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Introducción
La discinesia ciliar primaria (DCP) es una enfermedad hereditaria, princi-

palmente autosómica recesiva, caracterizada por disfunción de las células cilia-
das presentes en los tejidos respiratorio y gonadal, entre otros. La prevalencia 
aproximada de síndrome de Kartagener, que basa el diagnóstico en el estudio 
ultraestructural ciliar, es de 1/10 000 nacidos vivos (1, 2).

La DCP incluye un grupo de enfermedades en la que las cilias respiratorias 
son inmóviles (síndrome de inmovilidad ciliar), el movimiento ciliar es disciné-
tico e ineficaz (DCP) o no hay cilias (aplasia ciliar), este último es extremada-
mente infrecuente (1, 3, 4). En 1976, Afzelius describió como origen del trastor-
no, la ausencia de brazos de dineína en los microtúbulos de las cilias bronquiales 
y de los flagelos de los espermatozoides (5).

La célula ciliada normal se compone por unas 250 proteínas organizadas 
en torno a un axonema o conjunto de microtúbulos, que se extiende desde el 
citoplasma hasta el extremo final de la cilia. La cilia normal consiste en un par 
central de microtúbulos rodeados por una vaina y otros 9 dobletes externos, 
formando la organización característica «9+2». Los complejos de dineína se 
asocian con los dobletes periféricos; los puentes de nexina sostienen los dobletes 
periféricos entre sí; y los rayos radiales (radial spoke) unen el par central con 
los periféricos.

Los microtúbulos y sus proteínas asociadas están anclados en el citoplasma 
apical de la célula por un complejo de 9 tripletes de microtúbulos. La función 
de las cilias respiratorias es realizar un batido coordinado con una frecuencia 
y patrón correcto para el aclaramiento de las secreciones y eliminación de los 
desechos de la vía aérea (Figura 1) (6-9).

Actualmente, el diagnóstico de DCP se basa en el estudio funcional y es-
tructural de las cilias obtenidas de muestras de la mucosa respiratoria (nasal o 
bronquial).
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Estudio de microscopia electrónica de 
transmisión

Realizamos el estudio en busca de pérdida de bra-
zos de dineína, interno y/o externo, desorganización de 
la distribución de los dobletes, pérdida de túbulos o de 
dobletes centrales (Figura 2 y 3).

Figura 2. Representación del epitelio respiratorio con el 
número de cilias adecuadas para estudio ultraestructural. 
Imagen originada en el Laboratorio de Patología de la Fun-
dación Valle del Lili.

Conclusiones
Actualmente, el diagnóstico de DCP se realiza con 

más frecuencia debido al mayor conocimiento de esta 
entidad y a la disponibilidad de los medios necesarios 
para el mismo en centros de referencia. La detección 
temprana de estos pacientes posibilitará la aplicación 
de una serie de recursos terapéuticos que mantengan 
una adecuada función pulmonar durante el mayor 
tiempo posible, con la consecuente disminución de la 
morbilidad y mejoría de la calidad de vida.

Requerimientos básicos de la muestra para 
un correcto diagnóstico de DCP

Espécimen
Se requiere representación ciliar del epitelio, pues 

es en la cilia donde se realizan los estudios de ultraes-
tructura y se determina el diagnóstico de DCP.

Medio de fijación
Una vez obtenida la muestra se debe fijar en gluta-

raldehído al 2,5% para su preservación, este es un pun-
to crucial de una buena interpretación. Más adelante 
en el proceso, la muestra se incluye en resina para los 
cortes finos, esto permite determinar la presencia de ci-
lias y seleccionar las mejores muestras para el estudio 
de ultraestructura.

Figura 1. Ultraestructura del axonema. 1. Doblete de micro-
túbulos. 2. Uniones de nexina. 3. Puente de conexiones. 4. 
Brazo interno de dineína. 5. Membrana ciliar. 6. Brazo exter-
no de dineína. 7. Radiaciones. 8. Microtúbulos centrales y 
membrana central.
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Figura 3. Estudio ultraestructural de cilias para el análisis de 
DCP. Imagen originada en el Laboratorio de Patología de la 
Fundación Valle del Lili.
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