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Introdugao

A Discinesia Ciliar Primaria (DCP) é uma doenga genética rara, determinada por alteragdes no padrédo de batimento ciliar
e na estrutura dos cilios moveis. Dada a raridade e heterogeneidade fenotipica desta patologia o seu diagnéstico implica
um elevado indice de suspeigao.

Descricao do caso
Adolescente, 16 anos. Pais, primos de 1° grau. Gestagéo de termo.

As 12 horas de vida, iniciou dificuldade respiratéria com necessidade de oxigenoterapia suplementar. Radiografia
toracica desde D1/D2 de vida com imagem de hipotransparéncia no lobo superior direito compativel com atelectasia.
Realizou 2 broncofibroscopias no periodo neonatal, com saida de secregdes mucosas.

Nos 3 primeiros anos, apresentou obstrugcado/secregbes nasais persistentes, multiplos episdédios de dificuldade
respiratoria, amigdalites/otites de repeticéo.

Aos 7 anos re-agravamento clinico, com multiplas infegbes respiratérias e antibioterapia frequente.

Doseamento de imunoglobulinas, citometria de fluxo, anticorpos pés-vacinais, prova de suor, estudo molecular de fibrose
quistica sem alteracdes. TC toracica evidenciou bronquiectasias cilindricas bilaterais nos lobos pulmonares inferiores e
atelectasia do segmento anterior do lobo superior direito. Provas de fungéo respiratéria seriadas mostraram disturbio
obstrutivo ligeiro.

Aos 14/15 anos no escovado nasal, auséncia de células ciliadas, e presenga de escassas células ciliadas na biopsia
brénquica. O estudo ultra-estrutural revelou normalidade estrutural do axonema dos cilios e a analise da variagao do eixo
de batimento ciliar e o desvio ciliar indicaram um quadro clinico cuja gravidade se encontra entre a bronquiectasia e a
DCP.

Discussao

Neste caso, a hipétese de DCP foi considerada logo nos primeiros anos de vida, mas a dificil acessibilidade no passado
a testes especificos levou a um diagnéstico mais tardio, contudo sem prejuizo do tratamento clinico do paciente. Sugere-
se que atualmente, perante a suspeita de DCP, de forma a obter-se um diagnéstico mais preciso/precoce, o paciente
seja de imediato referido para um centro terciario que disponha dos testes de diagndstico mais sofisticados.
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