no estdn disponibles
en paises de bajos y medianos recursos.

Resumen

La discinesia ciliar primaria (DCP) es una enfermedad genética poco frecuente que produce defectos

$Qué aporta este estudio a lo ya conocido?

Reportamos los primeros 5 casos de discinesia ciliar primaria en
pediatria, en un pais de medianos recursos econémicos, describien-
do las caracteristicas clinicas, radiol6gicas y de ultraestructura ciliar.
En paises de medianos recursos econdémicos la microscopia elec-
trénica asociada a las caracteristicas clinicas y radioldgicas juegan
un rol importante en el diagnéstico temprano de esta enfermedad.
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funcionales y estructurales en los cilios. En Perd, no se han reportado casos de esta enfermedad enla  Nifos;

poblacién pedidtrica. Objetivo: Describir las caracteristicas clinicas, radiolégicas y de ultraestructura
ciliar en nifos con DCP, en un pais de medianos recursos econémicos. Caso Clinico: Reportamos
5 pacientes con DCP en el Instituto Nacional de Salud del Nifio-Brefia (Peru). El rango de edad al
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diagnostico fue de 1 a 5 afios (mediana 3 afos). Tres pacientes fueron varones. Las manifestaciones
clinicas mas frecuentes fueron tos himeda cronica, roncus y crepitaciones gruesas, sindrome obs-
tructivo bronquial recurrente y neumonias a repeticién. Todos los pacientes tenian atelectasia, tres
tenfan bronquiectasias y dos presentaban dextrocardia con situs inversus. En dos pacientes se habia
practicado lobectomia. Se descartaron otras causas de neumonias a repeticion con estudio de inmu-
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nodeficiencias, test de cloro y aspiracién pulmonar. En la microscopia electrénica se encontré a la
ausencia del brazo interno de la dineina como el patrén mas frecuente. Todos fueron tratados con an-
tibioticoterapia, nebulizaciones con solucién salina hipertonica y fisioterapia respiratoria con buena
adherencia. Conclusion: En paises de medianos recursos econémicos la microscopia electronica aso-
ciada a las caracteristicas clinicas y radioldgicas juegan un rol importante en el diagndstico temprano
de esta enfermedad. Este es el primer reporte peruano que aporta a la casuistica y epidemiologia de
esta patologia poco frecuente.

Abstract

Primary ciliary dyskinesia (PCD) is a rare genetic disease that produces functional and structural de-
fects in the cilia. In Peru, no cases of this disease have been reported in the pediatric population. Ob-
jective: To describe the clinical, radiological and ciliary ultrastructure characteristics in children with
PCD, in a country with medium economic resources. Clinical Case: We report 5 patients with PCD
treated at the Instituto Nacional de Salud del Nifio-Brena (Peru). Age range 1 to 5 years (median 3
years). Three patients were male. The most frequent clinical manifestations were chronic wet cough,
rhonchi, coarse crackles, recurrent bronchial obstructive syndrome, and recurrent pneumonia. All
patients had atelectasis, three had bronchiectasis, and two had dextrocardia with situs inversus. Two
patients had undergone lobectomy. Other causes of recurrent pneumonias were ruled out with im-
munodeficiency study, chlorine test and pulmonary aspiration The electron microscopy showed ab-
sence of the inner arm of dynein as the most frequent pattern. All patients received treatment with
antibiotics, nebulization with hypertonic saline, and respiratory physiotherapy with good adherence.
Conclusion: In medium incomes countries, electron microscopy associated with clinical and radio-
logical characteristics plays an important role in the early diagnosis of this disease. This is the first
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Peruvian report that contributes to the casuistry and epidemiology of this rare pathology.

Introduccién

La discinesia ciliar primaria (DCP) es una enferme-
dad genética autosémica recesiva que ocasiona defec-
tos funcionales y/o estructurales de los cilios'>. Se esti-
ma una prevalencia de 1/10.000-20.000 nacidos vivos,
siendo elevada en ciertos grupos étnicos con altas tasas
de consanguinidad; sin embargo, las cifras estarfan
subestimadas debido a que muchos pacientes perma-
necen sin diagndstico"*.

La alteracion de la funcién ciliar da como resul-
tado inflamacién e infeccién crénica de las vias res-
piratorias superiores e inferiores como rinitis persis-
tente, sinusitis, otitis media, enfermedad supurativa
pulmonar, entre otras®”’. Los sintomas con frecuencia
empiezan en el periodo neonatal caracterizados por
dificultad respiratoria neonatal, secreciéon nasal cré-
nica y tos humeda. Estos sintomas progresan en la
infancia a infecciones sinopulmonares recurrentes y
eventualmente a bronquiectasias afectando predomi-
nantemente los 16bulos medio, lingular e inferiores®.
Asimismo, puede presentarse infertilidad en varones
y subfertilidad en mujeres debido a la alteracién de la
funcion ciliar de los flagelos de los espermatozoides y
las trompas de Falopio®.

No existe un gold standard para el diagnédstico de
DCP; sin embargo, es necesario una combinacién

de pruebas como la medicién del 6xido nitrico na-
sal (nON) asociado a pruebas altamente sugerentes
como el analisis de funcién de los cilios mediante vi-
deomicroscopia de alta velocidad (HSVA), y si estd
disponible algunas pruebas confirmatorias como
el defecto de la ultraestructura ciliar visualizada
mediante microscopia electrénica de transmision
(MET), estudios genéticos'®'"!, y recientemente suge-
rido para paises de limitados recursos econémicos, el
andlisis de inmunofluorescencia (IF) de la expresion
de proteinas'?. Sin embargo, alrededor del 30% de
pacientes no son diagnosticados mediante estudios
genéticos y MET, siendo muy necesarias las demads
pruebas*”.

Desde el 2006, se han formado grupos focales inter-
nacionales que agrupan a médicos y expertos con inte-
rés para avanzar en investigaciones sobre esta enferme-
dad estableciéndose cohortes internacionales de DCP'.
Al ser considerada como enfermedad rara o huérfana
debido a la limitada cantidad de casos (prevalencia
inferior a 5 casos/10.000 habitantes) y al no tener un
programa de seguimiento o estudio en el sistema de
salud peruano®, puede ocasionar dificultades para el
diagndstico oportuno. El objetivo del presente trabajo
es describir las caracteristicas clinicas, radioldgicas y de
ultraestructura ciliar en nifos con DCP, en un pais de
medianos recursos econémicos.
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Caso Clinico

Reportamos cinco pacientes con diagndstico de
discinesia ciliar primaria atendidos en el servicio de
neumologia del Instituto Nacional de Salud del Nifio-
Brefia (Lima-Perd) durante el periodo del 1 de enero
de 2015 al 31 de diciembre de 2019. El estudio fue
aprobado por el comité de ética del Instituto Nacional
de Salud del Nifio-Brena (Lima, Pert) (N°107-2021-
CIEI-INSN); ademads, se obtuvo el consentimiento in-
formado de los familiares.

Los cinco casos fueron diagnosticados estando
hospitalizados, la mediana de edad al momento del
diagnéstico fue 3 anos (rango 1 a 5 afios) y 3 fueron
del sexo masculino. Todos los pacientes procedian de
distintas regiones de Pert y de familias distintas sin
ningun grado de parentesco. Los casos 1 y 5 fueron
diagnosticados equivocadamente como asma con po-
bre respuesta terapéutica; mientras que los casos 2, 3
y 4 como tos crénica. Ninguno de los pacientes tenia
historia parental de asma. Los casos 4 y 5 tenian un fa-
miliar (padre) con rinitis alérgica en tratamiento. Solo
el caso 1 tenia un hermano fallecido a los 2 meses de
edad por una cardiopatia congénita en su hospital de
origen. Ninguno de los pacientes tenia dismorfias, ni
cirugias recientes al momento del diagnéstico.

Dentro de las manifestaciones clinicas, todos los
pacientes tenfan antecedentes de infecciones crénicas
del tracto respiratorio (tos himeda crénica, sindrome
obstructivo bronquial recurrente, neumonias recu-
rrentes) con una mediana de edad de inicio de 4 meses
(rango 1 a 10 meses) y roncus/crepitaciones gruesas
persistentes en ambos hemitérax al examen clinico.
Cuatro tenian como antecedente distrés respiratorio
neonatal y sinusitis (caracterizado por secrecién na-
sal persistente asociado a alteraciones en la radiografia
de senos paranasales). S6lo dos pacientes (caso 1y 3)
presentaron otitis media recurrente; sin embargo, no
hubo pérdida auditiva en el seguimiento (tabla 1).

En el cultivo de secrecion bronquial en el caso 1y
el cultivo de secreciéon nasofaringea en el caso 5, se ob-
tuvo resultado positivo a Pseudomona aeruginosa, que
fueron erradicados con tratamiento antibidtico. Nin-
gun paciente tuvo resultado de hemocultivo positivo a
algin microorganismo.

Dentro de las manifestaciones radiolégicas, cuatro
mostraron alteracién en los senos paranasales tipo en-
grosamiento mucoperidstico u opacidad de los senos.
Todos los pacientes presentaron atelectasia crénica y
acentuacién pulmonar hiliobasal (figura 1). Dos pa-
cientes tenian dextrocardia con situs inversus y tres
pacientes bronquiectasias (figura 2).

Previo al diagnéstico de DCP como parte del es-
tudio de tos himeda crénica se realizé fibrobroncos-
copia en los casos 1 y 3, donde se observé imagen en
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espejo del drbol bronquial derecho e izquierdo (situs
inversus) y broncorrea purulenta bilateral.

Debido a la presencia de tos con expectoracién
amarillenta verdosa a predominio nocturno con evo-
lucién mayor a tres meses, dificultad respiratoria, po-
bre respuesta a la terapia antibitica y limpieza de las
vias respiratorias, asociado a las bronquiectasias cré-
nicas infectadas, se decidi6 en el caso 1 realizar una
lobectomia del l6bulo inferior derecho y en el caso 5
lobectomia del l6bulo inferior izquierdo, en ambos a
los 2 afios de seguimiento.

El diagnéstico en todos los pacientes se realizé des-
pués de la exclusion de fibrosis quistica, pues todos los
pacientes tenian test de cloro en sudor negativos (pro-
medio 20 mmol/L, método iontoforesis con pilocarpi-
na). Ademads, se realizaron estudios de recuento celular
(citometria de flujo) e inmunoglobulinas (IgM, IgG,
IgE, IgA), resultando normal para su edad en todos los
pacientes, al igual que la ecocardiografia que result6
normal a excepcién del caso 1y 3 que se corrobord la
dextrocardia con situs inversus. Solo en el caso 1y 5, se
realizaron estudios serolégicos IgE especifica e inmu-
nodifusién para Aspergillus, resultado indetectable en
ambos casos.

En todos los pacientes se realiz6 endoscopia diges-
tiva alta y estudio de anatomia patoldgica, resultando
en el caso 2 y 4 esofagitis por reflujo por lo que recibie-
ron omeprazol y en el caso 5 esofagitis y gastritis an-
tral crénica superficial. Solo en los casos 2 y 5 se pudo
realizar el estudio de pH-metria impedanciometria y
evaluacion fibroendoscépica de la deglucién (FEES)
ante la posibilidad de aspiracién pulmonar crénica, re-
sultado sin alteraciones en el caso 5; mientras que, en
el caso 2 se encontré una hendidura laringea interarite-
noidea. El indice de macréfagos cargados de lipidos en
el lavado broncoalveolar fue positivo en el caso 2 (238),
por lo que se realiz6 estudio de salivograma isot6pico
resultando normal. Solo se pudo realizar estudio de
gammagrafia de perfusion pulmonar en el caso 1 ob-
teniendo una funcién pulmonar relativa con perfusiéon
derecha 43% e izquierda 57%.

Todos los pacientes fueron sometidos a cepillado
nasal obteniéndose la muestra que fue fijada en glu-
taraldehido. Posteriormente fue llevada al Instituto
Nacional de Salud del Nifio de San Borja (Lima-Pert),
donde se realiz6 la evaluacion por medio de la micros-
copia electrénica, evidencidndose en todos los casos
imégenes compatibles con discinesia ciliar primaria
(figura 3).

El estudio de ultraestructura ciliar por MET (Mi-
croscopio Electrénico de Transmisién marca Tecnai,
modelo G2 Spirit BioTwin) se realizé en todos los
pacientes. Se evaluaron un minimo de 100 cilios de
acuerdo con recomendaciones internacionales en sec-
ciones transversales, considerdndose dentro del rango
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Tabla 1. Caracteristicas clinicas, morfolégicas y radiolégicas de pacientes con Discinesia Ciliar Primaria

SERIE CLINICA

Caracteristicas Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5
Edad (afos) al diagnostico 5a8m 3a9m 3a5m 1la8m 4a8m
Sexo Femenino Masculino Masculino Masculino Femenino
NUmero de gestacion 7, hermano fallecido 1 (hijo Unico) 1 (hijo Unico) 2 2

a los 2 meses por

cardiopatia congénita
Procedencia Piura Lima Ica Lima San Martin
Estado nutricional al IMC 12,2 (-3,36) P/T -2,62 P/T -2,38 P/T 2,31 P/T -0,75
diagnostico (Z score) P/E -0,61 P/E 0,05 P/E 0,5 T/E -0,21

T/E 1,83 T/E 2,78 T/E -2,64 T/E 0,37

Inicio de sintomas respiratorios 4 6 1 10 3
(meses)

Manifestaciones clinicas
Tos humeda croénica + +
Roncus y estertores + + +
Distrés respiratorio neonatal + - +
Otitis media recurrente + - + - -

Sinusitis + - &

Sindrome obstructivo bronquial ~ + + +

recurrente

Neumonia recurrente + + + + +
Caracterfsticas de la Ausencia del brazo Ausencia del Ausencia del Ausencia del Ausencia parcial

ultraestructura ciliar

Caracteristicas radioldgicas
Senos paranasales

Atelectasia cronica*

Acentuacién pulmonar
hiliobasal*

Dextrocardia con situs
inversus*

Bronquiectasias**

interno de dineina

Engrosamiento
mucoperiostico

b

brazo interno de
dineina

Sin alteraciones

brazo interno
y externo de
dineina

Opacidad
periférica de
senos maxilares y
celdas etmoidales

brazo interno.
Presenta cilio con
disposicion “8+1"

Opacidad de
senos maxilares y
celdas etmoidales

de brazo interno
de dineina

Opacidad
periférica de
senos maxilares
bilaterales y de
celdas etmoidales
+

JL

*Radiografia de térax. **Tomografia de térax.

de normalidad, hasta 10% de cilios defectuosos'*. Ade-
mads se tomaron en cuenta los criterios cuantitativos de
Carlén et al. donde se establece como DCP una media
de < 1,6 brazos externos de dineina/cilio (normal: 7,5-
9,0), y una media de < 0,6 brazos internos de dineina/
cilio (normal: 3,0-5,0)".

Todos los pacientes evolucionaron satisfactoria-
mente luego de que se instal6 los regimenes terapéuti-
cos como azitromicina 10 mg/kg/dia 3 veces por sema-
na por su rol inmunomodulador, nebulizaciones (con
B2 agonistas y suero hiperténico al 3%), mucoliticos

por via oral (N-acetilcisteina) y fisioterapia respiratoria
1 a 2 veces por semana obteniéndose buena adheren-
cia al tratamiento y sin reporte de reacciones adversas
(tabla 2). Asimismo; todos alcanzaron un adecuado
estado nutricional, a excepcién del caso 1 que a pesar
del tratamiento establecido continuo con desnutricién
aguda (tabla 1). Ademds, todos cumplieron estricta-
mente con el esquema de vacunacion peruano. Duran-
te el seguimiento, todos los pacientes se encontraron
estables con tratamiento de fisioterapia respiratoria y
cuidados generales.
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Figura 1. A (caso 1, edad 5 afios): Radiografia de térax
muestra situs inversus, acentuacién del hilio pulmonar
derecho, con engrosamiento de paredes bronquiales
parahiliar derecho y atelectasia basal derecha. B (caso 2,
edad 3 anos): Radiografia de térax muestra opacidades
consolidativas en regién hiliar y parahiliar derecha, con
leve elevacion de diafragma derecho. C (caso 3, edad
3 afos): Radiografia de térax muestra situs inversus,
tenue consolidacion paracardiaca derecha, opacidades
lineales paracardiaca izquierda. E (caso 5, edad 4 anos):
Radiografia de torax muestra consolidado paracardiaco
derecho, atelectasia retrocardiaca basal izquierda.

EDAD 3 ANOS

Figura 2. A (caso 1, edad 5 afios): La tomografia de torax muestra dextrocardia, atelectasia segmentaria del I6bulo inferior derecho asociado a
bronquiectasias cilindricas en su interior y patron en vidrio deslustrado a predominio de segmentos basales bilaterales. B (caso 2, edad 3 afios):
La tomografia de térax muestra &rea de consolidacién en lébulo superior anterior y atelectasia en segmento apical del lébulo inferior derecho.
C (caso 3, edad 3 afos): La tomografia de tdrax muestra atelectasia subsegmentaria de l6bulo superior derecho y bandas fibrosas parenquimales
en segmentos posteriores a predominio derecho. D (caso 4, edad 1 afo): Tomografia de térax muestra atelectasia del Iébulo superior derecho y
atelectasia segmentaria del Iébulo superior izquierdo. E (caso 5, edad 4 afos): Tomografia de térax muestra bronquiectasias asociadas a atelectasia
del l6bulo medio, del Iébulo inferior medial derecho y del l6bulo inferior posterior izquierdo y parénquima pulmonar bilateral con patrén en mosaico.
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EDAD 5 ANOS

EDAD 4 ANOS By 10 mam

Figura 3. A (Caso 1, edad 5 anos): Corte transversal de cilio respiratorio con ausencia del brazo interno de dineina (aumento x 85.000). B (Caso 2,
edad 3 afos): Corte transversal de cilio respiratorio con ausencia del brazo interno de dineina (aumento x 85.000). C (Caso 3, edad 3 afnos): Corte
transversal de cilio con ausencia del brazo interno y externo de dineina (aumento x 85.000). D (Caso 4, edad 1 afo): Corte transversal de cilio con
ausencia del brazo interno, se observa un cilio con una disposicion “8+1" (aumento x 60.000). E (Caso 5, edad 4 afos): Corte transversal de cilio
con ultraestructura con ausencia parcial de brazo interno de dineina (aumento x 85.000).

Tabla 2. Caracteristicas del tratamiento en pacientes con Discinesia Ciliar Primaria

Tratamiento Caso 1 Caso 2 Caso 3 Caso 4 Caso 5

Antibidticos Azitromicina 10 mg/  Azitromicina 10 mg/  Azitromicina 10 mg/  Azitromicina 10 mg/  Azitromicina 10 mg/
kg/dia 3 veces por kg/dia 3 veces por kg/dia 3 veces por kg/dia 3 veces por kg/dia 3 veces por
semana. semana. semana. semana. semana.

Mucoliticos N-acetilcisteina N-acetilcisteina N-acetilcisteina N-acetilcisteina N-acetilcisteina

100 mg /8 hrs 100 mg /8 hrs 100 mg /8 hrs 100 mg /8 hrs 200 mg /8 hrs

Nebulizaciones B2 agonista B2 agonista B2 agonista B2 agonista B2 agonista
(salbutamol 0,5%) (salbutamol 0,5%) (salbutamol 0,5%) (salbutamol 0,5%) (salbutamol 0,5%)
mas solucién mas solucién mas solucién mas solucién mas solucién
hiperténica 3% a hiperténica 3% a hiperténica 3% a hiperténica 3% a hiperténica 3% a
necesidad necesidad necesidad necesidad necesidad

Nota: Adicionalmente se administraba amoxicilina/acido clavulanico en episodios respiratorios agudos.

Discusion anos, en ninos diagnosticados en centros con mayor

capacidad resolutiva's.

En nuestra serie de casos evaluados, la mediana de
edad de diagnostico fue de 3 anos. Este resultado fue
inferior a la mediana de edad de 5,3 anos de lo repor-
tado por centros de tratamiento de DCP en Europa,
siendo 3,5 afios en pacientes con situs inversus y 4,1

Todos los pacientes tenian antecedentes de infec-
ciones respiratorias a repeticiéon similar a lo encon-
trado en revisiones de pacientes con DCP. Se observo
otitis media recurrente en dos pacientes de 3 y 5 anos,
de estos ninguno llegé a la pérdida auditiva hasta el se-
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guimiento, resultado similar a lo reportado en un estu-
dio en Inglaterra donde encontr6 al grupo etario de 3 a
4 afios como los mds afectados'’. Ademads, de los cinco
pacientes, dos tuvieron situs inversus. Este hallazgo es
proporcional a lo estimado en estos pacientes, pues se
ha reportado esta presentacioén alrededor del 50% en
pacientes con DCP'8.

Se encontré como microorganismos patdgenos en
un paciente a Pseudomona aeruginosa similar a lo en-
contrado en otros estudios, donde reportaron como
agentes aislados en diferentes medios de cultivo a Hae-
mophilus influenzae, Streptococcus pneumoniae, Sta-
philococcus aureus, Moraxella catarrhalis, Pseudomona
aeruginosa'y Pseudomona aeruginosa tipo mucoide".

Todos los pacientes tuvieron atelectasias y bron-
quiectasias, que en dos casos requirieron lobectomia
debido a bronquiectasias quisticas crénicas basales,
siendo focos probables de infeccién recurrente. La re-
seccién quirdrgica como la lobectomia o segmentecto-
mia para disminuir el riego de progresién de la infec-
ci6n hacia tejido pulmonar sano es controversial®!; sin
embargo, se consideré esta medida terapéutica debido a
la condicién socioecondmica baja de los pacientes, pues
vivian en zonas rurales con dificil acceso al sistema de
salud, ademds de tener bronquiectasias localizadas que
no respondian a terapia antibidtica y limpieza de la via
respiratoria’2. Asimismo, se encontré en todos los pa-
cientes algunas alteraciones en la ultraestructura de los
cilios caracteristicas de esta enfermedad. Sin embargo,
es importante tener en cuenta que alrededor del 3 a 30%
de los pacientes con DCP muestran una ultraestructura
incierta o normal, por lo que una ultraestructura nor-
mal no descarta DCP y en estos casos ante la sospecha
clinica son necesarios otros estudios complementarios
como la prueba de 6xido nitrico nasal, estudios de mo-
tilidad ciliar o estudio genético®?.

No hay un consenso general sobre el diagnéstico de
DCP; sin embargo, un consenso europeo clasifica en
tres categorias diagnosticas: positivo, altamente pro-
bable y altamente improbable'®. En nuestros pacientes,
no pudimos realizar la prueba de 6xido nitrico nasal y
videomicroscopia por no tenerlo disponible en el pais;
sin embargo, si se obtuvo la microscopia electrénica
que encontré defecto en los cilios por lo que, asociado
al historial clinico del paciente, nos brindaria un diag-
nostico positivo.

Por otro lado, el consenso norteamericano sobre
DCP, propone criterios diagndsticos segin tres grupos
de edad: a) cero a un mes de edad, situs inversus totalis
y distrés respiratorio inexplicable al nacer, mas al me-
nos uno de los siguientes: ultraestructura ciliar altera-
da, mutaciones bialélicas en un gen asociado a DCP o
anomalias de la funcién ciliar, b) 1 mes a 5 afios, dos o
mads criterios clinicos principales (distrés respiratorio
neonatal inexplicable, defectos de lateralidad organica,
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tos htimeda crénica o bronquiectasias, congestion na-
sal crénica o pansinusitis), mds al menos uno de los
siguientes: ultraestructura ciliar alterada, mutaciones
bialélicas en un gen asociado a DCP o anomalias de
la funcién ciliar, y ¢) 5 a 18 afos y adultos, dos o mds
criterios clinicos principales més al menos uno de los
siguientes: 6xido nitrico nasal bajo, ultraestructura ci-
liar alterada, mutaciones bialélicas en un gen asociado
a DCP o anomalias de la funcién ciliar'’. En nuestros
pacientes, en el grupo de edad de 1 mes a 5 afos, se
cumplieron con dos criterios clinicos (tos himeda,
distrés respiratorio neonatal) asociado a la alteracién
ciliar en la microscopia electrénica, lo cual cumple con
el diagnéstico de DCP.

En todos los casos se realiz6 el estudio de inmuno-
deficiencias y test de cloro en sudor resultando sin alte-
raciones, ademds de estudios para descartar otras cau-
sas de neumonias recurrentes, como la aspiracién pul-
monar. Fl caso 2, se decidié incluir en esta serie clinica
por el resultado alterado en la microscopia electrénica.
Existe la duda si el compromiso pulmonar pudo ser
por DCP o un sindrome de aspiracién pulmonar cré-
nico por la elevada cantidad de macréfagos cargados
de lipidos encontrado; sin embargo, los estudios FEES,
pH impedanciometria, salivograma resultaron sin al-
teraciones. A pesar de ello, se brind6 tratamiento para
DCP, el cual favoreci6 clinicamente al paciente encon-
trandose actualmente estable.

En Pert, solo se tiene disponible la microscopia
electrénica que identifica la ausencia parcial o com-
pleta de brazos externo e internos de dineina, defectos
mixtos y defectos de desorganizacién microtubular.
Sin embargo, los defectos de los enlaces de nexina,
defectos de la biogénesis ciliar y defectos causados
por mutacién de DNAH11 no son identificados por la
microscopia electrénica. Para mejorar el rendimiento
de la MET en el estudio de DCP se requiere obtener
escobillas nasales o bronquiales para la toma de mues-
tras y buena calidad de las muestras, para garantizar la
evaluacién de un numero adecuado de secciones trans-
versales ciliares™.

En todos los pacientes prescribimos terapias basa-
das en consensos y opinién de expertos de centros eu-
ropeos y norteamericanos, dado la variabilidad en las
manifestaciones clinicas y la escasez de datos de ensa-
yos clinicos, lo cual dificulta un plan de manejo estan-
darizado. El aclaramiento mucociliar de las vias respi-
ratorias mediante nebulizaciones con solucién salina
hiperténica al 3% se considera en el manejo de DCP,
siendo significativamente mds econémico que otros
agentes mucoliticos; sin embargo, se requieren ensayos
controlados para estimar el beneficio y seguridad de la
terapia prolongada.

No estd claro si los broncodilatadores y cortico-
esteroides inhalados serian utiles durante los perio-
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dos de exacerbacién pulmonar de DCP, o si deben
considerarse en pacientes que tienen DCP y asma. En
nuestra serie, los corticoesteroides inhalados que se
utilizaron ante la sospecha de asma fueron retirados
de manera segura una vez diagnosticado DCP. La
N-acetilcisteina con propiedades mucoliticas y anti-
oxidantes actualmente no se recomienda universale-
mente en DCP; sin embargo, ensayos clinicos alea-
torizados actuales podrian proporcionar nueva evi-
dencia para su uso®. Asimismo, el uso de macrélidos
(azitromicina) en bronquiectasias no fibrosis quistica
ha mostrado multiples beneficios, menor ndmero
de exacerbaciones pulmonares, volumen de esputo
mejorado, atenuaciéon de la disminucién de VEFI y
mejor calidad de vida por lo que se espera evidencia
de ensayos clinicos de la utilidad a largo plazo de la
azitromicina en DCP'®!,

En el seguimiento, las inmunizaciones en pacientes
con DCP son muy importantes, de tal manera que los
centros vacunan contra Bordetella pertussis, Streptococ-
cus pneumoniae e influenza de manera habitual®?. En
nuestro estudio todos los pacientes cumplieron estric-
tamente el esquema de vacunacién nacional que inclu-
yen las vacunas para estos microorganismos. Asimis-
mo, los consensos recomiendan que los pacientes sean
evaluados varias veces al aio en centros de DCP por un
equipo multidisciplinario especializado®. En nuestra
institucion los pacientes fueron evaluados cada dos a
tres meses considerando el contexto econémico-social
de cada paciente, pues provenian de diferentes partes
de Peru.

En paises de limitados recursos econémicos es po-
sible que la enfermedad esté infra diagnosticada; sin
embargo, las caracteristicas clinicas o escalas predicti-
vas pueden ayudar a sospechar en esta entidad asocia-
do a algunos exdmenes. Para aumentar las posibilida-
des de diagnéstico de DCP, los centros con recursos
limitados podrian solicitar colaboracién internacional
y envio de muestras para estudio genético'?. Si se tiene
disponible la microscopia electrénica, se podria com-
plementar los estudios y hacer un diagnéstico de esta
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enfermedad como en los casos presentados. Algunos
paises como Chile ya disponen de pruebas de éxido
nitrico nasal y la videomicroscopia de alta velocidad?,
lo cual permitiria realizar estudios colaborativos que
ayuden a diagnosticar precozmente a estos pacientes.

Conclusiéon

En esta serie de nifios, la microscopia electrénica
junto con las caracteristicas clinicas (tos crénica, si-
nusitis a repeticiéon y neumonias recurrentes) y radio-
logicas (atelectasias y bronquiectasias) juegan un rol
importante en el diagnéstico de DCP, debido a que las
otras pruebas (nON, HSVA, IF) no estdn disponibles
en paises de bajos y medianos recursos como el nues-
tro.

Responsabilidades Eticas

Proteccion de personas y animales: Los autores decla-
ran que los procedimientos seguidos se conformaron
a las normas éticas del comité de experimentacién hu-
mana responsable y de acuerdo con la Asociacién Mé-
dica Mundial y la Declaracién de Helsinki.

Confidencialidad de los datos: Los autores declaran
que han seguido los protocolos de su centro de trabajo
sobre la publicacién de datos de pacientes.

Derecho a la privacidad y consentimiento informa-
do: Los autores han obtenido el consentimiento in-
formado de los pacientes y/o sujetos referidos en el
articulo. Este documento obra en poder del autor de
correspondencia.
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