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Introdução e Objectivos

A discinésia ciliar primária (DCP) é uma doença genética rara cujo diagnóstico é estabelecido se clínica sugestiva e alterações em

pelo menos dois dos seguintes testes: medição do óxido nítrico nasal (nNO); análise do padrão e frequência do batimento ciliar por

videomicroscopia de alta velocidade (HVMA); avaliação da ultra-estrutura ciliar por microscopia eletrónica de transmissão (TEM) e

identificação bialélica de mutações causadoras de doença. Objetivo: Caraterizar a apresentação clínica e o processo de diagnóstico

de um grupo pediátrico de doentes com DCP.

Metodologia

Análise descritiva dos doentes diagnosticados com DCP entre 2015-2016, em seguimento numa consulta de Pneumologia

Pediátrica dum hospital universitário. Recolha retrospetiva de dados demográficos, clínicos e dos resultados dos testes de

diagnóstico efetuados.

Resultados

Nestes 18 meses foram diagnosticados 10 doentes: 5 rapazes, mediana de idade de 7,8 (3-16,5) anos. As manifestações clínicas

mais frequentes foram: tosse produtiva crónica (8), bronquiectasias (5), dificuldade respiratória neonatal (6) e otite média

crónica/recorrente (6). Relativamente ao nNO, foram efetuadas medições em nove doentes, dos quais sete tiveram valores

reduzidos sugestivos de DCP [mediana 26 (9-159) ppb] e dois doentes apresentaram valores normais. Com a HVMA, foram

detetadas alterações em nove doentes, havendo um resultado inconclusivo. Na TEM foram identificadas alterações em oito doentes

e dois foram inconclusivos. O estudo genético encontra-se em curso.

Conclusões

O diagnóstico de DCP é um processo complexo que deve ser realizado em centros de referência. No nosso grupo, a existência de

exames inconclusivos ou normais obrigou a uma frequente discussão interdisciplinar para interpretação conjunta dos resultados.


