Research, Society and Development, v. 15, n. 3, e8515350707, 2026
(CC BY 4.0) | ISSN 2525-3409 | DOLI: http://dx.doi.org/10.33448/rsd-v15i3.50707

Sindrome de Kartagener: Um desafio diagnostico em idade avancada
Kartagener syndrome: A diagnostic challenge in advanced age

Sindrome de Kartagener: Un desafio diagnostico en edad avanzada

Recebido: 21/02/2026 | Revisado: 28/03/2026 | Aceitado: 29/03/2026 | Publicado: 30/03/2026

Sara Alves Almeida’

ORCID: https://orcid.org/0009-0006-5965-3200
Hospital de Messejana, Brasil

E-mail: dra.saralves@gmail.com

Iury Mota da Silva?

ORCID: https://orcid.org/0009-0004-8054-9788
Hospital de Messejana, Brasil

E-mail: iurymota@gmail.com

Gisa Costa de Macedo®

ORCID: https://orcid.org/0009-0009-1093-0328
Centro Universitario Unichristus, Brasil.
E-mail: costagisa30@gmail.com

Filadélfia Passos Rodrigues Martins*
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-0736-8452
Hospital de Messejana, Brasil

E-mail: fide.martins@gmail.com

Resumo

A Sindrome de Kartagener (SK) ¢ uma forma rara e autossdmica recessiva de Discinesia Ciliar Primaria (DCP),
caracterizada pela triade classica de bronquiectasias, rinossinusite cronica e situs inversus total. Este estudo tem como
objetivo relatar o caso de uma paciente do sexo feminino, 67 anos, com historico compativel com alteracdo da
motilidade ciliar, incluindo infec¢des respiratérias recorrentes desde a infancia, cefaleia cronica, hipoacusia e
antecedentes obstétricos sugestivos de disfungdo ciliar. Trata-se de relato de caso baseado na avaliagdo clinica, revisdo
de prontuario e analise de exames complementares. Durante internagdo hospitalar por insuficiéncia respiratoria e dor
toracica, foram identificados situs inversus total, bronquiectasias em lobos inferiores e sinusopatia cronica. A
investigagdo confirmou o diagnostico de SK, com cultura de escarro positiva para Pseudomonas aeruginosa. Foi
instituido tratamento antibiotico guiado por cultura, associado a suporte ventilatorio. O caso ilustra a evolugéo clinica
prolongada e as manifestagdes multissist€émicas da SK, reforcando a importincia da suspeigdo diagnostica precoce,
especialmente em pacientes com infeccdes respiratorias de repeticdo e achados radioldgicos sugestivos. O
reconhecimento oportuno permite intervencao terapéutica adequada e prevengdo de complicacdes.

Palavras-chave: Sindrome de Kartagener; Transtornos da motilidade ciliar; Bronquiectasia; Situs inversus.

Abstract

Kartagener Syndrome (KS) is a rare, autosomal recessive form of Primary Ciliary Dyskinesia (PCD), characterized by
the classic triad of bronchiectasis, chronic rhinosinusitis, and situs inversus totalis. This study aims to report the case
of a 67-year-old female patient with a history consistent with altered ciliary motility, including recurrent respiratory
infections since childhood, chronic headache, hearing loss, and obstetric history suggestive of ciliary dysfunction.
This is a case report based on clinical evaluation, medical record review, and analysis of complementary exams.
During hospital admission for respiratory failure and chest pain, situs inversus totalis, bronchiectasis in the lower
lobes, and chronic sinusitis were identified. The investigation confirmed the diagnosis of KS, with a sputum culture
positive for Pseudomonas aeruginosa. Culture-guided antibiotic treatment was instituted, along with ventilatory
support. This case illustrates the prolonged clinical course and multisystemic manifestations of Kartagener syndrome
(KS), reinforcing the importance of early diagnostic suspicion, especially in patients with recurrent respiratory
infections and suggestive radiological findings. Timely recognition allows for appropriate therapeutic intervention and
prevention of complications.

Keywords: Kartagener Syndrome; Ciliary motility disorders; Bronchiectasis; Situs inversus.
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Resumen

El sindrome de Kartagener (SK) es una forma rara, autosomica recesiva, de discinesia ciliar primaria (DCP),
caracterizada por la triada clasica de bronquiectasias, rinosinusitis cronica y situs inversus totalis. Este estudio tiene
como objetivo reportar el caso de una paciente de 67 afios con antecedentes consistentes con alteracion de la motilidad
ciliar, incluyendo infecciones respiratorias recurrentes desde la infancia, cefalea cronica, hipoacusia y antecedentes
obstétricos sugestivos de disfuncidn ciliar. Este es un reporte de caso basado en la evaluacion clinica, la revision de la
historia clinica y el analisis de exdmenes complementarios. Durante el ingreso hospitalario por insuficiencia
respiratoria y dolor torécico, se identificaron situs inversus totalis, bronquiectasias en los l6bulos inferiores y sinusitis
cronica. La investigacion confirmé el diagnostico de SK, con un cultivo de esputo positivo para Pseudomonas
aeruginosa. Se instaur6 tratamiento antibidtico guiado por cultivo, junto con soporte ventilatorio. Este caso ilustra la
evolucion clinica prolongada y las manifestaciones multisistémicas del sindrome de Kartagener (SK), lo que refuerza
la importancia de la sospecha diagndstica temprana, especialmente en pacientes con infecciones respiratorias
recurrentes y hallazgos radiologicos sugestivos. El reconocimiento oportuno permite una intervencion terapéutica
adecuada y la prevencion de complicaciones.

Palabras clave: Sindrome de Kartagener; Trastornos de la motilidad ciliar; Bronquiectasias; Situs inversus.

1. Introducao

A sindrome de Kartagener (SK) ¢ um subtipo de discinesia ciliar primaria (DCP), sendo uma doenga autossomica
recessiva rara (Balbino, 2024). Foi descrita pela primeira vez em 1904 como a associagdo entre bronquiectasia e situs inversus;
contudo, apenas em 1933, Kartagener descreveu a triade classica composta por dextrocardia, rinossinusopatia ¢ bronquiectasia
(Ortega, 2007).

A prevaléncia da DCP ¢ de aproximadamente 1 para cada 30.000 individuos, podendo variar entre 1:12.500 e
1:60.000. O situs inversus total ocorre em cerca de 50% dos casos, de forma aleatéria (Guide et al., 2022; Montalvo et al.,
2022; Mishra, 2012).

A idade ao diagnoéstico varia conforme a literatura, ocorrendo na infincia, em média aos 5 anos, e na idade adulta por
volta dos 36 anos (23,4-58,4 anos). A prevaléncia de bronquiectasias aumenta com a idade. Nao ha dados brasileiros
consistentes sobre a prevaléncia de DCP e de SK (Bergstrom, 2024).

A doenga ¢ caracterizada por defeitos em diferentes polipeptideos que compdem o axonema dos cilios ou dos flagelos
espermaticos. As células epiteliais respiratorias possuem cerca de 200 cilios por célula, que batem de forma coordenada para
promover o transporte de secre¢des no trato respiratorio. Mutagdes nesses componentes comprometem essa fungfo.

De forma semelhante, alteragdes na motilidade dos flagelos podem levar a infertilidade ou a dificuldade reprodutiva,
sendo mais evidente no sexo masculino, no qual os espermatozoides podem ser imoveis. Nas mulheres, pode haver redugio do
movimento das trompas de Falopio, com discreto aumento do risco de gestagdo ectopica.

O situs inversus ndo ocorre por alteragdo direta em um gene especifico relacionado ao posicionamento dos 6rgéos,
mas sim pela disfungdo ciliar no embrido, que impede a rotagdo adequada das visceras durante o desenvolvimento (Capone,
2008).

O quadro clinico inicia-se na infancia, podendo incluir sindrome do desconforto respiratério agudo (SDRA) neonatal,
evoluindo com infec¢des respiratorias recorrentes, rinossinusite e bronquiectasias (Quirino, 2023). Alguns pacientes relatam
chiado, semelhante ao observado na asma. A rinossinusite ocorre em quase todos os pacientes com DCP. A sinusite cronica
acomete principalmente os seios maxilares e etmoidais, sendo os frontais e esfenoidais menos frequentemente envolvidos.
Podem ocorrer otites de repetigdo, levando a perda auditiva condutiva.

Os exames complementares incluem radiografia de térax e tomografia computadorizada de alta resolucdo (TCAR),
que podem evidenciar hiperinsuflagdo, espessamento peribronquico, atelectasias, impactacdo mucoide e bronquiectasias,
geralmente predominando nos lobos médio e inferior e na lingula. A espirometria pode demonstrar padrdo obstrutivo leve a

moderado.
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As culturas de escarro frequentemente identificam Haemophilus influenzae, Streptococcus pneumoniae,
Staphylococcus aureus, Pseudomonas aeruginosa e micobactérias ndo tuberculosas. Entre os exames diagnodsticos
recomendados, destaca-se a dosagem do 6xido nitrico nasal (nNO), utilizada como teste de triagem, especialmente na infancia.
Valores inferiores a 77 nL/min sdo sugestivos da doenga, embora um resultado normal ndo a exclua (Barker, A., 2025). A
videomicroscopia de alta velocidade (HSVA) e a microscopia eletronica de transmissdo (MET) podem auxiliar na investigagdo
estrutural e funcional dos cilios.

Testes genéticos, na presenca de quadro clinico compativel, podem confirmar o diagnostico, havendo
aproximadamente 50 genes ja associados a DCP (Bergstrom, 2024). Métodos para avaliar o transporte mucociliar sdo limitados
pela baixa especificidade e raramente utilizados. Ressalta-se que ndo existe um teste padrio-ouro para o diagndstico.

Escalas clinicas, como a PICADAR, auxiliam na identificagdo de pacientes com maior probabilidade de DCP ¢ na
indicagdo de testes complementares, especialmente naqueles com tosse produtiva crénica (Takeuchi, 2024).

O tratamento tem como objetivo prevenir infecgdes recorrentes e retardar a progressdo das bronquiectasias.
Recomenda-se a higiene bronquica com fisioterapia respiratoria diaria, hidratacdo das vias aéreas e controle da carga
bacteriana.

Nas exacerbagdes agudas, indica-se antibioticoterapia oral. Em casos de exacerbac¢des recorrentes, pode-se utilizar
azitromicina trés vezes por semana, por seis meses, com redugdo de até 50% das exacerbagdes. Deve-se sempre excluir
tuberculose e infecgdo por micobactérias ndo tuberculosas antes de iniciar macrolideos em uso prolongado. Em pacientes com
infeccdo recorrente por Pseudomonas aeruginosa, pode-se considerar antibioticoterapia inalatdria com farmacos como
tobramicina.E fundamental manter o calendario vacinal atualizado, incluindo vacinas contra COVID-19, influenza e
pneumococo. O tratamento da rinossinusite cronica inclui glicocorticoides intranasais, lavagem nasal com solucdo salina e
antibidticos nas exacerbagdes. Para as alteracdes de fertilidade, existem diferentes opgdes terap€uticas, sendo indicado
aconselhamento genético. A sindrome pode evoluir com complicagdes, como cor pulmonale crénico e suas repercussoes
sistémicas (Hill et al., 2019; Shapiro et al., 2016). De modo geral, o prognostico dos pacientes com discinesia ciliar primaria
pode ser semelhante ao da populagdo geral, especialmente quando ha diagndstico precoce ¢ manejo adequado.

Objetiva-se relatar o caso de uma paciente do sexo feminino, 67 anos, com historico compativel com alteragdes da
motilidade ciliar, incluindo infecg¢Ges respiratdrias recorrentes desde a infancia, cefaleia cronica, hipoacusia e antecedentes

obstétricos.

2. Metodologia

Realizou-se uma pesquisa descritiva, qualitativa e reflexiva (Pereira et al., 2018; Risemberg et al., 2026).

Trata-se de um estudo do tipo relato de caso (Toassi & Petry, 2021; Yin, 2015) utilizando-se dados obtidos por meio
de anamnese e exame fisico do paciente coletados durante a internacdo hospitalar, bem como informagdes retiradas do
prontudrio, as quais foram autorizadas por meio da assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) pelo
proprio paciente.

O estudo foi realizado no Hospital de Messejana Dr. Carlos Alberto Studart Gomes (HM), em Fortaleza—CE, em
margo de 2025, e seguiu as normas éticas apos aprovagdo pelo Comité de Etica em Pesquisa, sob o niimero de registro
7838560 com a devida obtencdo do TCLE, permitindo a divulgacdo de informagdes e imagens para fins cientificos.

Além disso, o estudo caracterizou-se pela coleta de dados relacionados ao caso por meio de registros médicos e

exames complementares.
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3. Relato de Caso

Paciente JB, do sexo feminino, 67 anos, filha de pais ndo consanguineos, sem comorbidades conhecidas, com historia

pregressa de tabagismo de pequena monta (por 1 ano, sem saber quantificar a quantidade de tabaco/cigarros) e com
historia de dificuldade para manter gestagdes, tendo apresentado dois abortos e um dbito fetal, sem investigagdo complementar
a época. Trabalhou na coleta de algoddo e como costureira na juventude, sendo essas suas Unicas exposi¢des ocupacionais
relevantes.

Apresenta historico de multiplos episodios de infecgdes de vias aéreas na infancia e relato prévio de dextrocardia,
porém sem investigagdo adicional devido a dificuldade de acesso aos servicos de saude. Refere ainda cefaleia frequente em
regido frontal e hipoacusia a esquerda.

Foi internada no Hospital de Messejana com quadro de dor toracica atipica e dispneia progressiva, evoluindo para
dispneia aos minimos esfor¢os, sem outros sintomas associados. Apresentava necessidade de uso de oxigénio devido a
hipoxemia importante (SpO: 83% em ar ambiente), com melhora para 92-93% em cateter nasal a 5 L/min.

Ao exame fisico, encontrava-se cooperativa, com ritmo cardiaco mais audivel no hemitérax direito, sem bulhas
acessoOrias ou sopros. Murmurio vesicular presente, associado a sibilos difusos e crepitacdes em bases pulmonares
bilateralmente. Observou-se hipertrofia de cornetos grau II bilateralmente, cianose em dedos das maos com baqueteamento
digital e edema bilateral de membros inferiores.

Na avaliag@o inicial, realizou eletrocardiograma que evidenciou alteragdes inespecificas da repolarizagdo em D1 e
V2-V6. A radiografia de térax demonstrou sinais de dextrocardia, aumento da area cardiaca e opacidades intersticiais difusas
(Figura 1). A gasometria arterial revelou pH 7,363; pCO2 44,5 mmHg; pO: 65 mmHg; HCOs™ 24,7 mEq/L; BE -1,4.

Na admissdo, apresentou hemoglobina de 17,2 g/dL, hematocrito de 48,9%, troponina 13 ng/L, CK-MB 3,05 ng/mL ¢
pro-BNP 5.620 pg/mL.

Figura 1 — Radiografia de térax evidenciando dextrocardia.

Fonte: Arquivo dos Autores.

Foi solicitada tomografia computadorizada de alta resolugdo (TCAR) para investigacdo complementar, que
evidenciou bronquiectasias na transi¢ao toraco-abdominal e confirmou situs inversus totalis (Figuras 2, 3 e 4). Néo foi possivel

realizar espirometria naquele momento devido a debilidade clinica da paciente.
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O ecocardiograma transtoracico demonstrou aumento das cdmaras direitas e sinais de hipertensdo pulmonar.

Solicitou-se também tomografia de seios da face (Figura 5), que evidenciou sinusopatia maxiloetmoidal inflamatéria
cronica ou alérgica bilateral, formagdo de aspecto polipoide na cavidade nasal direita, medindo cerca de 2,0 x 1,7 cm,
mastoides eburneas e oblitera¢do parcial das caixas timpanicas, compativel com otomastoidite.

Foram solicitados TRM-TB e pesquisa de BAAR, ambos negativos. A cultura de escarro evidenciou crescimento de
Pseudomonas aeruginosa, optando-se por antibioticoterapia guiada por cultura, com inicio de piperacilina associada a

tazobactam por 14 dias.

Figura 2 - Tomografia de torax, janela de parénquima da paciente. Evidenciando dextrocardia e areas de bronquiectasia.

Fonte: Arquivo dos Autores.

Figura 3 - Tomografia de térax, janela de parénquima da paciente. Evidenciando areas de bronquiectasia de trag@o.

Fonte: Arquivo dos Autores.

Foram solicitados exames adicionais para descartar outras causas primarias de bronquiectasias, como dosagem de
alfa-1 antitripsina, que apresentou valor de 147 mg/dL (VR: 90-200 mg/dL), e dosagem de imunoglobulinas IgG, IgM e IgA,

ainda sem resultado disponivel até o momento.
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A paciente foi avaliada pela Otorrinolaringologia, sendo realizada otoscopia sem evidéncia de otite externa, porém
com sinais de timpanoesclerose. A rinoscopia, observou-se desvio de septo nasal para a esquerda em area II, com caréter
obstrutivo, presenca de mucosa espessada e crostas, dificultando a progressao da fibra optica.

A audiometria evidenciou perda auditiva mista de grau severo na média das frequéncias de 500 Hz, 1 kHz, 2 kHz ¢ 4
kHz. A curva timpanométrica foi do tipo C, com auséncia de reflexo ipsilateral a direita, e do tipo B, com auséncia de reflexo

ipsilateral a esquerda.

Figura 4 - Tomografia de torax, janela de mediastino da paciente. Evidenciando situs inversos totais.

Fonte: Arquivo dos Autores.

Figura 5 - Tomografia de seios da face da paciente. Evidenciando sinais de sinusopatia cronica.

Fonte: Arquivo dos Autores.

4. Discussiao

A sindrome de Kartagener (SK), como subtipo de Discinesia Ciliar Primaria (DCP), ¢ uma entidade rara e
frequentemente subdiagnosticada, especialmente em regides com barreiras de acesso ao diagnostico especializado. Este caso se
destaca por diversos elementos que enriquecem a discussdo cientifica, tanto pela evolugdo natural da doenca sem diagnostico

por décadas quanto pelas manifestagdes clinicas tipicas associadas a achados menos frequentemente relatados.
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A paciente apresenta a triade classica de SK — bronquiectasias, rinossinusite cronica e situs inversus total — com
diagnostico tardio, o que ¢é consistente com dados da literatura que indicam que o diagndstico pode ocorrer tardiamente em até
40% dos casos, particularmente em regides com menor acesso a investigagao diagnostica especializada (Noone et al., 2004).

Entre os pontos de destaque, encontra-se o historico obstétrico desfavoravel, com abortos de repetigdo e obito fetal,
achado raramente enfatizado em relatos clinicos, mas que pode ser explicado por alteragdes na motilidade ciliar das trompas de
Falopio, reduzindo o transporte do 6vulo fertilizado, conforme descrito por Horani et al. (2016). Embora a infertilidade
masculina seja mais frequentemente relatada na DCP, as implica¢des ginecologicas na mulher merecem atengdo e ainda sao
pouco exploradas na literatura (Horani et al., 2016).

Outro aspecto relevante ¢ a auséncia de consanguinidade entre os pais, reforcando o carater autossémico recessivo ¢ a
heterogeneidade genética da condigdo. Estudos recentes identificaram mais de 50 genes associados a DCP, sendo DNAHS,
DNAHI11, DNAIL, CCDC39 ¢ CCDC40. (Zariwala et al., 2011; Antony et al., 2013). A identificagdo genética, embora nio
realizada neste caso, poderia agregar valor diagndstico, especialmente para fins de aconselhamento genético familiar.

A paciente apresentou bronquiectasias em lobos inferiores e na transi¢ao téraco-abdominal a tomografia, padrdo tipico
descrito na literatura (Noone et al., 2004), além de colonizagdo por Pseudomonas aeruginosa, associada a maior gravidade
clinica e declinio da fun¢do pulmonar (Martinez-Garcia et al., 2007). O tratamento guiado por cultura com piperacilina-
tazobactam mostrou-se adequado, conforme diretrizes para manejo de bronquiectasias com colonizagdo por patdgenos
potencialmente agressivos (Pasteur et al., 2010).

Destaca-se ainda a hipoxemia grave a admissdo, associada a sinais de cor pulmonale e hipertenso pulmonar a
ecocardiografia, sugerindo doenga em estadgio avangado. Pacientes com DCP ndo diagnosticada ¢ ndo tratada precocemente
podem evoluir para insuficiéncia respiratoria e disfung@o cardiaca direita (Noone et al., 2004; Knowles et al., 2016).

A presenca de baqueteamento digital, cefaleia frontal cronica, hipoacusia unilateral e otomastoidite cronica sdo
manifestacdes esperadas, porém raramente descritas de forma tdo integrada em relatos de caso, o que confere maior valor
didatico ao presente estudo.

O caso também ilustra a dificuldade diagnostica associada a auséncia de um teste padrdo-ouro para DCP, exigindo
abordagem multimodal com exames de imagem, avaliagdo funcional pulmonar, videomicroscopia de cilios, dosagem de 6xido
nitrico nasal e, idealmente, testes genéticos (Lucas et al., 2016; Shapiro et al., 2018).

Por fim, a relevancia deste relato reside na demonstra¢do das multiplas manifestagdes clinicas da SK, na importancia
do reconhecimento precoce dos sinais classicos e atipicos e na necessidade de maior difusdo do conhecimento sobre DCP no
Brasil, onde ainda faltam dados epidemiologicos robustos e centros especializados para diagnostico e acompanhamento

adequados.

4. Conclusao

A sindrome de Kartagener ¢ uma forma rara de discinesia ciliar primaria, geralmente com idade de diagndstico mais
precoce, sendo ou na infancia ou nos adultos por volta dos 36 anos, diferente do caso relatado, o qual o diagndstico s6 ocorreu
aos 67 anos, sendo um diagndstico diferencial na investigagdo da etiologia do paciente com bronquiectasia. A paciente em
questdo foi diagnosticada em estagio avangado de alteragdes estruturais e funcionais, sendo dependente de O2 5L/min e com

limitagdo para atividades didria.
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