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Resumen

La Fibrosis Quistica (FQ) es una enfermedad genética autosdmica recesiva que aparece
por una mutacion en el gen que codifica la proteina CFTR, que actia como el principal
canal ionico de los epitelios. La deficiencia en su funcionamiento, ocasiona que los
distintos organos y sistemas exocrinos acumulen un moco muy espeso Yy dificil de
eliminar, que obstruye los conductos y produce graves alteraciones, afectando

principalmente a pulmones, pancreas, intestino e higado.

Las manifestaciones clinicas de esta enfermedad difieren en funcion del tipo de mutacion
que las ocasiona, siendo de mayor gravedad cuando los primeros sintomas aparecen en la
infancia, ya que impide que se lleve a cabo un correcto crecimiento y desarrollo. En
cualquier caso, la enfermedad ocasiona un deterioro progresivo de la calidad de vida y

una muerte prematura.

El diagnostico precoz a través del cribado neonatal y consejo genético, permiten la
instauracién de un tratamiento precoz adecuado a las manifestaciones clinicas,
reduciendo las complicaciones y retrasando el debut de la enfermedad, permitiendo que
la esperanza de vida de estos pacientes se haya visto incrementada notablemente en las

Ultimas décadas, hasta situarse en la actualidad alrededor de los 50 afios.

El papel de enfermeria es fundamental en esta enfermedad, actuando desde el diagnostico
hasta el final de la patologia, colaborando en la toma de muestras necesarias para el
cribado neonatal, ayudando en la administracion del tratamiento, valorando al paciente
segun los diagnosticos de enfermeria, y dando un apoyo psicoldgico tanto a pacientes

como a sus familiares y cuidadores.

Palabras clave: Fibrosis quistica, Proteina CFTR, Cribado neonatal, Diagnosticos de
enfermeria (NANDA/NOC/NIC).



Abreviaturas

EPOC: Enfermedad Pulmonar Obstructiva Cronica.

CFTR: Proteina Reguladora de la Conductancia Transmembrana de la Fibrosis Quistica.
BOE: Boletin Oficial del Estado.

INGESA: Instituto Nacional de Gestion Sanitaria.

FQ: Fibrosis Quistica.

AMPc: Adenosin Mono-Fosfato ciclico.

ACBVD: Agenesia Congénita Bilateral de los Vasos Deferentes.
TIR: Tripsindégeno Inmuno-Reactivo.

HB: Higiene Bronquial.

DPPV: Drenaje Postural, Percusion y Vibracion.

r/c: Relacionado con.

ABVD: Actividades Basicas de la Vida Diaria.
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1. INTRODUCCION Y JUSTIFICACION

La fibrosis quistica es una enfermedad genética con herencia autosomica recesiva, cronica
y progresiva, que afecta a multiples 6rganos y sistemas. Su origen estd en el mal
funcionamiento de un canal iénico, que ocasiona la produccion de secreciones muy
espesas en los distintos drganos y sistemas exocrinos, especialmente en los pulmones.
Puede ocasionar Enfermedad Pulmonar Obstructiva Cronica (EPOC), llegando a ser
necesaria la realizacion de un trasplante de pulmén cuando la enfermedad estd muy
avanzada, como Unica posibilidad de supervivencia. También los conductos y vias de
otros organos afectados, como higado y pancreas, se ven obstruidos por estas secreciones

que son dificiles de eliminar ¢ 2,

Se considera un trastorno potencialmente mortal por el alto grado de afectacion pulmonar
a causa de infecciones respiratorias recidivantes por Pseudomona aeruginosa,
Staphylococcus aureus, y/o Haemophilus influenzae, que hacen que la tasa de mortalidad

y morbilidad se eleve en torno al 90-95% .

Es una enfermedad mas frecuente en pacientes de raza caucésica, y se debe a una
mutacion en el gen que codifica la produccion de la proteina CFTR, o “Proteina
Reguladora de la Conductancia Transmembrana de la Fibrosis Quistica” @) gue actla
como principal canal de cloruro en las membranas de los epitelios secretores. El
mecanismo fisiopatoldgico por el que la alteracion en el transporte de cloruros ocasiona
una disminucién de la secrecion de agua y el consiguiente espesamiento de las
secreciones, aln no esta aclarado del todo, pero son estas viscosas secreciones dificiles
de eliminar, las que obstruyen los conductos y ocasionan las diversas manifestaciones de

la enfermedad 2,

Este gen fue identificado, aislado y clonado por primera vez en 1989, y se localiza en el
cromosoma 7. Se han identificado diversas mutaciones que pueden ocasionar la
enfermedad, pero la mas frecuente es la F580del, que produce una proteina anémala por
la falta del aminoacido fenilalanina en la posicion 580. Esta proteina defectuosa se
degrada antes de llegar a la membrana, por lo que los epitelios no pueden transportar el
cloruro, ocasionando que las secreciones se deshidraten y se vuelvan mas espesas, siendo

capaces de obstruir los conductos y vias de los distintos 6rganos @34,




La fibrosis quistica, presenta una incidencia aproximada de 1/5000 nacidos vivos en
nuestro pais, calculandose que 1/35 habitantes son portadores sanos de la enfermedad, es
decir, son heterocigdticos para este gen, ya que su herencia es autosomica recesiva. Por
lo tanto, la enfermedad solo se desarrolla si los dos alelos portan la mutacién y ninguno
de los dos es funcionante, es decir, solo se manifiesta en sujetos homocigéticos para este

gen ©&:9),

Los pacientes que padecen esta enfermedad presentan gran concentracion de cloruro
sodico en el sudor, lo que permite que se pueda realizar un primer diagnostico mediante
el test del sudor, aunque también se utilizan otros métodos diagndsticos, que explicaremos

mas adelante ¥,

Generalmente, es una enfermedad que se diagnostica en los primeros dias de vida gracias
a la realizacion del cribado neonatal, que es obligatorio a nivel nacional a partir del BOE
del Jueves 6 de noviembre de 2014, que establece que “la implantacion del cribado
neonatal se haré de forma progresiva, de manera que en el plazo de un afio desde la entrada
en vigor de la presente orden, todas las Comunidades Autonomas, el INGESA (Instituto
Nacional de Gestion Sanitaria), y las mutualidades de funcionarios habran implementado
este programa” (), debiendo haber adaptado en un plazo de 9 meses sus respectivas
Carteras de Servicios. No obstante, hay ocasiones en que no es posible establecer el
diagndstico hasta una edad mas avanzada, a través del analisis de rasgos fenotipicos
clinicos asociados, como son los casos de pancreatitis recurrentes, o los detectados en

estudios de infertilidad “ 7.

Hay que tener en cuenta que la sintomatologia que se presenta en la infancia difiere de la
de la edad adulta, siendo mas grave en la infancia por ocasionar un retraso en el
crecimiento y desarrollo, a causa de una malabsorcion de todos los nutrientes,
especialmente de las proteinas y algunas vitaminas. Ademas, es frecuente que una de las
primeras manifestaciones clinicas sea la aparicion de ileo meconial en los primeros dias

de vida, como explicaremos en el desarrollo del tema ? ),

Es muy importante destacar que no existe un tratamiento curativo de este trastorno
bioquimico, pero si tratamientos que mejoran los sintomas y permiten aumentar la
esperanza de vida de estos pacientes, que en la actualidad, a nivel mundial, se sitda en 50

afios aproximadamente, frente a la supervivencia que se registraba en la década de los




afios 30, cuando menos del 50% de la poblacién con FQ lograba superar el afio de vida,
0 a la de los afios 60, cuando rara vez se alcanzaban los 5 afios de vida @),

En la actualidad, los tratamientos utilizados para mitigar los sintomas de la enfermedad y
que han permitido reducir la morbilidad y la mortalidad, manteniendo una buena calidad

de vida, son ©:

- Reemplazar las enzimas digestivas ausentes, con capsulas ingeridas durante las
comidas para evitar la malnutricion y mejorar el pronostico de la patologia

pulmonar infantil.

- Realizar ejercicio fisico para fortalecer los distintos 6rganos y ayudar al manejo

de la enfermedad junto a las deméas medidas.
- Realizar fisioterapia respiratoria con percusion del torax y drenaje postural.

- Administrar antibiéticos para el tratamiento de las infecciones respiratorias
recurrentes, que aparecen con mayor frecuencia a causa de la Pseudomona

aeruginosa.

- Realizar un trasplante pulmonar como Ultima opcion terapéutica en pacientes en

los que se han agotado los demas recursos.

El Unico tratamiento que podria curar la enfermedad, seria corregir el gen defectuoso
mediante terapia génica para que produjera una proteina normal, pero esto no ha tenido
éxito por el momento; sin embargo, los avances realizados en la deteccidn precoz de la
enfermedad y las nuevas terapias que tratan las diferentes manifestaciones clinicas,
permiten aliviar los sintomas y paliar el sufrimiento de los pacientes, mejorando su

esperanza y calidad de vida ©.

La justificacion de realizar este trabajo es el gran desconocimiento de esta enfermedad y
la importancia de realizar un diagndstico precoz para instaurar lo antes posible un
tratamiento adecuado y asi, disminuir las complicaciones asociadas. El papel de
enfermeria se hace imprescindible en todo este proceso, desde la toma de muestras para
la realizacion del cribado neonatal, hasta la administracion del tratamiento, destacando la
importancia de realizar diversos diagndsticos de enfermeria con sus correspondientes

objetivos e intervenciones.




2. OBJETIVOS

Con la realizacion de esta revision bibliografica, se pretende conseguir, como objetivo
general, conocer en qué consiste la fibrosis quistica y las alteraciones que ocasiona en el

organismo, por ser una enfermedad rara que actualmente no tiene cura.

Como objetivos especificos, podemos establecer:

1. ldentificar los sintomas de la enfermedad, y conocer su base molecular.

2. Realizar una revision sistematica de los métodos diagndésticos utilizados para

detectar de manera precoz la enfermedad.

3. Establecer los tratamientos utilizados para disminuir la edad a la que aparecen las

complicaciones asociadas a la fibrosis quistica.

4. Conocer cudles son las actividades de enfermeria a realizar junto a estos pacientes

para ensefarles a controlar sus sintomas.

5. Concienciar de la importancia de los cuidados adecuados a estos pacientes.

3. METODOLOGIA

Para realizar esta revision bibliografica, se ha llevado a cabo una profunda busqueda de
literatura relevante respecto al tema de estudio, recabando informacion de fuentes
especializadas, de guias clinicas ampliamente sustentadas tedricamente, y de diversos
trabajos de investigacion extraidos de motores de busqueda especializados, tales como:

Google Académico, Fisterra, Dialnet, PubMed, y Cochrane plus, entre otros.

La busqueda fue realizada desde diciembre de 2016 hasta abril de 2017, a través de
distintas fuentes y bases de datos especializadas, mencionadas anteriormente, utilizando

como idioma vehicular el castellano.

Para realizar la revision, en primer lugar, se identificaron los conceptos clave a investigar,
y a continuacion se comenzo0 a realizar una amplia busqueda y lectura de documentos

relacionados, descartando los inapropiados, y utilizando los mas pertinentes para redactar




el apartado “desarrollo del tema”, utilizando y dejando constancia de las referencias

bibliogréficas oportunas.

En la elaboracidn y realizacion de este trabajo, se han seguido de manera secuencial las
competencias que se desean conseguir con el Trabajo de Fin de Grado de Enfermeria,

establecidas en la Guia Docente, como:
- Capacidad de andlisis y sintesis, aplicando un razonamiento critico.
- Capacidad de aprender y desarrollar la creatividad.
- Capacidad de utilizar medios informaticos y nuevas tecnologias.

- Capacidad para desarrollar habilidades de gestién de la informacion.

4, DESARROLLO DEL TEMA

I. Base molecular y manifestaciones clinicas

En 1946, un estudio de Andersen y Hodges realizado a 47 familias con al menos un
paciente con fibrosis quistica, concluyd que se trataba de una enfermedad hereditaria con
herencia autosdmica recesiva. En esa época, el diagndstico de FQ se realizaba en base a

antecedentes familiares, insuficiencia pancreética y afectacion pulmonar cronica 19,

En 1952, Bodian elabor6 su teoria de que las lesiones observadas tanto en el pancreas
como en los pulmones, higado, y conductos deferentes tenian el mismo origen
patogénico, y era que las secreciones anormalmente espesas que se producian en estos
pacientes, obstruian los conductos excretores de las glandulas exocrinas, lo que conducia

a la destruccion de las glandulas © 19,

En 1953, Di San’t Agnese observd las graves consecuencias de una ola de calor en un
hospital infantil de Nueva York, la cual ocasion6 que muchos pacientes con FQ sufrieran
graves cuadros de deshidratacion. Estudiando el motivo por el que estos pacientes se
mostraban tan vulnerables, lleg6 a la conclusion de que se debia a que eliminaban una
cantidad anormalmente alta de cloruro sodico por el sudor. A partir de este hallazgo, la
determinacion de la concentracion de cloruro sodico en el sudor fue el método diagnostico

de eleccion para estos pacientes © 12,




En la década de los afios 50, 60 y 70, aunque no se conocia aun la base molecular de la
enfermedad, se fueron describiendo detalladamente las diferentes formas clinicas que
podia presentar esta, como ileo meconial, afectacion pancreatica, pulmonar, hepatica, y

esterilidad ®.

En 1983, Quinton descubrio que el defecto comun responsable de las manifestaciones
clinicas de la fibrosis quistica, era una reabsorcion defectuosa de ion cloruro de las células

de los epitelios glandulares @13,

En 1989, Riordan y colaboradores, gracias a todos los avances anteriores, consiguieron
finalmente identificar, aislar y clonar el gen responsable de la reabsorcion defectuosa de

cloruros causante de esta enfermedad ©.

El gen causante de la FQ se sitla en el brazo largo del cromosoma 7, codificando una
proteina muy grande de 1480 aminoacidos. Cuando se secuencio el gen de los enfermos
de fibrosis quistica y se compar6 con la secuencia del gen de individuos sanos, se encontrd
una mutacion que afectaba a un triplete de bases ausente. La ausencia de este triplete,
ocasionaba una proteina defectuosa que carecia del aminoacido fenilalanina en la
posicién 580, como observamos en la siguiente imagen. Esta mutacién recibe el nombre

de F580del, y se detectd en el 70% de las familias con FQ estudiadas .
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Figura 1. Mutacion mas frecuente de la proteina CFTR en Espaiia. Obtenida de Welsh
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secrecion de cloro y la absorcion de sodio de los epitelios secretores de las células
exocrinas de las vias respiratorias, glandulas sudoriparas, pancreas, higado, intestino...
en un proceso dependiente del AMPc (Adenosin Mono-Fosfato ciclico). Pero esta
proteina no es Unicamente un canal para el ion cloruro, sino que actta regulando la

funcion de otros tipos de canales transmembrana de las distintas células & 4.

El equilibrio hidro-electrolitico se ve alterado a causa de que los canales de cloruro de las
células epiteliales de los distintos 6rganos estan ausentes o no responden a estimulos
fisioldgicos (como por ejemplo a la adrenalina). Por ello, el ion cloruro se retiene dentro
de las células, lo que hace que aumente la reabsorcion de sodio, y que, por efecto
osmatico, se reabsorba agua, ocasionando una deshidratacion de las secreciones

glandulares @ 9.

En Espafia, y mas exactamente en Castilla y Leon, las dos mutaciones més frecuentes son
la F580del y la G542X, aunqgue la FQ puede originarse por otras menos habituales. En el
Anexo 1, se recogen las mutaciones mas frecuentes en Pais Vasco, Asturias, Castilla y

Leon, Andalucia y Galicia, todas ellas con una incidencia superior al 1% 4.

Debido a la gran cantidad de mutaciones existentes relacionadas con la aparicion de esta
patologia, la gravedad de la sintomatologia de la FQ difiere de unos pacientes a otros,
pudiendo llegar a pasar desapercibida durante los primeros afios de vida, variando el
grado de afectacion de los distintos 6rganos y tejidos 4

- Pulmones: En el momento del nacimiento estos tejidos son normales, pero la
obstruccion difusa de los bronquios a causa de secreciones demasiado espesas,
ocasionan bronquiolitis y tapones muco-purulentos en los primeros meses de vida.
A causa de la acumulacion de este moco por la imposibilidad de realizar un
aclaramiento mucociliar, las paredes bronquiales se vuelven mas gruesas y
aparecen zonas de atelectasia. Las infecciones en las primeras etapas se deben a
colonizacién por Staphylococcus aureus, pero a medida que la enfermedad
progresa, aparecen cultivos positivos para Pseudomona aeruginosa vy

Haemophilus influenzae.

- A nivel hepético: Es frecuente la aparicion de litiasis biliar en la edad adulta, a

causa de la acumulacion de secreciones biliares espesas en la vesicula.




- A nivel pancreatico: Con el paso del tiempo, se altera la secrecion de agua y
bicarbonato, y aparece una acidosis metabolica que ocasiona una acumulacion de

moco en sus células, el cual acaba por destruir casi todo el tejido pancreatico.

- A nivel de intestino delgado: A causa de la hiperviscosidad del moco, este se
vuelve resistente a la accion de la tripsina, lo que ocasiona una hipersensibilidad
de la mucosa intestinal a este enzima, permitiendo una absorcién excesiva de agua

en el ileon distal, que podra ser mas 0 menos precoz.

Una alteracion leve de la proteina CFTR no va a ocasionar la aparicion de FQ, sino que
va a ser responsable de la aparicion de otras patologias como: Agenesia Congénita
Bilateral de los Vasos Deferentes (ACBVD), bronquiectasia diseminada y/o pancreatitis

crénica diseminada ®,

La manifestacion mas grave de esta enfermedad se localiza a nivel respiratorio, ya que
las espesas secreciones ocasionan que los pequefios conductos bronquiales se vean
obstruidos a causa de que las células ciliadas son incapaces de movilizarlas, quedando

acumuladas y produciendo frecuentes infecciones recidivantes ©.

CELULAS EPITELIALES SECCION DEL EPITELIO Y CONDUCTO RESPIRATORIO

El moco humedo y fluido atrapa particulas inhaladas; los cilios empujan
El cloruro se segrega en la via respiratoria, y se elimina sodio. el moco hacia la garganta para su expulsion
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Figura 2. Base de la afectacién pulmonar en la fibrosis quistica. Obtenida de Welsh y

Smith. “Fibrosis quistica”. Investigacion y Ciencia. Febrero 1996 ©




Como observamos en la anterior imagen, la ausencia o el mal funcionamiento del canal
CFTR, altera el transporte de cloruro y sodio por el epitelio bronquial, ocasionando que
el moco se vuelva méas espeso y dificil de eliminar, favoreciendo la proliferaciéon de
bacterias en este medio, lo que provoca inflamacién y otros efectos de la respuesta
inmunitaria, ocasionando un deterioro del tejido hasta la destruccion practicamente

completa del pulmén ©),

A causa de que esta enfermedad se puede diagnosticar tanto en la infancia como en la
edad adulta, las manifestaciones clinicas van a variar de unos pacientes a otros, pero
siempre viéndose afectados gran cantidad de 6rganos y sistemas, como observamos en la

imagen del Anexo Il.

Las manifestaciones clinicas a destacar en la edad adulta, son * 8 14:

- Anivel respiratorio, las manifestaciones més frecuentes son: Sinusitis cronica y
poliposis nasal, cuando afecta a las vias respiratorias altas; y respiracion sibilante,
tos con expectoracion y fibrosis del parénquima pulmonar cuando la afectacion se
localiza en las vias respiratorias bajas. Esta afectacion es la principal causa de
morbi-mortalidad de estos pacientes.

- A nivel gastro-intestinal, aparece una malabsorcién de grasas y proteinas que se
manifiesta con dolor abdominal de tipo colico, esteatorrea y meteorismo; ademas
pueden desarrollar diabetes mellitus tipo I, todo esto debido a la insuficiencia
pancreatica. Por otro lado, es frecuente la aparicion de afectacidén hepato-biliar,
pudiendo llegar a desarrollar una litiasis biliar, esteatosis hepatica, cirrosis

hepaética, varices hepaticas e hipertensién portal.

- Anivel genito-urinario, los varones suelen ser estériles por una ausencia o atrofia
de los conductos deferentes, una azoospermia, y la consecuente disminucién del
volumen eyaculado; por el contrario, las mujeres pueden desarrollar alteraciones
de la fertilidad por la presencia de un moco genital muy espeso y amenorrea,
aunque la mayoria pueden llegar a concebir, teniendo en cuenta que los riesgos
para la embarazada y el feto dependeran del estadio en que se encuentre la
enfermedad.




Las manifestaciones clinicas a destacar en la infancia, son ¢ 8 149:

- Obstruccion intestinal distal secundaria a la presencia de ileo meconial, a causa
de que la parte distal del colon es estrecha y el meconio muy seco. Suele

acompanfarse de ictericia neonatal colostatica.

- Malnutricién: Es una de las manifestaciones clinicas que mas se debe vigilar, ya
que los niflos se encuentran en periodo de crecimiento y pueden presentar
problemas en su desarrollo pondo-estatural, puberal y psicologico, por lo que es
necesario evitar el déficit de vitaminas y minerales, asegurando una correcta
ingesta en cantidad y calidad de todos los macro y micro-nutrientes, aumentando

ligeramente el aporte proteico.

- Infeccién bronquial persistente con tos y expectoracion cronica, sibilancias,
bronquiectasias... Esto sintomas motivan el diagnodstico de bronguiolitis, con
bronquitis y/o neumonias recurrentes. Pueden aparecer en los primeros meses de

vida o permanecer asintomaticos hasta la adolescencia.

- Reflujo gastro-esofagico en mayores de 5 afios, pudiendo llegar a desarrollar
esofagitis péptica o varices esofagicas secundarias al aumento de la presion intra-

abdominal por la presencia de tos cronica y retraso en el vaciamiento gastrico.

Tanto adultos como nifios, van a ser pacientes que se deshidratan con facilidad ante
episodios de fiebre mayor de 38°C o elevada temperatura ambiental, a causa de la pérdida
de agua y electrolitos. Ademas, en edades avanzadas, tienen méas probabilidad de
desarrollar osteoartropatia, calculos renales y osteoporosis @4,

En el Anexo 111, se presentan adjunto dos tablas con todas las manifestaciones clinicas

que pueden desarrollar estos pacientes tanto en la edad infantil y en la edad adulta.

I1. Cribado neonatal. Métodos diagnosticos

Los programas de cribado neonatal estan destinados a todos los recién nacidos, con el
objetivo de detectar de manera precoz trastornos endocrino-metabdlicos, y lograr reducir
la morbi-mortalidad, las discapacidades fisicas y psiquicas irreversibles asociadas a la

enfermedad, antes que si se detectara mediante la clinica 4 5 16),
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Estos programas, se consideran un método de prevencion secundaria porque su objetivo
es frenar la progresion de la enfermedad mediante la administracion de un tratamiento
precoz antes de que aparezcan los primeros sintomas; y no se consideran pruebas
diagnosticas, ya que, ante un resultado positivo, se deben realizar pruebas para descartar
realmente la presencia de la enfermedad. Podemos observar los criterios que se deben

cumplir para que una enfermedad sea introducida en un programa de cribado en el Anexo
AV (15, 17, 18)

En Espafia, en 2011 se comienza a realizar un cribado con pruebas de laboratorio para
detectar mutaciones asociadas a la fibrosis quistica, lo que permite que se introduzcan en
los programas de cribado a personas portadoras de una mutacion que no presentan

sintomas de la enfermedad ¥,

1. Cribado neonatal de alteraciones endocrino-metabdlicas: Se realiza por medio de
una muestra de sangre capilar del talon del recién nacido, a las 48-72 horas del
nacimiento, previo consentimiento escrito de los padres o tutores legales, tras ser

informados de las ventajas e inconvenientes de su realizacion © 419,

Especificamente para la FQ, con esta prueba, se busca cuantificar la presencia de
Tripsindgeno Inmuno-Reactivo (TIR) en sangre, ya que un valor aumentado, es indicativo
de obstruccion de los conductos pancredticos, lo que eleva la cantidad de tripsina en

sangre 417,

Actualmente, tras la entrada en vigor del Boletin Oficial del Estado del Jueves 6 de
noviembre de 2014, en todo el territorio nacional es obligatorio realizar un “cribado
neonatal de: hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, fibrosis quistica, deficiencia de
acil-coenzima A-deshidrogenasa de cadena media, deficiencia de 3-hidroxi-acil-
conezima A-deshidrogenasa de cadena larga, acidemia glutarica tipo I, y anemia
falciforme” (), ya que hasta su instauracion, cada Comunidad Auténoma realizaba el
cribado para detectar algunas alteraciones pero no todas. En la siguiente imagen, podemos
observar la situacion del cribado neonatal en cada Comunidad Autonoma antes de la

entrada en vigor de la nueva ley () (4,
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Figura 3. Situacion de cribado neonatal en Espafia en 2012. Obtenida de Paz Valifias.

“Cribado neonatal de la fibrosis quistica”. 2013 @4

La primera Comunidad Autdnoma en introducir la FQ dentro de los programas de cribado
neonatal, fue Castilla y Leon en 1990, seguida de Catalufia, Baleares, Galicia, Aragon y
La Rioja en 1999. En 2007 también lo incorporaron Aragén y Murcia; y ya en 2012 estaba
incluido en todas las Comunidades Auténomas excepto Asturias, Navarra y Castilla La

Mancha (14 16),

Entre los beneficios de su realizacion, encontramos 4 18):
- Reducir el dafio pulmonar durante la infancia previniendo las infecciones.
- Mejorar el estado nutricional a corto y largo plazo, evitando la desnutricion.
- Aumentar la supervivencia, que actualmente se encuentra en torno a los 50 afios.
- Permitir el consejo genético a los padres para futuros embarazos.

- Reducir los ingresos hospitalarios y los costes de tratamiento al prevenir las

complicaciones.

Entre los inconvenientes, destacamos la presencia de falsos positivos y/o falsos negativos,

y la discriminacion étnica por ser mas frecuente en pacientes de raza blanca © 4,
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Al realizar la prueba, para disminuir la probabilidad de falsos positivos, es necesario
limpiar bien el talon antes de recoger la muestra, ya que las heces contienen grandes
cantidades de tripsina y tripsindgeno que pueden aumentar el valor del TIR en la muestra.
Ademas, es muy importante tener en cuenta que se necesita impregnar el papel secante
hasta que lo traspase, ya que para realizar el cribado de la FQ se necesita una muestra de
sangre mayor que para otras pruebas ¢4 19,

También es muy importante que la prueba del talon se realice a las 48-72 horas del
nacimiento, tras haber sido alimentados, y siempre en nifios de méas de 1500 gramos y 33
semanas de gestacion, sin llegar a sobrepasar las 8 semanas tras el nacimiento. En caso
de neonatos prematuros de menos de 33 semanas o de 1500 gramos, se deben realizar 2
extracciones: la primera a los 5-7 dias, y la segunda a los 14-16 dias sin importar los
resultados de la primera muestra. Ademas, aquellos que presentan ileo meconial deben
ser considerados pacientes de alto riesgo de desarrollar FQ y se deben valorar sus
caracteristicas clinicas aparte de realizar Gnicamente el cribado neonatal. En la siguiente

imagen, podemos observar los pasos a realizar en el cribado de la FQ (4 17.20),

Mivel de TIR

N

= G0 ngdmil < 60 niz'ml

Positivo Meoativo

S

Estudio secucncial
de mutaciones CFTR
(= &0, de alelos)

— v T

2 mutacioncs | mutacion Sin mutaciones
‘ Fibrosis quistica Prucha del : Sin fibrosis
sudor | qmﬂ[itz'l
‘_,_,-r""' ‘“—-..*
Positivo MNegativo

Figura 4. Protocolo estandar de cribado neonatal de fibrosis quistica. Obtenida del

“Programa de cribado neonatal de la fibrosis quistica en Cantabria”. 2011 7
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Es mas frecuente la aparicion de falsos negativos que de falsos positivos, siendo més
perjudicial, ya que no pueden beneficiarse de un tratamiento precoz. Debido a esto, es
recomendado llevar a cabo un seguimiento de los pacientes con un TIR menor al corte
para poder detectar los primeros sintomas de la enfermedad. Las causas mas frecuentes

de falsos negativos son (4 19

Mala calidad de la muestra de sangre capilar obtenida.

- TIR de corte inicial demasiado alto.

- Errores de laboratorio al medir el TIR y analizar el ADN.

- Error en la realizacidon del test del sudor, o punto de corte inadecuado.

- Casos especiales que pueden disminuir la concentracién del TIR, como:

o Recién nacidos con ileo meconial: El TIR puede estar disminuido durante

la primera semana, pero después se obtendrian valores alterados.
o Recién nacidos sometidos a transfusiones de sangre.

o Gastro-enteritis o patologia pulmonar por infecciones por virus.

A causa de todo lo explicado anteriormente, el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales
e Igualdad ha establecido como necesaria la presencia de un sistema de informacién
autonomico y estatal que permita llevar a cabo un correcto seguimiento y evaluacion de
estos programas, creando Unidades de Referencia y asegurando que su realizacion sea de
manera progresiva, racional y eficiente; ademas de establecer protocolos que permitan

realizar estos programas de manera homogénea en toda Esparia (7 2029,

2. Test del sudor: Prueba diagnostica de FQ, que se puede realizar a cualquier edad, y
siempre de manera obligatoria para confirmar los resultados positivos del cribado

neonatal, incluyendo aquellos que presentan dos mutaciones del gen CFTR & 14.17),

Consiste en medir la concentracion de cloruro sodico en el sudor en el antebrazo o el
muslo, estimulando la sudoracion mediante iontoforesis con pilocarpina, de manera que
valores superiores a 60mmol/litro confirman el diagnostico, debiendo presentar al menos
2 mediciones positivas, teniendo en cuenta que hay enfermedades como el

hipotiroidismo, la malnutricidn, el hipoparatiroidismo, o la diabetes insipida, que pueden
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alterar este valor, dando resultados positivos. Ademas de valores superiores a 60 mmol/I,
deben presentar al menos uno de los siguientes rasgos: insuficiencia pancreética exocrina,

enfermedad pulmonar, o historia familiar de FQ ¢ 8 22),

Si nos encontramos ante un paciente con clinica sospechosa de esta enfermedad, pero con
un cribado negativo, es necesario realizarle el test del sudor siguiendo el siguiente
algoritmo ®:

Sospecha clinica

Test del sudor

¥ I ¥
— <30mmoyL | 30-60 mmol/L
]

Unidad de FQ
Repetir test del sudor

| |
F <30mmol/L | [ 30-60 mmol/L |
Y

' ; }
| Estudio genético | | FQ Clasica |

Figura 5. Algoritmo a seguir ante un paciente con clinica sospechosa de FQ. Obtenida
del “Tratado de fibrosis quistica”. 2012 ®

3. Estudio genético: Se realiza para comprobar la presencia de mutacion en la proteina
CFTR, aunque es un procedimiento laborioso que se realiza en pocos laboratorios a causa
de la gran variedad de mutaciones que pueden ocasionar la enfermedad. En todos los
casos, se busca la mutacion mas frecuente (que es la F580del), aunque también se buscan

aproximadamente 30 mutaciones menos habituales “ 22,

Se recomienda su realizacion de manera combinada con la determinacién del TIR para
lograr un diagnéstico precoz, con menores complicaciones al instaurar un tratamiento

precoz, y disminuyendo los falsos positivos @7,

4. Diferencia de potencial nasal trans-epitelial: Prueba diagnostica complementaria, ya
que los pacientes con FQ presentan un valor mas negativo que personas sanas, a causa de

la alta reabsorcion de sodio de estos pacientes. Es muy poco utilizada 8.

A pesar de la realizacion de un cribado neonatal y demas métodos diagndsticos, es
imprescindible conocer cuales son las principales manifestaciones clinicas para realizar

una prevencion y tratamiento adecuados, con el objetivo de retrasar la aparicion de las
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futuras complicaciones, teniendo en cuenta que hay manifestaciones leves de buen
pronostico que pueden llegar a pasar desapercibidas, frente a formas de manifestacion
clinica mas agresivas de peor pronéstico. Podemos observar cuales son los criterios

diagnosticos de la enfermedad en el Anexo V @18,

I11. Tratamiento y papel de enfermeria

Dentro de este apartado, lo principal es destacar que en la actualidad no existe un
tratamiento curativo para esta enfermedad, por lo que las estrategias de tratamiento van a
consistir en retrasar la aparicion de la sintomatologia propia de la FQ, aumentando la
esperanza de vida, disminuyendo el dafio pulmonar irreversible. Esto se va a lograr
principalmente manteniendo una nutricion adecuada, realizando ejercicio fisico y
fisioterapia respiratoria, administrando tratamientos que logren la curacion de las
infecciones respiratorias, y recibiendo unos cuidados de enfermeria especializados.
Ademas, es una enfermedad que ocasiona un gran impacto psicoldgico en pacientes y

familiares, por lo que también hay que dar un apoyo en ese aspecto %224,

Es necesario que estos pacientes sigan una dieta equilibrada, aumentando el aporte

calorico total un 20-50%, recomendando un aporte de grasas del 40% y de proteinas del
20% del total. Pero en los casos en que estos pacientes desarrollan una insuficiencia

pancreatica, puede ser necesaria la administracién de las enzimas ausentes, v de

complementos vitaminicos y caléricos por el riesgo de desnutricion, lo que empeoraria

el progreso de la enfermedad en general. Ademas, si desarrollan diabetes, seguiran el

tratamiento propio de esta enfermedad %24,

En un estudio con administracién de probidticos, se observo que disminuian las

molestias intestinales y mejoraban el aspecto de las deposiciones, ya que se lograba

mantener un equilibrio en la flora intestinal 4.

Por otro lado, para el tratamiento de las infecciones recidivantes, se recomienda

combinar el tratamiento antibidtico con la realizacién de fisioterapia respiratoria,
Ilevando a cabo distintas medidas de prevencién como pueden ser: las inmunizaciones

segun el calendario vacunal, incluyendo la vacunacion antigripal anual desde los 6 meses
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de edad, evitar la exposicion de estos pacientes al humo del tabaco, y dar una correcta

educacion sanitaria sobre la enfermedad al paciente y sus familiares ¢224),

Dentro del tratamiento, diferenciamos: la terapia inhalatoria, que consiste en la
administracion de mucoliticos, broncodilatadores, antibidticos y corticoides a través de
un aerosol tipo MIDI, con camara espaciadora en los mas pequefios y sin ella en los
mayores de 3 afios; la terapia con antiinflamatorios orales (como macrdélidos, corticoides
e ibuprofeno) para mejorar la funcion pulmonar, sobre todo en las exacerbaciones; y la
terapia antibiotica oral o intravenosa, cuando el paciente esté colonizado por bacterias,

con el objetivo de disminuir la carga bacteriana y mejorar los sintomas 22,

Ademas, es necesaria la realizacién de fisioterapia respiratoria, también denominada

higiene bronguial (HB), técnica ensefiada al paciente y sus familiares por un experto, los

cuales deberan realizarla en dos sesiones diarias de unos 20 minutos cada una,
aumentandolas en las épocas de exacerbacion. El objetivo de la higiene bronquial es
dilatar las vias aéreas para movilizar las secreciones hacia las vias de mayor calibre y

poder expectorarlas %23,

Hay varias técnicas de HB, pero la mas utilizada es el Drenaje Postural, Percusion y
Vibracién (DPPV), que es una técnica pasiva que antiguamente se realizaba colocando al
paciente en posicion de Trendelemburg, pero que para disminuir el riesgo de reflujo
gastro-esofagico, en la actualidad se realiza colocando al paciente con la cabeza elevada
30-45°. En cualquiera de los casos, se procedera a percutir de manera ritmica el torax para
favorecer la movilizacion de las secreciones, previa administracion de mucoliticos y
broncodilatadores. Este procedimiento nunca se realizara en pacientes con hemoptisis,

dolor toréacico, neumotorax o dificultad respiratoria grave 2,

Como hemos indicado anteriormente, también es importante que estos pacientes realicen

ejercicio fisico aerdbico 3-5 dias/semana, durante minimo 30 minutos para aumentar el

volumen pulmonar y mejorar la tolerancia al ejercicio; ademas, es recomendado que las
mujeres entrenen el suelo pélvico para evitar la incontinencia urinaria secundaria a la tos
crénica que presentan. Hay que tener en cuenta que antes y después de la realizacion de
actividad fisica, es necesario asegurar un correcto aporte de agua y electrolitos para evitar

una deshidratacion @2,
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Actualmente, se estan desarrollando nuevos tratamientos que acttan directamente sobre

el defecto basico de la enfermedad, pero aln estan en fase de experimentacion 2,

Ademas, en los casos de afectacion pulmonar grave, se requiere una cirugia, bien sea
localizada en zonas de atelectasia realizando segmentectomias o lobectomias; o general,
realizando un trasplante de pulmon en pacientes con enfermedad pulmonar grave, pero

ausencia de alteracion en otros érganos vitales 2,

El papel de enfermeria debe ir encaminado a favorecer la adherencia al tratamiento

desde la infancia, ademéas de dar un apoyo psicoldgico tanto a pacientes como a sus
familiares, evaluando los factores de riesgo que pueden repercutir de manera negativa en
el seguimiento al tratamiento, sobre todo en cuanto a la realizacion de la fisioterapia
respiratoria, ya que es un proceso aburrido que lleva mucho tiempo. Ademas, hay
ocasiones en que los tratamientos se consideran demasiado complicados para que los

nifios los entiendan 24,

IV. Plan de cuidados

DOMINIO 2: NUTRICION @

- Diagnostico 00160: Disposicion para mejorar el equilibrio de liquidos, relacionado
con (r/c) lograr un adecuado equilibrio hidro-electrolitico.

- Diagnostico 00195: Riesgo de desequilibrio electrolitico.

0601: Equilibrio hidrico
0602: Hidratacion

4120: Manejo de liquidos

) ) ) 2080: Manejo de liquidos y electrolitos
1101: Integridad tisular de piel y mucosas

Actividad: Vigilar el estado de hidratacion, comprobando que las mucosas estan himedas,
controlando la ingesta de liquidos y alimentos para calcular una correcta ingesta calérica

diaria.

- Diagnostico 00163: Disposicién para mejorar la nutricidn, r/c realizar una dieta
equilibrada que asegure una correcta administracion de todos los nutrientes.

- Diagnostico 00178: Riesgo de deterioro de la funcion hepética.
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\[e]e:
1005: Estado nutricional, determinaciones
bioguimicas
1008: Estado nutricional, ingestién de
alimentos y liquidos
1009: Estado nutricional, ingestién de
nutrientes
0803: Funcion hepatica

NIC

2080: Manejo de liquidos y electrolitos
1100: Manejo de la nutricion
1910: Manejo del equilibrio acido-base

Actividades:

Determinar el estado nutricional del paciente, identificando alergias alimentarias

y sus preferencias, dando informacién sobre sus necesidades nutricionales y

recomendando aumentar la ingesta caldrica, proteica y grasa.

afectacion pancreética.

Administrar enzimas pancreaticas durante las comidas si el paciente presentara

- Diagnéstico 00179: Riesgo de nivel de glucemia inestable, r/c la afectacion

pancreatica de la enfermedad.
NOC

2300: Nivel de glucemia
1619: Autocontrol de la diabetes
1820: Control de la diabetes

NIC
200: Fomento del ejercicio
5510: Educacién para la salud
5540: Potenciacion de la disposicion del

aprendizaje

Actividades:

Se realizaran diversos grupos de riesgo en los que se haya detectado una escasa

motivacion para seguir conductas saludables, informando de la importancia de

cambiar su estilo de vida, ensefiando estrategias para lograrlo, con demostraciones

practicas.

plazo, todo en un ambiente estable.

——
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- Fomentar la verbalizacién de las inquietudes del paciente, vigilando su estado

emocional.

- Ayudar a controlar la progresion de la enfermedad con todas las estrategias
necesarias, controlando su alimentacion, realizando ejercicio aerébico diario y

tomando la medicacion prescrita.

- Diagnostico 00194: Ictericia neonatal, como criterio de diagnostico precoz de FQ

cuando se acomparia de ileo meconial.

- Diagndstico 00230: Riesgo de ictericia neonatal.

1101: Integridad tisular de piel y mucosas | 6650: Vigilancia
0501: Eliminacién intestinal 6924: Fototerapia en el neonato

Actividades:

- Observar si hay signos de ictericia y revisar antecedentes maternos para

determinar el riesgo de hiperbilirrubinemia.

- Poner al neonato en una incubadora con parches en los 0jos, y explicar a los padres
los cuidados tras la fototerapia, cambiando de posicion al lactante cada 4 horas,

observando posibles signos de deshidratacion.

- Determinar los riesgos de salud, llevando a cabo una monitorizacion y vigilancia

continuadas con la realizacion de las pruebas diagnésticas necesarias.

DOMINIO 3: ELIMINACION E INTERCAMBIO @9

- Diagnostico 00236: Riesgo de estrefiimiento funcional crénico, r/c heces mas secas
de lo habitual.

0501: Eliminacién intestinal 200: Fomento del ejercicio
1015: Funcion gastro-intestinal 450: Manejo del estrefiimiento
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Actividades:

- Vigilar signos y sintomas de estrefiimiento, observando frecuencia, consistencia,
forma, volumen y color de las defecaciones, y ensefiar a los pacientes y familiares

a identificarlo.

- Animar a realizar ejercicio fisico diario para facilitar la regularidad intestinal,

mejorando el peristaltismo.

- Diagnostico 00030: Deterioro del intercambio de gases, r/c un déficit en la
oxigenacion y/o eliminacién de didéxido de carbono en la membrana alvéolo-capilar.
NOC ‘ NIC

200: Fomento del ejercicio

0600: Equilibrio electrolitico y acido-base | 1911: Manejo del equilibrio &cido-base en
3103: Autocontrol en el EPOC acidosis metabolica

1848: Conocimiento en el manejo del | 3140: Manejo de la via aérea

EPOC 3250: Mejora de la tos

5230: Mejora del afrontamiento

Actividades:

- Colocar al paciente en una posicién que le permita ventilar adecuadamente,
realizando fisioterapia respiratoria para fomentar la eliminacion de secreciones
mediante una tos efectiva previa administracién de broncodilatadores y otros

aerosoles.
- Regular la ingesta de liquidos para optimizar el equilibrio hidro-electrolitico.

- Animar al paciente a realizar ejercicio fisico aerébico, ya que va a mejorar la

eliminacién de las secreciones pulmonares acumuladas.

- Ayudar al paciente a identificar los objetivos a conseguir a corto y largo plazo,
valorando el impacto que tiene la patologia sobre su calidad de vida, y evaluando
su capacidad para tomar decisiones, animando a verbalizar sus sentimientos y

miedos.
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DOMINIO 4: ACTIVIDAD REPOSQ

- Diagnostico 00094: Riesgo de intolerancia a la actividad, r/c una insuficiente
energia para tolerar o completar las ABVD, sobre todo cuando aparecen las
exacerbaciones.

NOC ‘ NIC
0005: Tolerancia a la actividad
0007: Nivel de fatiga
0402: Estado respiratorio, intercambio de

180: Manejo de la energia
200: Fomento del ejercicio

1850: Mejora del suefio
gases

Actividades:

- Realizar ejercicio fisico aerdbico diario con el objetivo de aumentar la resistencia,
controlando la ingesta nutricional, para asegurar unos recursos energeticos

adecuados, priorizando actividades para adaptar los niveles de energia.
- Controlar y regular el nivel de actividad de acuerdo a sus necesidades y tolerancia.

- Controlar los ciclos suefio/vigilia, estableciendo tiempos de reposo programados,

disminuyendo los estimulos nocturnos.

DOMINIO 7: ROL/RELACIONES @)

- Diagndstico 00052: Deterioro de la interaccion social, r/c un intercambio social
insuficiente, tanto de los pacientes como de sus familiares.
- Diagndstico 00053: Aislamiento social, r/c la soledad experimentada por el paciente
ante una patologia que no tiene cura.

NOC ‘ NIC

1205: Autoestima o o
) 5100: Potenciacion de la socializacion
2002: Logro de un bienestar personal ) )
» ) L 5230: Mejora del afrontamiento
2204: Relacion entre el cuidador principal )
; 5270: Apoyo emocional
y el paciente
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Actividades:

- Ayudar al paciente a identificar los objetivos a corto y largo plazo, evaluando los

recursos disponibles, para que desarrolle una valoracion objetiva de su

enfermedad.

- Proporcionar informacion acerca del diagndéstico, tratamiento y pronostico,

ensefidndole los cuidados a llevar a cabo para mejorar su estado de salud y

fomentar su autonomia.

- Presentar a personas que tengan su misma patologia, ayudandoles a verbalizar sus

preocupaciones y sentimientos.

DOMINIO 11: SEGURIDAD/PROTECCION @

- Diagnostico 00004: Riesgo de infeccion, r/c ser vulnerable a una invasion y

multiplicacién de microorganismos patogenos, que puede comprometer la salud.

- Diagnostico 00031: Limpieza ineficaz de las vias aéreas, r/c una incapacidad para

eliminar las secreciones del tracto respiratorio y mantener las vias aéreas

permeables.

NOC
1847: Conocimiento del manejo de la
enfermedad cronica
1924: Control del riesgo del proceso
infeccioso

3102: Autocontrol de la enfermedad crénica

NIC

3250: Mejora de la tos

6540: Control de infecciones

Actividades:

- Fomentar una respiracion y tos profunda.

- Llevar a cabo un correcto lavado de manos, utilizando jabén antimicrobiano, y

ensefiar al paciente a realizarlo correctamente.

- Administrar un tratamiento antibidtico cuando sea preciso.

——
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5.  DISCUSION

La fibrosis quistica, como se ha explicado a lo largo de todo el trabajo, es una enfermedad
genética que afecta a gran cantidad de érganos y glandulas exocrinas, y que tiene una
elevada prevalencia tanto en Espafia como a nivel mundial, presentando una
sintomatologia variable en funcion del tipo de mutacién y de la edad a la que aparecen

los primeros sintomas.

Es imprescindible llevar a cabo un diagnostico precoz mediante los programas de cribado
neonatal, para instaurar un tratamiento precoz que disminuya las complicaciones
asociadas; con esto se ha logrado aumentar la esperanza de vida de estos pacientes hasta

los 50 afios aproximadamente.

Debido a que se trata de una patologia que actualmente no tiene cura, no solo es
importante la instauracion de un tratamiento farmacoldgico, sino que también precisa de
ciertas intervenciones de enfermeria, como dar un apoyo psicolégico a pacientes y
familiares, ayudando a mejorar los conocimientos sobre la enfermedad, y concienciando
de la importancia de realizar diariamente los cuidados indicados para mejorar su calidad
de vida. Por todo esto, y debido a las escasas intervenciones de enfermeria que se realizan,

se justifica la realizacion de este trabajo.

Por Gltimo, gracias a los avances en medicina y a los conocimientos sobre genética
molecular, se ha podido establecer cudl es el defecto que ocasiona la enfermedad, aunque
no se conoce en profundidad la variedad de funciones llevadas a cabo por la proteina
CFTR. No obstante, hay fundadas esperanzas de que, en un futuro muy préximo, se van
a poder desarrollar nuevas estrategias terapéuticas que permitan corregir las alteraciones
en el gen y/o la proteina CFTR, consiguiendo asi un tratamiento curativo para esta

enfermedad.
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6. CONCLUSIONES

Con la realizacion de esta revision bibliografica, se ha logrado conseguir tanto el objetivo

general, ya que se ha explicado qué es la fibrosis quistica, indicando su epidemiologia y

las manifestaciones clinicas méas frecuentes; como los especificos, porque:

1.

Se ha establecido en orden cronolégico los acontecimientos que han permitido
aislar el gen causante de la enfermedad, para establecer su base molecular; ademas
de indicar cuales son los sintomas de la enfermedad segln la edad de su debut,

tanto en el desarrollo del tema como en los anexos.

Se han analizado los distintos métodos diagnosticos utilizados para detectar la
enfermedad, prestando mayor importancia al cribado neonatal por permitir el
diagnostico precoz antes de la aparicion de los primeros sintomas, y al test del
sudor por ser realizado a cualquier edad y servir de confirmacion ante cribados
dudosos.

Se ha indicado cuéles son los tratamientos mas utilizados para disminuir la edad
a la que aparecen las complicaciones asociadas a la fibrosis quistica, siendo todos
de gran importancia, pero destacando la realizacion de una higiene bronquial

diaria para favorecer la movilidad y expectoracion de las secreciones pulmonares.

Se han establecido los diagndésticos de enfermeria que se pueden aplicar a estos
pacientes en funcién de su sintomatologia, indicando los objetivos que se quieren
lograr, por medio de las actividades a realizar con estos pacientes, mostrando que
el personal enfermero puede realizar mas intervenciones de las que se estan

realizando en la actualidad.

Se ha concienciado a los pacientes con fibrosis quistica de la importancia de
realizar todos los cuidados necesarios para retrasar la aparicion de las
manifestaciones méas graves, tanto con la administracion del tratamiento
farmacoldgico, como siguiendo unas pautas dietéeticas y de ejercicio, para lograr

asi aumentar su calidad y esperanza de vida.
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8.  ANEXOS

Anexo I: Mutaciones més frecuentes en Esparia, causantes de la Fibrosis
Quistica

Tabla 1. Mutaciones mas frecuentes en Espafia (con una frecuencia superior al 1%),

obtenida de Paz Valifias. “Cribado neonatal de la fibrosis quistica”. 2013 @4
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Anexo 11: Organos afectados por la Fibrosis Quistica en el adulto

| defecto genético que subyace en la

fibrosis quistica altera el funciona-

MRk miento de diversos érganos; un moco

A -.““ denso y pegajoso u otras secreciones ta-
! ponan los conductos.

VIAS RESPIRATORIAS

La obstruccion e infeccion del arbol bronquial
impiden la respiracion. Las infecciones des-
truyen progresivamente los pulmones. La en-
fermedad pulmonar es la causante de la ma-
yoria de las muertes por fibrosis quistica.

HIGADO

El atasco de los canaliculos bilia-
res impide la digestion y altera la
funcion hepatica quizas en un

5 por ciento de los enfermos.

PANCREAS

La oclusion de los conductos re-
presenta un obstaculo para la se-
crecion de las enzimas digestivas
en el intestino. Se presenta en el
85 por ciento de los pacientes. Tam-
bién puede producirse diabetes.

INTESTINO DELGADO

La obstruccion del intestino por he-
ces muy espesas requiere inter-
vencioén quirirgica en un 10 por
ciento de los recién nacidos.

ORGANOS GENITALES

La ausencia de conductos, como
el deferente, provoca la esterilidad
en un 95 de los varones. La in-
fertilidad ocasional de las mujeres
se debe a la presencia de una
acumulacién de moco que bloquea
la entrada del esperma en el utero.

PIEL

La disfuncién de las glandulas su-
doriparas da lugar a un elevado
contenido de sal (cloruro sédico)
en el sudor. La determinacion de
cloruros en el sudor es una prueba
clave para el diagnoéstico.

Figura 6. Organos afectados por la fibrosis quistica en el adulto. Obtenida de Welsh y

Smith. “Fibrosis quistica”. Investigacion y Ciencia. Febrero 1996 ©

29

——
| —



Anexo I11: Manifestaciones clinicas de la Fibrosis Quistica

Tabla 2. Presentacidn clinica de la Fibrosis Quistica en la infancia, obtenida de Escobar
Castro et al. “Fibrosis Quistica”. 2008 ¢

Manifestaciones pulmonares

Manifestaciones digestivas

Sindromes por pérdida de sal

Colonizacion/Infeccion bronquial persistente por
gérmenes  tipicos:  Staphylococcus  aureus
Haemophilus influenzae, o Pseudomona aeruginosa
Tos y expectoracion cronica

Anormalidades persistentes en radiografia de torax:
bronquiectasias, infiltrados,  atelectasias, e
hiperinsuflacion

Obstruccion de las vias aéreas con sibilancias y
atrapamiento aéreo

Pdlipos nasales y anormalidades radiolégicas de los
senos paranasales

Acropaquias

Intestinales: ileo meconial, prolapso rectal, y
sindrome de obstruccion intestinal distal
Pancredticas: Insuficiencia pancredtica exocrina y
pancreatitis recurrente

Hepaticas: Enfermedad hepatica crdénica con
alteraciones  clinico-analiticas 0  evidencia
histolégica de cirrosis biliar focal o cirrosis
multilobular

Nutricionales: Malabsorcion, hipoproteinemia,
edema, y complicaciones secundarias a deficiencias

vitaminicas
Alcalosis metabdlica crénica

Pérdida aguda de sal
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Tabla 3. Presentacion clinica de la Fibrosis Quistica en el adulto, obtenida de Escobar
Castro et al. “Fibrosis Quistica”. 2008 ©

Infecciones pulmonares recurrentes

Tos cronica

Manifestaciones pulmonares

Sinusitis

Poliposis nasal

Pancreatitis aguda recurrente

Cirrosis

Manifestaciones digestivas Litiasis biliar

Hipertension portal con varices esofagicas
Ictericia

Infertilidad

Otros signos y sintomas Golpe de calor

Despistaje genético de familiares
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Anexo 1V: Criterios para que una enfermedad sea incluida en

programas de cribado

Criterios para que una enfermedad sea incluida en los distintos programas de cribado,

obtenidos del Portal de Salud de la Junta de Castilla y Ledn, y de Calderén Lopez et al.

“Screening neonatal”. 2008 (1) (18):

1.

La enfermedad cursa con morbilidad mental o fisica severa y/o mortalidad si no

se diagnostica en el periodo neonatal.

La busqueda clinica mediante un simple examen fisico, no es efectivo y no

identifica la enfermedad en este periodo.

Tener una fase preclinica asintomatica, y un tratamiento efectivo disponible, cuya

instauracion precoz mejora significativamente el prondstico de la enfermedad.

La enfermedad es grave y presenta una incidencia relativamente elevada, mayor
de 1/10.000-15.000 recién nacidos.

Existe un test analitico de cribado rapido, sencillo, fiable y de bajo coste, que sea

bien aceptado por la poblacion.

Que no produzca iatrogenia.
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Anexo V: Criterios diagndsticos de la Fibrosis Quistica

Tabla 4. Criterios diagndsticos de la Fibrosis Quistica, segln el Consenso CFF, obtenida
del “Tratado de Fibrosis Quistica”. 2012 ®

o Tener evidencia de disfuncion del gen
Presentar uno o mas de los siguientes ; ’
- . CFTR mediante uno o mas de las
rasgos fenotipicos caracteristicos . _
siguientes técnicas

Concentracion de cloruro elevado en el
Historia de FQ en un hermano o primo sudor en al menos 2 determinaciones

hermano
Presencia de al menos 2 mutaciones
Cribado neonatal positivo con TIR causantes de la enfermedad

positivo

Diferencia de potencial nasal anormal
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