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INTRODUCCION

Lafibrosis quistica es una entidad clinica nueva, comunicada por primeravez en
1936, que no esta limitada al pancreas, aunque muchas de las designaciones se refieren al
mismo, tales como enfermedad fibroquistica del pancreas, fibrosis pancredtica, etc. Farber
sefiad 6 por primera vez la naturaleza gener alizada de la enfermedad, con el compromiso de
muchas otras glandul as secretoras de moco y sugirié posteriormente e nombre de
“mucoviscidosis’ (1).

La estimacion de su incidencia varia desde 1 por 500 hasta 1 por 3.500 nacidos
vivos. No est4 considerada una enfermedad rara, ya que es de 10 a 20 veces maés frecuente
que lafenilcetonuria. En nuestro pais, si bien no disponemos de datos definitivos, los
primeros estudios realizados en la provincia de Bs. As. informan datos preocupantes ya que
demuestran unaincidenciade 1 en 3.468 RN. (2) Algunos pacientes con sintomas leves
escapan a diagnostico en la primerainfancia, porque el médico no esta familiarizado con
unaevolucion tan benigna. Lamayor incidencia se da en laraza caucéasicay disminuidaen
lanegra. Se distribuye por igual en ambos sexosy en todos |os niveles sociales.

Es una enfermedad grave, con complicaciones que afectan el sistema respiratorio en
casi todos los casos. La cusa de la muerte esta frecuentemente relacionada con la
implicacion pulmonar.

En cuanto a su etiologia, se pueden realizarse las siguientes consideraci ones:

1. Sehereda como un rasgo mendeliano recesivo, autosémico.
2. No existen model os espontaneos animales en la actualidad.

El defecto primario es la alteracion de una proteina denominada CFTR, cuya

funcién primordia es actuar como un canal de cloro en las membranas celulares.

Dicha ateracion se traduce en aumento de la viscosidad en las secreciones de las

glandulas exdcrinas y aumento de la concentracion de sodio en el sudor.

GENETICA

Se transmite como un trastorno autosdmico recesivo. En 1985 se localizo € gen
responsable del defecto en el cromosoma 7, y se clond en 1989. (2)

El paciente enfermo es el homocigoto y sus familiares sanos |os heterocigotos
(portadores). Los hermanos del paciente enfermo pueden parecer sanos o tener también la
enfermedad, bien en la misma forma grave, o en unaformamas leve.

Todos |os hermanos sanos tiene niveles normales de electrolitos en €l sudor. Existe
la misma probabilidad de uno en cuatro de padecer fibrosis quistica independientemente del
numero de nifios af ectados previamente. En base a estas consideraciones, es preciso tener
en cuenta:
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1 L os padres de | os pacientes fibroquisticos no muestran hallazgos clinicos
0 de laboratorio anormales que permitan diferenciarlos del resto de la
poblacion adulta normal.

2. Si un paciente enfermo tiene hijos con uno sano, todos los hijos serén
portadores de la enfermedad fibroquistica.

3. Si un paciente portador tiene hijos con una persona no portadora, el 50 %
de la descendencia sera portadora y ninguno padecera la enfermedad.

4, Aproximadamente €l 20 % de la poblacion femeninay el 5% de los

varones homocigotas esfértil.

DIAGNOSTICO

El diagndstico debe sospecharse en cualquier nifio que tenga sintomas cronicos o
recidivantes relacionados con |as vias respiratorias superiores o inferiores. Pueden incluir
tos cronica, sintomas asmatoides en la nifiez, neumonitis recidivante, bronquitis o
neumonia, atelectasiafocal o lobular y pdlipos nasales, sinusitis cronica, empiemay
bronquiectasia.

También debe sospecharse en culquier nifio con sintomas que sugieran una
insuficiencia pancreatica o sindrome de malabsorcion. Estos sintomas se manifiestan
aproximadamente en el 80 % de los pacientes e incluyen lentitud del crecimiento, falta de
apetito, meteorismo, abdomen protuberante, prolapso rectal, obstruccion intestinal en el
recién nacido, déficit de vitamina K y edema hipoproteinémico.

Algunos nifios presentan cirrosis hepética que manifiesta hipertension portal con
hiperesplenismo o sin é. En algunos casos, estos sintomas pueden ser aquellos por los
cuales el paciente solicita atencion médica por primeravez.

L os sintomas pueden variar considerablemente, tanto en gravedad como en la edad
de su manifestacion. Algunos nifios tienen manifestaciones graves desde las primeras
semanas de viday muestran una evolucion descendente rapida. Otros, con aparicion precoz
de los sintomas, pueden responder al tratamiento y sobrevivir hastala edad adulta. Adn
otros, tienen sus primeros sintomas a los dos afios de edad o incluso después.

El 15% de los enfermos presentan ileo meconial que es la obstruccion intestinal del
recién nacido.

Se haideado un sistema de evaluacion clinica para ayudar a determinar la gravedad
de laenfermedad y |arespuesta del paciente al tratamiento. Depende de la valoracion de
cuatro categorias:

1. Actividad general
2. Halazgosfisicos
3. Estado nutricional
4. Hallazgosen lasradiografias
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A cada categoria se le daun valor similar de 25 puntosy 100 puntos representan un
resultado perfecto. Lavaloracion serealiza sin tener en cuenta al tratamiento realizado
hasta el momento.

Tablal: Sistemade evaluacion clinica para establecer la gravedad de la enfermedad.
Shwachman H. Fibrosis Quistica en Trastornos Pulmonares. Kendig E.
1980.
GRADO PUN | ACTIVIDAD EXAMEN NUTRICION | HALLAZGOS
TOS | GENERAL FiSICO RX
Plena, actividad | Normal, notose, |Pesoy talla Campos
normal. Juegaa |FC y respiratoria |encimadel P25. | pulmonares
lapelota. Va normales, Heces bien limpios.
EXCELENTE| 25 |regularmentea |pulmonessanos. |modeladas, cas
(86-100) laescuela Buena postura. normales. Buen
tono muscular
Carecede FCyFRen Pesoy Tallaen | Acentuacion
resistenciay reposo P15 a P20. minima de los
esta cansado al | normales.Tose Heces trazos
BUENO 20 |[final del dia. rarasvecesose | ligeramente broncovasculare
(71-85) Buenaasistencia | aclaralavoz. No |anormales. s. Enfisema
escolar. hay deformacion |Tonoy masa | precoz.
digital. Pulmones | muscular
limpios. Enfisema | buenos.
minimo.
Puede reposar Tose Pesoy talla Enfisema leve
voluntariamente |ocasionamente, |por encimadel | con atelectasias
durante el dia, se |tal vez por la P3, heces dispersas,
cansa con mafana al generamente | trazados
facilidad levantarse, laFR | anormales, broncovasculare
LEVE 15 |despuésde estaligeramente |abundantesy |s
(56-70) esfuerzos, aumentada, poco incrementados.
asistencia enfisemaleve, modeladas,
regular ala respira distension
escuela ruidosamente, abdominal muy
rarasvecestiene |escasa, S hay
estertores alguna, tono
localizados, muscular
deformidad disminuido con
digital en palillo |reducciondela
de tambor. masa muscular.
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Recibe las clases | Tos frecuente, Pesoy Talla |Enfisema

en su casa, generalmente por debajo del | moderado,

disneico después | productiva, P 3, heces &reas difusas de

de un corto retraccion del fecales atelectasia con

paseo, descansa | torax, enfisema | escasamente areas

mucho moderado, puede | moderadas, superpuestas de
tener deformado | abundantes, infeccion,
el térax, grasasy fétidas, | ectasia

10 generamente hay | masculos bronquial

estertores, flacidosy con | minima.

MODERADO deformidad Su masa

(41-55) digital de2a3+ |disminuida,
distencion
abdominal leve
amoderada.
Ortopneico, Crisisgravesde |Malnutricion |Alteraciones
limitado ala tos, taguipnea con | intensa, extensas con
camao unasilla |taquicardia abdomen fenémenos
extensas, puede |grandey pulmonares
mostrar signos de | protuberante, | obstructivos e
GRAVE 5 insuficiencia prolapso rectal, |infeccion.

(40 o menos) cardiacaderecha, | movimientos |Atelectasia
deformidad intestinales lobular y
digital de3a4+ |frecuentes, que | bronquiectasia.

producen
abundantes
heces grasasy
fétidas.
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PRUEBAS DIAGNOSTICAS
1. TEST DEL SUDOR:

Es la prueba diagndstica mas segura. Un resultado positivo en ausencia de sintomas
no establece el diagndstico pero o hace altamente probable. La tnica excepcidn de esta
regla puede ocurrir en el estudio de recién nacidos hermanos de pacientes con fibrosis
quistica durante las primeras semanas de vida. La prueba del sudor puede ser positiva
mucho antes de que aparezcan |os sintomas clinicos.

Pueden obtenerse valores altos en pacientes con insuficiencia suprearrenal, displasia
ectodérmica, diabetes insipida, en algunos pacientes con guocotesaurismosis, asi como en
algunas enfermedades metabdlicas poco frecuentes.

Un factor importante es la edad. En €l periodo neonatal, los valores son superiores
que después de la segunda semana de vida. A 1os 16 6 17 afios, los valores de sodio y
cloruro aumentan gradual mente hasta al canzar los niveles del adulto, que pueden ser casi €l
doble de los de lainfancia

Lafiabilidad de la prueba del sudor en lainfanciay adolescencia se acercaaun
99%. El nivel de concentracién de sal no es una medida de la gravedad de la enfermedad.
En un pequefio nimero de pacientes con fibrosis quistica, 1os valores pueden ser normales o
dudosos. En tales casos, €l diagndstico es muy dificil de establecer, y estan justificados
otros procedimientos. Cuando se obtienen resultados dudosos esta indicado repetir las
pruebas de sudor, asi como la observacion clinica meticul osa.

2. FUNCION PANCREATICA

El método més directo de estudiar la funcion pancreética es obtener liquido
duodenal y determinar la actividad de las enzimas pancreéticas. Lamedicion de la
viscosidad del contenido duodenal es de valor considerable en pacientes enfermos, ya que
se encuentra aumentada de manera significativa en aproximadamente el 90 % de los
pacientes. El volumen de liquido también estareducido y el Ph esinferior a delos
controles sanos. La concentracion de bicarbonato esta disminuida. La valoracion enzimética
incluye lamedicion de tripsina, quimotripsing, lipasay amilasa. En la préctica,
actualmente, la estimacion del grado de insuficiencia pancredtica exocrina se realiza
mediante Van de Kammer, quimio tripsina en materiafecal.
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CONFIRMACION DIAGNOSTICA

(SEGUN CONSENSO DE FIBROSISQUI'STICA PUBLICADO POR LA SOCIEDAD
ARGENTINA DE PEDIATRIA EN 1999) (2)

1

Una o masdelas siguientes car acteristicas clinicas:
-Enfermedad pulmonar crénica

-Enfermedad sinusal crénica

-Anormalidades gastrointestinales o nutricionales
-Azoospermia obstructiva en varones.

-Sindrome de pérdida de sal

-Fibroquistica en familiares de primer grado.

Més:

- 2mutacionesdel gen FQ

- 02 Testsdel sudor positivos

- Odiferenciade potencial nasal transepitelial anormal.

En los dltimos afios, |a posibilidad de detectar mutaciones de FQ y medir la
propiedad bioel éctrica transepitelial ha expandido significativamente el espectro de
FQ clinica.

En aproximadamente 2 % de |os pacientes, hay un fenotipo “ atipico”
caracterizado por enfermedad pulmonar crénica, suficiencia pancredticay
concentraciones de cloruros en sudor normales o con valores limitrofes.

Ademas, hay pacientes con presentaciones monosi ntomaticas, en quienes
predomina una manifestacion clinica Unica, por ejemplo, anormalidades en los
electrolitos, pancreatitis, enfermedad hepética, sinusitis 0 azoospermia obstructiva.
En tales casos, |a demostraci én de una mutacion de FQ o un transporte iénico
transepitelial anormal ayudaran al diagnostico definitivo.

TRATAMIENTO

Laenfermedad es producida por lamutacion en el gen CFTR que modificala

proteina correspondiente con las consecuencias clinicas pertinentes. El tratamiento
temprano es €l aspecto méas importante en el nifio con Fibrosis Quistica. El tratamiento
basico comprende:

1 Lasglandulassudoriparasecrinas. El empleo de sal en un climacélido o
cuando el paciente suda excesivamente, incluso en climas frios, puede evitar la
deplecion de sal o “fiebre térmica’.
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2. El sistemarespiratorio: €l interés principal eslaprevencion de la obstruccion
bronquial y de lainfeccion concomitante.
a. Terapéuticaantibidtica: e estudio del esputo o cultivos de lafaringe, asi
como |os antibiogramas, pueden ayudar a elegir el agente a emplear.
b. Tratamiento de la obstruccion bronquial.
c. Humidificacion de secreciones.
d. Drenaje postural.
e. Ejerciciosrespiratorios.
f. Farmacos mucoliticosy expectorantes.

3. Gastrointestinal: tratamiento dietético y pancredtico. Las dietas deben ser
hipercal 6ricas y normo o hipergrasas. Los preparados comerciales de
pancrelipasa son efectivos y se administran antes de cada comida. Ladosis
efectiva puede diferir para cada nifio y se determina por la naturalezade la
respuesta. Los preparados multivitaminicos se presentan casi todos en forma
hidrosoluble. Se recomienda emplear el doble de ladosis habitua y laadicion
de complejo B en pacientes que reciben antibidticos por viaoral, ademas de la
administracion de vitamina K, ya que los pacientes fibroquisticos estan més
propensos a desarrollar hipoprotrombinemia.

PRONOSTICO

Ladeteccion precoz y el tratamiento inmediato influyen de manera favorable en los
resultados. El pronostico ha mejorado considerablemente en |os Ultimos veinte afios. La
supervivencia de un nifio méas alade los 10 afios era muy poco frecuente antes del uso de
los antibidticos. La muerte era debidaa compromiso pulmonar extenso. Con €l
advenimiento de | as antibi6ticos de amplio espectro se observé una mejoria sorprendente en
laevolucién de la enfermedad. En los paises desarrollados, donde existe € diagnostico
temprano y los paciente tienen acceso a los tratamientos adecuados, €l 50 % de los
pacientes, vive mas de 30 afios. En nuestro pais, dada la heterogeneidad de acceso alos
mismos, el 50 % vive menos de 10 afios.
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REQUISITOS PARA EXTENDER EL CERTIFICADO DE
DISCAPACIDAD:

1) Certificado del médico pediatra o especialista donde conste el diagnéstico del
paciente, el cuadro clinico, grado de compromiso y tratamiento realizado en €l
momento de la evaluacion. (expedido durante los 6 meses previos ala Junta
Meédica).

2) Estudios complementarios:

a. Estudiosrequeridos para el diagnéstico: segin Consenso de Fibrosis
Quistica publicado por la Sociedad de Pediatria (2):

- Estudio genético: presenciade 2 mutaciones del gen FQ
- 0 dos pruebas de sudor positivas
- o diferencia de potencial nasal transepitelial anormal.

b. Estudios complementarios requeridos parala evaluacion clinica:

- Puntaje de Shwachman.

- RxdeTérax o TAC.

- Espirometria (en mayores de 6 afios).
VEF< oigua a75 %

- Saturometria < oigual a95 % (en aquellos que la pueden realizar).

- Esputo o hisopado de moco visible en orofaringe

- Cultivo y antibiograma de todos |os gérmenes e identificacion bioquimica
de los pat6genos.

- Prueba de funcion pancredtica exocrina (Van de Kammer. Quimiotripsina.
Actividad tripticaen materiafecal).

3) Presenciadel paciente el diadelaJunta Médica.

4) Concurrenciacon el Documento Nacional de Identidad.
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CRITERIOS PARA EXTENDER EL CERTIFICADO DE DISCAPACIDAD:

Se extendera el Certificado de Discapacidad a todos aquellos pacientes que
puedan demostrar la presencia de Enfermedad Fibroquistica en un estadio clinico
gueinterfieracon laactividad que cotidianamente deberia desarrollar, acorde asu
edad y sexo.

Es decir que se extender & el Certificado de Discapacidad en todos
aguellos pacientes que:

a. Con diagnéstico de la Enfermedad Fibroquistica presenten un puntaje de
Shwachman menor o igual a 75 puntosy 3 0 mas exacerbacionea a afio de
Su cuadro respiratorio.

b. Con diagndstico de Enfermedad Fibroquisticay puntgje de Shwachman
entre 76 y 85, cuando la Junta Médica lo determine en base ala edad del
paciente, el nimero de exacerbaciones respiratorias, cultivo de secreciones,
grado de enfisema pulmonar, astenia, etc

c. Con 20 o més afos de edad.
No se extender & Certificado de Discapacidad:

1 En aquellos pacientes que certifiquen el diagndstico de Enfermedad
Fibroquistica, con un estadio clinico EXCELENTE. Puntaje de
Shwachman: 86 a 100.

2. En aquellos pacientes, en general hermanos del paciente enfermo, que

siendo portadores (heterocigotas) presenten algun signo clinico o de
laboratorio de la enfermedad.

12
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CERTIFICADO DE DISCAPACIDAD — FIBROS S QUISTICA DEL PANCREAS
Formulario para ser llenado por el médico tratante

Nombrey Apellido:

[ O N TR
Fechade NaCimiento: .....oooeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeeee .

Edad: ...ccceeennn. anos.

Fecha de DiagnOstiCo: .......coeerverieenenereeeseeeese s

DIAGNOSTICO

Test de Sudor

Estudio genético

Potencial de Membrana

ESTUDIOSCOMPLEMENTARIOS

Puntgje de Shwachman

Rx de Térax

TAC de Térax

Espirometria

Saturometria

Cultivo de Secreciones

Prueba de la Funcion pancredtica exécrina

Firmay Sello del Médico Tratante
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