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Quando uma crianga apresenta infecg¢des rinossinusais de repeticdo, elaboramos
uma lista de provaveis causas desta situagdo. Entre elas, podemos citar causas como
alergia, hiperplasia adenoideana, infeccdo aguda ou cronica, imunodeficiéncias,
problemas anatomicos, o debatido refluxo gastroesofagico e dois outros
diagnosticos infrequentes, a fibrose cistica (FC) e a discinesia ciliar primaria
(DCP). Estes dois ultimos diagnésticos serdo aqui apresentados.

A FC ¢ uma doenga autossdmica recessiva, transmitida geneticamente. Trata-se de
uma doenga multissistémica, progressiva e letal, com manifestagdes clinicas
altamente heterogéneas. Por este motivo, o diagndstico ocorre tardiamente, durante
a vida adulta, em 10-15 % dos casos. Cerca de 5 % dos individuos caucasianos sdao
portadores do gene da FC, e estima-se que 1:2000 a 1:4000 nascidos vivos serdo
afetados pela doenca (nesta populagdo). O gene da FC foi identificado e esta
localizado no cromossomo 7, codificando uma proteina denominada CFTR cuja
fungdo € o transporte ativo de cloro através de membranas. Existem mais de 900
mutacdes descritas no gene da FC, sendo a mais freqiiente a perda de residuo de
fenilalanina na posi¢do 508 da proteina (delecdo Phe508 ou DF508).

Existem varias doengas que simulam FC. O diagnostico de FC ¢é definido quando
alteracdes clinicas compativeis estdo presentes junto com a demonstragdo de
disfuncdo do gene CFTR, como dosagem de cloro no suor anormal ou identificago
de muta¢des em ambos os alelos. Existem ainda formas atipicas de FC, quando ha
funcdo variavel do gene CFTR, com apresentagdes clinicas diversas.

Com relagdo as manifestagdes clinicas da FC, observa-se a quase totalidade dos
pacientes com alteragdes de graus variados no sistema respiratorio, incluindo
sintomas de obstru¢do bronquica, pneumonias recorrentes, bronquiectasias e
atelectasias. A prevaléncia de sinusite entre as criangas com FC ¢ alta, e estima-se
que 100% delas tem alteragdes radiologicas nas cavidades paranasais. E preciso
lembrar que o muco é um dos fatores que podem influenciar a patologia
rinossinusal e bronquica e que é cerca de 30-60 vezes mais espesso que o normal
em pacientes com FC. Pélipos nasossinusais sdo encontrados freqiientemente
(32-50% dos pacientes com FC), de tal modo que diante de uma crianga com
polipos deve-se considerar inicialmente o diagnodstico de FC.

Existem ainda manifestagdes gastrointestinais na FC, fundamentalmente
relacionadas a esteatorréia e outros sintomas resultantes da falta de enzimas
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pancreaticas. Outro aspecto importante € a colonizagdo precoce das vias aéreas de
criancas com FC por Staphylococcus aureus e Pseudomonas aeruginosa, os
microrganismos mais freqiientes nos polipos nasais destes pacientes. Observa-se
ainda altas concentragdes de eletrolitos no suor.

A confirmacdo diagndstica ¢ obtida por meio do exame de dosagem de cloro no
suor, considerando-se normais os valores abaixo de 40 mEq/L, limitrofes entre 40
e 60 mEq/L e alterados quando >60 mEq/L. Dois exames de suor alterados ou a
identificagdo de mutagdes no teste genético sdo necessarios para o diagndstico.
Outra maneira de confirmar o diagnostico ¢ a medida da diferenca de potencial
nasal transepitelial, importante para os casos atipicos de FC. Quanto ao éxido
nitrico, habitualmente encontra-se diminuido, o que pode ser devido a dificuldade
de passagem e difusdo do 6xido nitrico pelo muco espesso.

A DCP também ¢ uma doencga hereditaria autossdmica recessiva com alteragoes
na ultraestrutura ciliar que resultam em alteragdes na motilidade ciliar. Esta
patologia ¢ encontrada em 1:15.000 a 1:20.000 recém-nascidos. A alteragdo
genética também j4 foi identificada (locus Sp15-p14 para o gene que codifica os
bragos de dineina). Nao existe consenso sobre os critérios diagndsticos.

As manifestacdes clinicas da DCP caracterizam-se por rinite e congestdo nasal
perene desde o nascimento, e pode variar de formas leves a graves. Geralmente os
pais referem que a crianca tem um resfriado desde que nasceu. Também ¢
possivel identificar a doenga entre os recém-nascidos com manifestagdes
respiratorias precoces, sem uma causa evidente. Situs inversus pode ser observado
em até 50% dos casos de DCP. Um dos principais sintomas da DCP ¢ a tosse
produtiva persistente, freqlientemente acompanhada por pneumonias e
bronquiectasias. Rinossinusites sdo extremamente freqiientes nestes pacientes. A
otite média com efusdo é uma situag¢do clinica encontrada habitualmente em
pacientes com DCP, mas incomum em pacientes com FC.

Quando tubos de ventilagdo sdo colocados, freqlientemente existe preocupagdo
com a otorréia persistente. Infertilidade ¢ outro problema para os pacientes, e
prenhez ectdpica ¢ comum entre as mulheres com DCP. A triade de sinusopatia
crOnica, bronquiectasias e situs inversus totalis caracteriza a sindrome de
Kartagener. O diagnostico de DCP ndo ¢ facil, j4 que o teste da sacarina (teste de
triagem para DCP) ¢ de dificil realizagdo em criancas e a medida do 6xido nitrico
nasal ¢ inespecifica, pois valores baixos como os observados na DCP sdo
encontrados em outras patologias respiratorias. O achado de valores altos de 6xido
nitrico nasal, entretanto, afasta o diagnostico de DCP. A avaliagdo do movimento
ciliar pode auxiliar no diagndstico, mas 10% dos pacientes podem apresentar
freqiiéncia de movimento ciliar normal, porém com padrdo discinético. O padrdo
ouro para o diagndstico da DCP ¢ a microscopia eletronica dos cilios por meio de
material obtido de biopsia de mucosa respiratdria (nasal ou bronquica). Se houver
duvida quanto a diferenciagao entre DCP primaria e secundaria, pode-se realizar
uma cultura celular e reavaliar o paciente posteriormente.

Com relagdo a ultra-estrutura, o aspecto normal ¢ a presenga de um par central de
microtubulos e 9 pares de microtubulos periféricos, com bragos internos e
externos de dineina. A alteracdo estrutural mais freqliente na DCP ¢é nos bragos
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internos de dineina (auséncia ou encurtamento). Em um estudo no Chile, 20% dos
bragos internos de dineina estavam ausentes dos cilios.

No estudo em andamento na Universidade Catolica do Chile, estudamos 30
pacientes com diagndstico de DCP (entre 1990 e 2002). Com relacdo a condi¢ao
clinica, apenas 21 pacientes eram acompanhados por otorrinolaringologistas ou
pneumologistas; 52% tinham sinusite recorrente, 61% tinham otite média
recorrente ou otite com efusdo, e 61% tinham pneumonia. Com relacdo a
ultra-estrutura, os bracos internos de dineina estavam ausentes em 100% dos casos
(>50% dos cilios em 93%, 20-40% dos cilios em 7 casos). Os bragos externos de
dineina estavam ausentes em 46% e encurtados em 13% dos cilios.
Comparando as duas patologias, observam-se muitas similaridades porém
algumas diferencas fundamentais, como a presenca de otites médias recorrentes e
de efusdo, ausentes na FC e presentes na DCP. A esteatorréia ¢ tipicamente
encontrada na FC, mas ndo na DCP. O achado de polipose nasal também ¢ mais
freqiiente na FC, mas pode também ser encontrado em casos de DCP; situs
inversus ndo ¢ encontrado na FC e os niveis de 6xido nitrico nasal sdo baixos na
DCP e menores ainda na FC.

Em resumo, sdo doengas pouco freqiientes, mas € preciso ressaltar a necessidade
de investiga-las sempre que manifestagdes clinicas como as descritas acima sejam
encontradas.
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