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Siewert-Kartagener syndrome: clinical diagnosis of the most common form of 
primary ciliary dyskinesia

El síndrome de Kartagener (SK) equivale al 50% de las discinesias ciliares primarias, con una incidencia 
en la población general de 1:15 000 casos. La tríada clásica del SK consiste en sinusitis crónica, bron-
quiectasias y situs inversus. Se reporta el caso de un lactante de 23 meses que ingresó a la unidad de 
cuidados intensivos neonatales con diagnóstico de bronconeumonía, insuficiencia cardiaca congestiva 
y situs inversus. Se diagnosticó dextrocardia mediante electrocardiograma y estudios de imagen. El 
antecedente de los procesos respiratorios infecciosos altos y bajos desde la etapa neonatal, observando 
la dextrocardia y la acentuación de la trama broncovascular bibasal, el engrosamiento manifiesto de la 
mucosa de los senos maxilares de forma bilateral que se observa en la radiografía de senos paranasales, 
y el antecedente de tener un familiar directo con la misma patología, nos planteó el diagnóstico de 
discinesia ciliar primaria y dentro de estas el síndrome de Siewert- Kartagener.

Kartagener syndrome (SK) is equivalent to 50% of primary ciliary dyskinesia, with an incidence in the 
general population of 1: 15 000 cases. The classic triad of SK consists of chronic sinusitis, bronchiecta-
sis and situs inversus is reported. A 23-month-old infant who entered the neonatal intensive care unit 
with a diagnosis of bronchopneumonia, congestive heart failure, and situs inversus is reported. Dextro-
cardia was diagnosed by electrocardiogram and imaging studies. The antecedent of the upper and 
lower infectious respiratory processes from the neonatal stage, observing dextrocardia and accentua-
tion of the vascular bronchovascular tract, the manifest thickening of the mucosa of the maxillary si-
nuses bilaterally that is observed on the radiography of the sinuses, and the history of having a direct 
familiar with the same pathology, raised the diagnosis of primary ciliary dyskinesia and specifically 
Siewert-Kartagener syndrome.
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INTRODUCCIÓN

La discinesia ciliar primaria (DCP) es una enferme-
dad caracterizada por un deterioro congénito mu-
cociliar, donde los cilios respiratorios son inmóvi-
les, el movimiento ciliar es discinético o no hay 

movimiento1. Esta enfermedad es heredada como 
una enfermedad autosómica recesiva2 y presenta 
una prevalencia similar entre hombres y mujeres 
de aproximadamente 1:15 000 nacimientos3. De-
bido a la amplia distribución de las células ciliadas 
en los sistemas, suelen aparecer varios síntomas 
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en el paciente (dificultad respiratoria, infecciones 
recurrentes, sinusitis recurrente, etc.) y puede aso-
ciar infertilidad (80%)2.

El síndrome de Kartagener (SK) es una forma de 
DCP y se presenta con situs inversus (50%), sinusitis 
crónica y bronquiectasias3,4. El situs inversus ocurre 
como una inversión completa del sistema circula-
torio, no suele tener consecuencias graves para la 
salud y generalmente no se detecta hasta un ha-
llazgo incidental5. 

El objetivo de esta comunicación es reportar la 
evolución del caso de un paciente pediátrico con 
SK, desde el nacimiento hasta el diagnóstico, y dis-
cutir respecto a la importancia de la sospecha clí-
nica para el diagnóstico.

CASO CLÍNICO

Se reporta el caso de una lactante de 23 meses, hija 
de padres aparentemente sanos, no consanguíneos. 
Como antecedentes personales presenta al nacer 
dificultad respiratoria leve que requirió oxígeno su-
plementario. Antecedentes familiares: prima her-
mana con diagnóstico de situs inversus completo, 
fallecida a los 11 meses de edad por complicaciones 
cardiovasculares. A los quince días de nacida acude 
por emergencia a hospital referencial por presentar 
disnea de un día de evolución, mostrando: fiebre 
(39,9 °C), aleteo nasal, tiraje subcostal, cianosis, pa-
lidez marcada, diaforesis, taquicardia (139 latidos/
minuto), taquipnea (66 respiraciones/minuto) y agi-
tación. Al examen físico se observa el choque de 
punta en ápex derecho, no thrill, disminución de 
matidez cardiaca y se evidencia cuarto ruido cardiaco 
en la auscultación. En el examen abdominal existe 
matidez a la percusión, borde hepático a 6 cm por 
debajo del reborde subcostal izquierdo, se palpa bazo 
con cierta dificultad en hipocondrio derecho. Se soli-
cita hospitalización en la Unidad de Cuidados Inten-
sivos Neonatales (UCIN). Al solicitarle exámenes 
complementarios se confirma hipoxemia e hipercap-
nia, que mejoraron con administración de oxígeno. La 
saturación arterial de oxígeno (PaO2) al ingreso hos-
pitalario fue: 56 mmHg, y después de la administra-

ción de oxígeno incrementada a 87,9 mmHg a los 
cinco días. 

En la radiografía de tórax se evidenciaron focos de 
consolidación en lóbulo inferior de ambos hemitó-
rax; la silueta cardiaca aumentada de tamaño, en 
hemitórax derecho. Se diagnostica finalmente sep-
sis por neumonía, insuficiencia cardiaca congesti-
va por dextrocardia, situs inversus totalis. El pacien-
te mejora en diez días al recibir tratamiento con 
cefalosporinas de tercera generación, corticoides y 
fluidificantes.

Al año y 10 meses de vida ingresa nuevamente de-
bido a disnea progresiva, al examen físico se en-
cuentra leve taquipnea (35 respiraciones/minuto) 
y no fiebre. Al examen otoscópico se observa mem-
brana timpánica rota y con secreción seropurulen-
ta bilateral, ganglios linfáticos submaxilares hiper-
tróficos.

En la radiografía anteroposterior de tórax se obser-
va silueta cardiaca localizada en el hemitórax dere-
cho, con el ápex en la misma dirección, se observa 
la cámara gástrica con contenido aéreo en la re-
gión subdiafragmática derecha, y la sombra hepá-
tica en la región subdiafragmática izquierda que 
condiciona la elevación del hemidiafragma ipsila-
teral (Fig. 1). 

En la radiografía de senos paranasales se observa 
ausencia de senos frontales con velamiento bilate-
ral de senos maxilares por sinusitis. Se definen los 

Figura 1. Radiografía anteroposterior de tórax de 
paciente con situs inverso. Flecha verde: cámara 
gástrica. Flecha amarilla: ventrículo izquierdo. Flecha 
morada: sombra hepática
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diagnósticos de síndrome obstructivo bronquial y 
neumonía recurrente por síndrome de Siewert-
Kartagener.

La evolución clínica posterior fue lenta pero favora-
ble, por lo que se retiró el oxígeno suplementario a 
las dos semanas de ingresar la paciente. Fue segui-
da de manera ambulatoria y evaluada por servicios 
de Pediatría y rehabilitación física y respiratoria. 

DISCUSIÓN

Se reporta el caso de una paciente con síndrome 
de Siewert-Kartagener en la que se realizó el diag-
nóstico en una segunda visita hospitalaria, debido 
a la sinusitis crónica, bronquiectasias y el situs in-
versus. La DCP que presentó la paciente es una 
afectación de la motilidad ciliar, lo que produce un 
aclaramiento mucociliar deficiente6.

La paciente ha presentado en total dos episodios 
de sinusitis bilateral y cinco ingresos hospitalarios 
con diagnóstico de bronconeumonía, neumonía 
recurrente. Con hallazgos clínicos de bronquiecta-
sias, sinusitis y situs inversus, se puede hacer el 
diagnóstico presuntivo de síndrome de Siewert-
Kartagener5. Si se considera el antecedente de pro-
cesos respiratorios infecciosos altos y bajos desde 
la etapa neonatal, la dextrocardia y la acentuación 
de la trama broncovascular bibasal, por probable 
bronquiectasia, en la radiografía de tórax, el engro-
samiento manifiesto de la mucosa de los senos 
maxilares de forma bilateral que se observa en la 
radiografía de senos paranasales y el antecedente 
de tener un familiar directo con la misma patolo-
gía que falleció a los 11 meses de vida, se plantea 
el diagnóstico de DCP y dentro de estas el síndro-
me de Siewert-Kartagener.

El situs inversus es una afectación poco frecuente, 
de etiología no clara, pero se conoce que se debe a 
una alteración autosómica recesiva que afecta el 
brazo largo del cromosoma 144,7. Los genes asocia-
dos a situs inversus son: DNAH5, cuyo locus es 
5p15.2 y DNAH11 en 9p13.37, estos genes defec-
tuosos ocasionan motilidad ciliar anormal (MCA). 
La MCA conduce a infecciones sinopulmonares re-

currentes crónicas e infertilidad1,5. La MCA durante 
la embriogénesis predispone a defectos de latera-
lidad izquierda-derecha como situs solitus (es decir, 
solo dextrocardia) o situs inversus totalis8. La pa-
ciente en este reporte tenía SK con situs inversus 
totalis.

Clínicamente la DCP se caracteriza por infecciones 
crónicas de las vías respiratorias altas y bajas, que 
incluyen el oído medio, desde el nacimiento7,8. La 
sinusitis crónica es constante, así como la hipopla-
sia de los senos paranasales, sobre todo del frontal, 
consecuencia del defecto eutrófico de una mucosa 
enferma7. 

Las pruebas de detección de laboratorio incluyen la 
determinación del nivel de óxido nítrico nasal ex-
halado y la prueba de sacarina para evaluar la fun-
ción mucociliar del epitelio nasal. La vídeo micros-
copía de alta velocidad para evaluar la frecuencia y 
el patrón del latido ciliar, la microscopía electrónica 
de transmisión para detectar defectos ciliares ul-
traestructurales y las pruebas genéticas para las 
mutaciones de DNAI1 y DNAH5 son pruebas de 
laboratorio confirmatorias. En el caso presentado 
no se realizó la microscopía electrónica, con ello se 
podrían demostrar las alteraciones estructurales 
ciliares, tampoco se le realizó biopsia del epitelio 
nasal ni del epitelio bronquial. Constituyendo así 
un reto diagnóstico, por los costos elevados de es-
tas pruebas, la presencia de infecciones en la pa-
ciente y el proceso invasivo se optó por no realizar 
estos exámenes y optar por el diagnóstico clínico. 
En zonas peruanas con difícil acceso, pocas veces 
se cuenta con radiografías o técnicas de imagen 
adecuadas en establecimientos de primer nivel de 
atención, esto puede explicar la razón de no diag-
nosticar tempranamente a la paciente. 

No existe tratamiento etiológico, pero para las con-
secuencias sino-pulmonares en personas con SK 
incluye fisioterapia, mucolíticos y antibióticos. Se 
requiere una profilaxis antibiótica de baja dosis a 
largo plazo en pacientes con exacerbación fre-
cuente de bronquiectasias (≥3 veces/año). La vacu-
na contra la influenza y el neumococo debe admi-
nistrarse de forma rutinaria8,9. En la paciente de 
este caso, se emplearon antibioterapia con cefalos-
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porinas de tercera generación, corticoides y fluidi-
ficantes. 

Aunque la presencia de síndrome de Siewert-Kar-
tagener, no representa en sí un peligro grave para 
la salud, su detección temprana es de suma impor-
tancia (especialmente debe ser incluido en etiolo-
gías responsables de distrés respiratorio neona-
tal8,10) para iniciar tratamiento de comorbilidades 
y reducir el costo del tratamiento (como se ha de-
mostrado en enfermedades ciliares8), por lo que 
este diagnóstico debe estar presente en niños que 
presenten infecciones respiratorias recurrentes, 
sinusitis o bronquiectasias.
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