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Introdução
❑ Doença autossômica recessiva 

❑Múltiplas mutações genéticas
➢Mais de 50 genes identificados

➢ Genes ainda não identificados

❑ Prevalência semelhante entre os sexos 
➢ Variaram de 1:10.000 a 1:30.000 indivíduos 
✓ Valores subestimados 

Caracterizada por 
comprometimento congênito da 

depuração mucociliar. 

Horani A, Ferkol TW, 2021.



Estrutura Ciliar 
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Estrutura ciliar 
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Estrutura Ciliar - 
Cílios Móveis

Horani A, Ferkol TW, 2021.



Estrutura ciliar - Cílio móveis 
❑ Cílios nodais

➢ Expresso apenas durante o desenvolvimento fetal 

➢ Monocílio 

✓Não tem par central (9+0)

✓Movimento rotatório

❑ Fluxo para esquerda de fluido extracelular através do nó 
embrionário

➢Estabelece lateralidade esquerda-direita e lateralidade 
corporal

Horani A, Ferkol TW, 2021.



Estrutura ciliar - Cílio imóveis 

Horani A, Ferkol TW, 2021.



Genética
❑ Geneticamente heterogênea
➢Grande número de proteínas envolvidas

➢Frequentemente autossômica recessiva 

➢ Herança autossômica dominante e herança ligada ao X relatadas 

❑Mais de 50 genes descobertos

❑ Cerca de 30% dos portadores de DCP e dismotilidade ciliar tem estrutura ciliar normal 

Horani A, Ferkol TW, 2021.



Genética
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Genética
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Genética
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Genética

Horani A, Ferkol TW, 2021.



Características clínicas

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações
clínicas

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações clínicas 

Hiperinsuflação

Espessamento 
peribrônquico

AtelectasiaBronquiectasia

Impactação 
mucoide 

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações clínicas

Nasossinusal e Ouvido médio

Coriza 
constante 

e não 
sazonal

Congestão 
nasal 

persistente

Polipose 
nasal

Sinusite 
crônica

Otite 
média 
crônica 

com 
efusão

Otite 
média 
aguda 

recorrente 

Perda 
auditiva

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações 
clínicas:  

Situs Inversus 
Totalis

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações clínicas - Heterotaxia

o Órgãos internos não estão posicionados 
corretamente

o Piores resultados pulmonares e nutricionais
o Associado a cardiopatia congênita complexa

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações clínicas

Síndrome de Kartagener

Situs Inversus
Sinusite 
crônica Bronquiectasia

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações clínica
❑ Maioria dos homens apresenta infertilidade

➢Espermatozoides imóveis

❑ Mulheres apresentam fertilidade diminuída 

➢ Atraso no trânsito do óvulo

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Manifestações
clínicas

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico
❑ Não existe padrão ouro 

❑ Uso de critérios clínicos validados
➢Identifica paciente com maior probabilidade

❑ Testes especializados

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico



Diagnóstico
❑ Quantidade baixa ou ausente nos 
portadores de DCP

❑ Útil em pacientes com cinco ou mais 
anos de idade

❑ Mecanismo
➢Alteração na atividade da óxido nítrico 

sintetase

➢Aumento do consumo por ânions 
superóxido

➢ Obstrução dos seios paranasais

➢ Hipoplasia/agensia dos seios 
paranasais 

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico
❑ Análise do movimento ciliar e ultraestrutura 

➢ Coleta da amostra em momento distante da infecção

➢ Escovação nasal

✓ Método preferido 

✓ Menos invasivo

✓ Escovação da concha nasal inferior 

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico

Limitações

Não há 
padronização 

na 
interpretação 
dos resultados

Amostras 
inadequadas e 

resultados 
inconclusivos

Equipamento 
caro

Pouco 
disponível na 

grande 
maioria dos 

centros

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico
❑ Microscopia eletrônica de transmissão 

➢ Realizado quando o diagnóstico é incerto após teste genético ou HSVMA

➢ Identifica o tipo de anormalidade ciliar 

➢ Pode ser normal em 30% dos pacientes 

✓Não deve ser considerado um teste único

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico
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Diagnóstico

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico

❑ Fenótipos raros
➢ Desorientação ciliar

➢ Aplasia ciliar

➢ Agenesia microtubular central

➢ Defeitos no braço interno da dineína

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Diagnóstico
❑ Testes genéticos

➢ Papel para o diagnóstico está evoluindo

✓ Aumento da disponibilidade

➢ Aumento no número de genes analisados 

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Acompanhamento Clínico
❑ Consulta ambulatoriais de rotina
➢ 4 vezes/ano

➢ Realização de espirometria

❑ Cultura de microbiologia das vias aéreas

❑ Radiografia de tórax a cada 2 a 4 anos

❑ TC de tórax em momento oportuno

❑ Ecocardiograma e USG abdominal ao diagnóstico

ROZOV, T., 2011



Tratamento
❑ Ausência de tratamento para correção ou restauração da função ciliar

DESPOTES, Katherine A et al, 2024.



Prognóstico
❑ Em geral tem um bom prognóstico

❑ Declínio da função pulmonar é mais lento

➢ Infecções recorrentes ou crônicas pode afetar o prognóstico

❑ Associação com gene especifico e/ou defeito ultraestrutural 

ROZOV, T., 2011



Perspectivas 
futuras



Perspectivas futuras

PAFF, T. et al, 2021.
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OBRIGADO
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