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Criterios homologados, acordados por el Consejo Interterritorial, que deben cumplir los CSUR para ser designados como de 

referencia del Sistema Nacional de Salud 

 

104R1. DISCINESIA CILIAR PRIMARIA  

 

La discinesia ciliar primaria (DCP) es una enfermedad minoritaria hereditaria en la que está alterada la función de los cilios móviles. La 

enfermedad es debida a alteraciones en genes que codifican proteínas estructurales y de ensamblaje de la maquinaria motora del axonema 

ciliar o proteínas necesarias para la generación de los cilios. La alteración del movimiento de los cilios afecta el aclaramiento de las 

secreciones respiratorias lo que origina inflamación crónica e infecciones recurrentes de las vías respiratorias superiores e inferiores. 

También se ven afectadas las funciones de los cilios en el tracto reproductivo femenino y masculino, el cerebro y el nodo embrionario lo 

que origina las anomalías de lateralidad. 

Las manifestaciones clínicas de esta enfermedad incluyen: elevada incidencia de problemas respiratorios neonatales (dificultad 

respiratoria, atelectasias), tos productiva y rinorrea persistente desde el primer mes de vida, rinosinusitis crónica, otitis media secretora 

recurrente con pérdida auditiva, otitis media agudas de repetición, anomalías de lateralidad (situs inversus 50%, heterotaxia 6-12%), 

cardiopatía congénita y problemas de fertilidad. Las infecciones recurrentes del tracto respiratorio dan como resultado el desarrollo de 

bronquiectasias que eventualmente pueden conducir a insuficiencia respiratoria. En población pediátrica con discinesia ciliar primaria, la 

prevalencia de bronquiectasias es alrededor del 65%, en población adulta alrededor del 100%. 

El diagnóstico de discinesia ciliar primaria es muy complejo y depende de una combinación de pruebas disponibles solo en centros 

altamente especializados. Las recomendaciones de la European Respiratory Society (ERS) y la American Thoracic Society (ATS) incluyen la 

combinación de un conjunto de pruebas: concentración nasal de óxido nítrico como método de despistaje, análisis de la motilidad ciliar 

mediante microscopía óptica con video de alta velocidad, estudio estructural con inmunofluorescencia o microscopía electrónica y estudio 

genético. Se conocen actualmente más de 50 genes cuyos defectos originan la enfermedad, pero solo en el 70-80% de los pacientes se 

identifican las variantes responsables. Se ha desarrollado una herramienta predictiva (PICADAR) que incluye las principales características 

clínicas de la enfermedad para ayudar a seleccionar los casos en los que se deben realizar pruebas específicas para el diagnóstico de 

discinesia ciliar primaria. 

Es importante investigar y diagnosticar de forma correcta la discinesia ciliar primaria en población con problemas respiratorios crónicos o 

bronquiectasias por las diferentes implicaciones clínicas, socioeconómicas y psicológicas. La discinesia ciliar primaria es una enfermedad 

multisistémica y los pacientes se beneficiarán de un enfoque multidisciplinar. La afectación de las vías respiratorias superiores puede requerir 

tratamiento otorrinolaringológico y audiológico. Un diagnóstico tardío se asocia con un deterioro de la función respiratoria con disminución 

del volumen espiratorio forzado en el primer segundo (FEV1) y una mayor probabilidad de infección crónica por Pseudomonas aeruginosa. 

El diagnóstico precoz puede mejorar su pronóstico a largo plazo. Se están desarrollando tratamientos personalizados de los que en pocos 

años se podrán beneficiar los pacientes por lo que es importante que estén correctamente caracterizados. 

Este CSUR va dirigido a la atención de pacientes pediátricos con discinesia ciliar primaria y a disponer de centros de diagnóstico de esta 

entidad para población pediátrica y adulta. La creación de servicios y unidades de referencia del Sistema Nacional de Salud para la discinesia 
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ciliar primaria tiene por objeto disponer de centros especializados en su diagnóstico y en el tratamiento multidisciplinar de los pacientes, 

permitiendo establecer la orientación terapéutica para su seguimiento conjunto con otros centros.  

 

A. Justificación de la propuesta 

 

► Datos epidemiológicos (incidencia y 

prevalencia): 

La prevalencia estimada de la discinesia ciliar primaria es de 1 cada 7.554 individuos, 

siendo diferente según la población y etnia (1/9.906 en africanos o afroamericanos, 

1/10.388 europeos no finlandeses, 1/14.606 asiáticos del este, 1/16.309 en latinos) 

(Lancet Respir Med. 2022; 10:459- 468). Además, se han implicado diferentes genes 

según la etnia de cada población. 

Existe un registro europeo para los pacientes con discinesia ciliar primaria (PCD 

registry – ERN-LUNG; https://www.pcdregistry.eu). 

 

B. Criterios que deben cumplir los Centros, Servicios o Unidades para ser designados como de referencia para la atención de 

la discinesia ciliar primaria 

 

► Experiencia del CSUR: 

 

- Actividad: 

 

• Número de pacientes que deben 

atenderse o procedimientos que deben 

realizarse al año para garantizar una 

atención adecuada a pacientes con 

discinesia ciliar primaria: 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

- 3 pacientes ≤14 años diagnosticados de discinesia ciliar primaria en la Unidad en el 

año de media en los 3 últimos años 

- 10 pacientes ≤14 años diagnosticados de discinesia ciliar primaria en seguimiento 

atendidos en la Unidad en el año de media en los 3 últimos años 

 

Procedimientos diagnósticos realizados en población pediátrica y adulta en el centro en 

el año de media en los 3 últimos años:  

- 15 estudios genéticos de discinesia ciliar primaria  

- 30 cepillados nasales/biopsias para estudio de movilidad ciliar  

- 20 estudios de estructura ciliar con inmunofluorescencia o microscopía 

electrónica  
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- Otros datos: investigación en esta materia, 

actividad docente postgrado, formación 

continuada, publicaciones, sesiones 

multidisciplinares, etc.: 

 

- Docencia postgrado acreditada: participación de la Unidad en el programa MIR del 

Centro.  

El centro cuenta con unidades o dispositivos docentes acreditados para neumología, 

pediatría y áreas específicas, radiología y otorrinolaringología. 

- La Unidad participa en proyectos de investigación en este campo, siendo deseable su 

incorporación a redes de investigación.  

▪ El centro dispone de un Instituto de Investigación acreditado por el Instituto 

de Salud Carlos III con el que colabora la Unidad. 

- La Unidad participa en publicaciones en este campo. 

- La Unidad realiza sesiones clínicas multidisciplinares, al menos mensuales, que 

incluyan todas las Unidades implicadas en la atención de los pacientes con discinesia 

ciliar primaria para la toma conjunta de decisiones y coordinación y planificación de 

tratamientos. 

▪ El CSUR debe garantizar la presentación de todos los pacientes de la unidad 

en sesión clínica multidisciplinar, quedando reflejado en las correspondientes 

actas. 

▪ La Unidad recoge en las Historias Clínicas de los pacientes la fecha, 

conclusiones y actuaciones derivadas del estudio de cada caso clínico en la 

sesión clínica multidisciplinar. 

- La Unidad tiene un programa de formación continuada en discinesia ciliar primaria 

para los profesionales de la Unidad estandarizado y autorizado por la dirección del 

centro. 

- La Unidad tiene un programa de formación en discinesia ciliar primaria, autorizado 

por la dirección del centro, dirigido a profesionales sanitarios del propio hospital, de 

otros hospitales y de atención primaria. 

- La Unidad tiene un programa de formación en discinesia ciliar primaria dirigido a 

pacientes y familias, autorizado por la dirección del centro, impartido por personal 

médico y de enfermería (charlas, talleres, jornadas de diálogo, …). 

 

► Recursos específicos del CSUR: 

 

 

 

 

- El CSUR debe garantizar la continuidad de la atención cuando el paciente infantil pasa 

a ser adulto mediante un acuerdo de colaboración firmado por el Gerente/s de/los 

centro/s y los coordinadores de las unidades pediátricas y de adultos. 

▪ El acuerdo de colaboración incluye un protocolo, autorizado por el Gerente/s 

de/los centro/s y los coordinadores de las unidades pediátricas y de adultos que 
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- Recursos humanos necesarios para la 

atención adecuada a pacientes con discinesia 

ciliar primaria: 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Formación básica de los miembros 

del equipo a: 

 

 

 

 

 

 

 

garantiza la continuidad de la atención cuando el paciente infantil pasa a ser 

adulto, ocurra esto en el mismo o en diferente hospital. 

 

- El CSUR tendrá carácter multidisciplinar y estará formado por una Unidad básica y 

diversas Unidades que colaborarán en la atención, diagnóstico y tratamiento de los 

pacientes y actuarán de forma coordinada. 

 

La Unidad multidisciplinar básica estará formada, como mínimo, por el siguiente 

personal:  

- Un/a coordinador/a asistencial, pediatra o especialista en otorrinolaringología, que 

garantizará la coordinación de la atención de los pacientes y familias por parte del 

equipo clínico de la Unidad básica y el resto de las Unidades que colaboran en la 

atención de estos pacientes. El coordinador será uno de los miembros de la Unidad. 

- Atención continuada de pediatría 24 horas los 365 días del año. 

▪ El centro cuenta con un protocolo, consensuado por la Unidad y el Servicio de 

Urgencias y autorizado por la Dirección del centro, de la actuación coordinada 

de ambos cuando acude a Urgencias un paciente con discinesia ciliar primaria. 

- Resto de personal de la Unidad: 

▪ 2 pediatras con dedicación preferente a neumología pediátrica 

▪ 1 otorrinolaringólogo/a 

▪ 1 radiólogo/a 

▪ 1 gestor/a de casos  

▪ Personal de enfermería 

 

El/la coordinador/a de la Unidad debe tener una experiencia de al menos 5 años en el 

manejo de pacientes con discinesia ciliar primaria y trabajo en equipo. 

- Pediatras con experiencia de al menos 3 años en el diagnóstico y atención específica 

a pacientes con discinesia ciliar primaria. 

- Especialista en Otorrinolaringología con experiencia de al menos 3 años en el 

diagnóstico y atención específica a pacientes con discinesia ciliar primaria. 

- Especialista en Radiología con experiencia en radiodiagnóstico torácico de al menos 

3 años. 



5 

 

 

 

 

- Equipamiento específico necesario para la 

atención adecuada a pacientes con discinesia 

ciliar primaria: 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

► Recursos de otras unidades o servicios 

además de los del propio CSUR necesarios para 

la atención adecuada a pacientes con discinesia 

ciliar primaria a: 

 

 

- Personal de enfermería con experiencia en el manejo de pacientes con discinesia ciliar 

primaria. 

 

- Hospitalización pediátrica  

- Hospital de día pediátrico: 

▪ Disponibilidad de hospitalización durante unas horas para realizar pruebas de 

tolerancia a fármacos específicos 

- Consulta específica de discinesia ciliar primaria 

- Laboratorio de función pulmonar 

- Equipamiento para el diagnóstico de discinesia ciliar primaria: 

▪ Dispositivo de medida de óxido nítrico nasal 

▪ Microscopio óptico o de contraste de fases con óptica de hasta x100  

▪ Cámara de video microscopía óptica de alta velocidad para el estudio de 

motilidad ciliar 

▪ Microscopio de fluorescencia para estudio de la inmunofluorescencia o 

microscopio electrónico para estudio de la ultraestructura ciliar.  

- Accesibilidad directa de los pacientes y de los centros que habitualmente atienden a 

los pacientes a los recursos de la Unidad mediante vía telefónica, email o similar. 

 

El hospital donde está ubicada la Unidad debe disponer de los siguientes 

Servicios/Unidades con experiencia en la atención de pacientes pediátricos:  

- Servicio/Unidad de pediatría 

- Servicio/Unidad de neumología  

- Servicio/Unidad de otorrinolaringología 

- Servicio/Unidad de radiodiagnóstico 

- Servicio/Unidad de gastroenterología pediátrica  

- Servicio/Unidad de enfermedades infecciosas pediátricas  

- Servicio/Unidad de rehabilitación pediátrica, que cuenta con Unidad de rehabilitación 

respiratoria  

- Servicio/Unidad de psiquiatría o psicología clínica con experiencia en la atención de 

pacientes pediátricos 

- Servicio/Unidad de genética 

- Servicio/Unidad de microbiología 
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- Servicio/Unidad de obstetricia y ginecología, con experiencia en tratamiento de 

infertilidad 

- Servicio/Unidad de anatomía patológica 

- Laboratorio para realizar estudios de motilidad ciliar, inmunofluorescencia o 

microscopía electrónica 

- Servicio/Unidad de trabajo social  

 

► Seguridad del paciente - La Unidad tiene establecido un procedimiento de identificación inequívoca de las 

personas atendidas en la misma, que se realiza por los profesionales de la unidad de 

forma previa al uso de medicamentos de alto riesgo, realización de procedimientos 

invasivos y pruebas diagnósticas. 

- La Unidad cuenta con dispositivos con preparados de base alcohólica en el punto de 

atención y personal formado y entrenado en su correcta utilización, con objeto de 

prevenir y controlar las infecciones asociadas a la asistencia sanitaria. El Centro realiza 

observación de la higiene de manos con preparados de base alcohólica, siguiendo la 

metodología de la OMS, con objeto de prevenir y controlar las infecciones asociadas a 

la asistencia sanitaria.  

- La Unidad conoce, tiene acceso y participa en el sistema de notificación de incidentes 

relacionados con la seguridad del paciente de su hospital. El hospital realiza análisis de 

los incidentes, especialmente aquellos con alto riego de producir daño.  

- La Unidad tiene implantado un programa de prevención de bacteriemia por catéter 

venoso central (BCV) (aplicable en caso de disponer de unidad de cuidados intensivos 

o críticos). 

- La Unidad tiene implantado un programa de prevención de neumonía asociada a la 

ventilación mecánica (NAV) (aplicable en caso de disponer de unidad de cuidados 

intensivos o críticos). 

- La Unidad tiene implantado el programa de prevención de infección urinaria por 

catéter (ITU-SU). 

- La Unidad tiene implantada una lista de verificación de prácticas quirúrgicas seguras 

(aplicable en caso de unidades con actividad quirúrgica).  

- La Unidad tiene implantado un procedimiento para garantizar el uso seguro de 

medicamentos de alto riesgo. 

- La Unidad tiene implantado un protocolo de prevención de úlceras de decúbito 

(aplicable en caso de que la unidad atienda pacientes de riesgo). 
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► Existencia de un sistema de información 

adecuado: 

 

- El hospital, incluida la Unidad de referencia, deberá codificar con la CIE.10.ES el 

registro de altas de acuerdo con lo establecido en el Real Decreto 69/2015, de 6 de 

febrero, por el que se regula el registro de Actividad de Atención Sanitaria Especializada 

(RAE-CMBD). 

▪ La Unidad tiene codificado el RAE-CMBD de alta hospitalaria en el 100% de los 

casos. 

- La Unidad dispone de un registro de pacientes con discinesia ciliar primaria, 

que al menos cuenta con los datos recogidos en el RAE-CMBD. 

 

La Unidad debe disponer de los datos precisos que deberá remitir a la 

Secretaría del Comité de Designación de CSUR del Sistema Nacional de Salud 

para el seguimiento anual de la unidad de referencia. 

► Indicadores de procedimiento y 

resultados clínicos del CSUR b:  

 

 

 

Los indicadores se concretarán con las Unidades que se designen.  

 

La Unidad cuenta con protocolos normalizados de trabajo que se revisan, auditan y 

actualizan con una periodicidad prestablecida. Los protocolos son conocidos y utilizados 

con rigurosidad por todos los profesionales del CSUR. El/la coordinador/a de la Unidad 

es el/la responsable de la actualización y de promocionar su cumplimiento. 

Deben tener los siguientes protocolos:  

- Protocolo de determinación de óxido nítrico nasal 

- Protocolo de cepillado nasal para recogida de muestra de epitelio respiratorio  

- Protocolos de técnicas diagnósticas: videomicroscopía de alta velocidad, 

inmunofluorescencia o microscopía electrónica, estudios genéticos 

- Protocolo de seguimiento y tratamiento 

- Protocolo de transición 

- Protocolo de derivación de pacientes 

 

La Unidad mide los siguientes indicadores:  

- % pacientes en los que, tras estudiarse con las técnicas diagnósticas específicas 

(motilidad, inmunofluorescencia o microscopio electrónico), se confirma el diagnóstico 

de discinesia ciliar primaria en relación al total de pacientes remitidos a la Unidad para 

estudio de discinesia ciliar primaria.  
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El resultado debe ser superior al 10% (Nota, es una cifra baja, pero los síntomas por 

los que se remiten son muy inespecíficos y comunes a muchas otras enfermedades 

respiratorias).  

- % pacientes con motilidad ciliar/inmunofluorescencia/microscopía electrónica 

alterada en los que se encuentra una alteración genética concordante: pacientes en 

los que se confirma estudio genético positivo de discinesia ciliar primaria / pacientes 

con discinesia ciliar primaria a los que se han realizado estudios de motilidad 

ciliar/inmunofluorescencia/microscopía electrónica.  

El resultado debe ser superior al 50%. (Nota: las pruebas genéticas en los casos 

demostrados son positivas según los estudios en un 70-80% de los casos; en el resto 

se desconocen los genes).  
a Experiencia avalada mediante certificado del gerente del hospital. 
b Los estándares de resultados clínicos, consensuados por el grupo de expertos, se valorarán, en principio por el Comité de Designación, en 

tanto son validados según se vaya obteniendo más información de los CSUR. Una vez validados por el Comité de Designación se acreditará 

su cumplimiento, como el resto de los criterios, por la S.G. de Calidad Asistencial. 
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