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Tratamiento y cuidados enfermeros en nifios y adolescentes con fibrosis quistica

RESUMEN

Introduccion: La Fibrosis Quistica, considerada una enfermedad rara por su
baja prevalencia, es la mas comun entre los nifios caucasicos. A nivel mundial
la prevalencia se sitia entre 70 y 100 mil personas afectadas; en Espafia
1/3.500 nacidos vivos. El diagnéstico se puede hacer al nacer con el cribado
neonatal o prueba del talén, y posteriormente se confirmara a través del test del
sudor. La morbi-mortalidad de esta enfermedad cronica y progresiva viene
dada principalmente por las afecciones pulmonares y alteraciones digestivas
producidas por el moco anormalmente espeso que provoca el gen alterado. La
enfermeria desempefa un papel determinante en el cuidado de estos pacientes
para mejorar su calidad de vida, desde la infancia hasta la edad adulta. El
objetivo principal ha sido Identificar las mejores evidencias sobre los
tratamientos y cuidados enfermeros de nifilos y adolescentes con Fibrosis
quistica.

Material y métodos: Se ha realizado una revision bibliografica narrativa en
diferentes fuentes de informacién y bases de datos relacionados con el tema.
Tras aplicar los criterios de inclusion y exclusién se obtuvieron 36 documentos
para su analisis.

Resultados y discusién: Los tres pilares fundamentales del tratamiento de la
Fibrosis quistica son el control de la infeccion respiratoria (antibioterapia), la
fisioterapia y el soporte nutricional. El papel de la enfermera en los cuidados
influye en todas las fases de desarrollo del nifio y del adolescente, asi como de
la familia, tanto a nivel clinico como docente y psicosocial.

Conclusiones: Aunque la informacion actual sobre tratamiento médico esta
bien definida, se pone en evidencia la falta de protocolos enfermeros de
cuidados pediatricos. Ademas, es necesario mejorar la coordinacién asistencial

entre atencion primaria y atencién especializada.

PALABRAS CLAVE: Fibrosis Quistica, Enfermeria, Cuidados, Tratamiento,
Nifios y Adolescentes.
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ABSTRACT

Introduction: Cystic Fibrosis, considered a rare disease because of its low
prevalence, is the most common among Caucasian children. Globally, the
prevalence is between 70 and 100 thousand affected people; in Spain 1/3,500
live births. The diagnosis can be made at birth with neonatal screening or heel
testing, and will later be confirmed through the sweat test. The morbidity and
mortality of this chronic and progressive disease is mainly due to lung
conditions and digestive disorders caused by the abnormally thick mucus
causes by the altered gene. Nursing plays a decisive role in caring for these
patients to improve their quality of life, from childhood to adulthood. The main
objective has been to Identify the best evidence on the treatments and nurse
care of children and adolescents with Cystic Fibrosis.

Material and methods: A narrative bibliographic review has been carried out
on different sources of information and databases related to the subject. After
applying the inclusion and exclusion criteria, 36 documents were obtained for
analysis.

Results and discussion: The three fundamental pillars of cystic fibrosis
treatment are respiratory infection control (antibiotherapy), physiotherapy and
nutritional support. The role of the nurse in care influences all stages of
development of the child and adolescent, as well as the family, both clinically,
teacher and psychosocially.

Conclusions: Although the current information on medical treatment is well
defined, the lack of nursing protocols for pediatric care is evident. Furthermore,
it is necessary to improve the care coordination between primary care and

specialized care.

KEY WORDS: Cystic Fibrosis, Nursing, Care, Treatment, Children and

Adolescents.
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INTRODUCCION

I. Definicion y etiologia

Las denominadas enfermedades raras (EERR) o poco frecuentes, son aquellas
que tienen una baja prevalencia en la poblacion general®. Para ser considerada
como rara, cada enfermedad especifica sb6lo puede afectar a un namero
limitado de personas. Concretamente, cuando afecta a menos de 5 de cada
10.000 habitantes. Entre el 50 y el 75% de ellas afectan a la infancia y un 30%

de los pacientes mueren antes de los 5 afios?.

El trastorno genético mas comun entre los nifios caucéasicos es la Fibrosis

Quistica (FQ) o mucoviscidosis®.

La Fibrosis Quistica es una enfermedad hereditaria autosémica recesiva, la
probabilidad de padecer la enfermedad es de un 25%%. Dicha enfermedad se
caracteriza por alteraciones en el gen de la Proteina Reguladora de la
Conductancia Transmembrana de la Fibrosis Quistica (CFTR), situado en el

cromosoma 7, cuyo descubrimiento fue en 1989 [Riordan JR, et al. 1989]°.

Segun la investigacion de [Bobadilla JL, et al. 2002]® hay evidencias de la
presencia de la mutacién de la FQ en el periodo del Paleolitico hace 50.000
afnos. El pediatra Guido Fanconi von Grebel utilizé por primera vez en 1936 el
término “fibrosis quistica” para describir la asociacién de insuficiencia
pancreatica exocrina y enfermedad pulmonar crénica en nifios’. Actualmente
se han identificado mas de 1250 mutaciones para esta enfermedad, siendo el

AF508 el alelo mas comun®.

La proteina CFTR desempefia un papel crucial en la regulacion del flujo
hidroelectrolitico transmembrana. Se produce un liquido anormalmente espeso
y pegajoso denominado moco, que se acumula en las vias aéreas y en el
pancreas, de manera que no permite una correcta funcionalidad de dichos
organos. Aungue las afecciones mas comunes se presentan a nivel respiratorio
y digestivo, cualquier 6rgano interno o glandula exocrina puede verse afectado,

como las glandulas sudoriparas o el aparato reproductor masculino®.
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A nivel mundial la prevalencia se sitia entre 70 y 100 mil personas afectadas
de FQ. En Estados Unidos la incidencia de casos en personas de raza blanca
es similar a la europea 1/3.500 y en personas afroamericanas es de 1/15-
17.000 nacidos vivos. En la raza asiatica es rara la presencia de casos de FQ
1/40.000-300.000, y en Oriente Medio la incidencia es de 1/2.550-16.000. En

Africa no constan apenas datos®.

Se desconoce la prevalencia exacta en Europa, sin embargo las estimaciones
se extienden entre 1/8.000-10.000 individuos®. La incidencia es de una media
del1/2.000-3.000 nacidos vivos. En Espafia la incidencia de FQ es de 1/3.500
recién nacidos vivos®. Algunos autores sefialan que 1/27 personas (3,7%) es
portadora asintomatica de la enfermedad?°.

El prondstico de vida es dificil de conocer con exactitud, pero gracias a los
avances cientificos y a un mayor conocimiento de la enfermedad, la
supervivencia de estas personas se estima que puede superar los 40 afios (en
paises desarrollados) si la tasa de mortalidad para FQ sigue disminuyendo al

ritmo de un 1,8% anual, como se ha observado entre los afios 2000 y 2010°.

II. Diagndstico

En Espafia, el 91% de los casos diagnosticados con FQ se detectan nada mas
nacer mediante el cribado neonatal o prueba del talon, realizado por ley (BOE
06/11/2014) a todos los recién nacidos con el objetivo de detectar de manera
precoz trastornos endocrino-metabdlicos. La Comunidad de Castilla y Ledn ha
sido pionera en la implantacién de esta prueba, que se incorporé al programa

de deteccion precoz de enfermedades congénitas en el afio 1999.

El examen del tripsin6geno inmunorreactivo (IRT) es la prueba de deteccion
estandar para FQ en recién nacidos. Un alto nivel de IRT!! (media 31.3 ng/ml,
mediana 28.4 ng/ml) sugiere una posible FQ y requiere examenes adicionales?,
como el Test del Sudor [Kaneshiro NK, et al. 2018]*2. Por medio de dicha

prueba se van a determinar los niveles de cloruro sddico en el cuerpo del bebé:
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e Silos niveles en sudor son < 29 mmol/L se considera improbable que el

paciente tenga la enfermedad, por lo que no se realiza ninguna prueba

adicional.

e Entre 30-59 mmol/lL de cloruro sédico

los resultados no son

concluyentes, por lo que es necesario hacer pruebas genéticas que

confirmen o desmientan la sospecha de FQ.

e Si el resultado de la prueba es 260 mmol/L el diagnostico de FQ se

confirmaria.

Una vez confirmado el diagnostico positivo con el Test del sudor, se realiza el

analisis genético y fisiolégico para determinar el alelo o alelos que puedan

resultar mutados en el paciente (Figura 1).

Debido a la complejidad de la enfermedad, todos los recién nacidos

diagnosticados de FQ deben ser derivados para su correcto seguimiento a

centros de referencia, que deben contar con equipos multidisciplinares e

instalaciones adecuadas para proporcionar una atencién médica integral, con

capacidad para tratar y asesorar sobre las complicaciones asociadas a la FQ?.

Clinical Presentation of CF:

Positive NBS
Signs and/or symptoms
Family History

A 4

Sweat Chioride Testing

=60mmol/L 30-59 mmol/L <29mmol/L
A 4
CFTR Genetic Analysis
[
I I 1
2 CF-causing CFTR genotype undefined or known MVCC No CFTR
CFTR A 4 mutations
mutations CFTR Physiologic Testing
NPD/ICM
T
| | 1
CFTR dysfunction Testing Unavailable CFTR function
Eauivocal preserved
Vv \ v v VA
CF Diagnosis CF Diagnosis Not Resolved CF Unlikely

Figura 1. Diagnéstico de Cribado neonatal®
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I1l. Sintomas

La Fibrosis Quistica es una enfermedad cronica y progresiva cuyos sintomas
se manifiestan en el recién nacido o en el nifio pequefio, tal y como ejemplifica
el estudio realizado por [Gale S, et al. 2016]**. Este estudio concluye que los
nifos con alteracion genética para la FQ <1 afio tienen tres veces mas

probabilidades de desarrollarla a esta edad que los nifios de >2 afios.

La morbi-mortalidad de esta enfermedad viene dada principalmente por las
afecciones pulmonares, afectando en menor medida a otros 6rganos o
sistemas del cuerpo humano. El cuadro clinico clasico se caracteriza por

afectacion pulmonar y alteraciones digestivas.

% Manifestaciones pulmonares:

La Sociedad Espafiola de Pediatria Extrahospitalaria y Atencién Primaria
mediante su programa de formacion continuada, expone que, debido a la
alteracion de la CFTR, el transporte iénico anormal de cloro y sodio en las
células epiteliales del aparato respiratorio (regulado por AMPc) provoca una
disminucién del volumen de liquido de superficie de la via aérea, lo que
enlentece el transporte mucoso, aumenta su viscosidad y dificulta la
eliminacién bacteriana. De este modo, se inicia una respuesta inflamatoria
crénica que conduce, finalmente, a la lesion pulmonar!®. En etapas tempranas
de la vida puede aparecer colonizacion por Staphilococcus aureus,

Haemophilus influenzae y Pseudomonas aeruginosa (PA)°.

Existe una variante mucoide de Pseudomonas que muestra una asociacion
especial con la FQ. El 7% de los pacientes adultos estan colonizados por

Burkholderia cepacia, lo que se asocia a un rapido deterioro pulmonar®.

[Sanchez C, et al. 2019]'¢ realizaron un estudio observacional retrospectivo
durante 40 afios en 96 nifios y adolescentes (hasta 18 afios 11 meses) con FQ
en el que concluyeron que la prevalencia de Pseudomonas difiere segun los

distintos paises y esta relacionada con la edad, aparece en el 30 % de los
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pacientes entre los 2 y 5 afos, pero a partir de los 18 afios estan colonizados

aproximadamente el 80% de los pacientes.

El sintoma mas frecuente de esta enfermedad es la tos que suele ir
acompafiada de expectoracion, nduseas y trastornos del suefio. Las lesiones
pulmonares evolucionan hacia la insuficiencia respiratoria y hacia el “cor
pulmonale” (hipertrofia del ventriculo derecho a consecuencia de alteraciones
en el parénquima pulmonar), que constituyen las causas de muerte mas

frecuentes en los pacientes con FQ’.

Otras comorbilidades o complicaciones que pueden agravar o desencadenar
manifestaciones respiratorias en pacientes con FQ son: bronquiolitis y otras
infecciones viricas, atelectasias, afectacion pulmonar secundaria al reflujo
gastroesofagico, hemoptisis, aspergilosis broncopulmonar alérgica e
insuficiencia respiratoria terminal. Aunque todas ellas pueden estar presentes a
cualquier edad, algunas son mas frecuentes en los lactantes (bronquiolitis) y
otras en el adolescente y adulto (hemoptisis, insuficiencia respiratoria

terminal)®®.

% Manifestaciones digestivas:

Los efectos de la FQ sobre el aparato digestivo son diversos y generalmente
graves. En funcion del grado de enfermedad, los nifios con Fibrosis Quistica
suelen presentar deficiencias pondero-estaturales. [Hasan M lIsa, et al. 2016]*8
recopilaron todos los datos de 109 nifios con FQ en Bahrain entre los afios
1984 y 2015. De los 47 nifios que finalmente entraron en el estudio, un 72%
presentd malnutricién, siendo factores de riesgo significativos el bajo peso al
nacer (p=0.032) y la presencia de reflujo gastroesofagico (p=0.039), dos

manifestaciones importantes en esta enfermedad.

El leo meconial es una obstruccion intestinal debida a la presencia de meconio
muy denso que se adhiere a la mucosa del ileon terminal, apareciendo en el

10-20% de los RN con genotipos graves como primera manifestacion de la
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enfermedad. Ademas, el prolapso rectal fue un hallazgo frecuente, la literatura

internacional lo reporta con una prevalencia de hasta el 20%%°.

En el pancreas exocrino se ha detectado la CFTR. La disfuncion del canal de
cloro altera la secrecion de agua y bicarbonato, con la consiguiente
acidificacion e hipohidratacion de las secreciones de las células del pancreas
(acinos). Esto provoca que las secreciones sean viscosas y formen a menudo
tapones mucosos, malabsorcion de grasas y proteinas. La esteatorrea es la
manifestacion clinica digestiva méas importante, afectando al estado nutritivo del
paciente y desarrollando malnutricion y malabsorcion de micronutrientes

esenciales para la vida®.

Los adultos, debido a la afeccién pancreatica, desarrollan Diabetes Mellitus
insulinodependiente (Tipo I). Al igual que en el pancreas y en los pulmones, a
nivel intestinal se forma moco espeso caracteristico de esta enfermedad. Este
hecho puede desencadenar intususcepcion, penetraciéon de un segmento del
tubo digestivo en otro. La afectacion hepatobiliar es frecuente en los pacientes
adultos, pudiendo desarrollar colestasis cronica, inflamacion, fibrosis e incluso

cirrosis. Los adolescentes pueden desarrollar hipertension portal®.

% Otras manifestaciones®:

Los varones con FQ suelen ser estériles debido a la ausencia congénita
bilateral de los conductos deferentes, lo que produce azoospermia. La mayoria
de las mujeres no tienen problemas a la hora de poder tener hijos, a excepcién

de algunas que desarrollan amenorrea e infertilidad.

El sudor de las personas con FQ tiene una alta concentracion de cloruro de
sodio y potasio (> 60 mmol/L), por lo que pueden presentar situaciones de
deshidratacion hipotonica, sobre todo en los meses de mas calor en los que la

sudoracion aumenta.

También padecen con mas frecuencia acropaquias o “dedos en palillos de
tambor” (agrandamiento indoloro de las falanges terminales de los dedos de

manos y pies), osteoartropatia, célculos renales y osteoporosis.
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IV. Tratamiento

En Espafia se desarrolla la Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema
Nacional de Salud (Ministerio de Sanidad y Politica Social)?® que presenta 7

grandes lineas de actuacion:

- Linea estratégica 1: Informacion sobre las enfermedades raras
- Linea estratégica 2: Prevencion y deteccion precoz

- Linea estratégica 3: Atencion sanitaria

- Linea estratégica 4: Terapias

- Linea estratégica 5: Atencion socio-sanitaria

- Linea estratégica 6: Investigacion

- Linea estratégica 7: Formacion
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JUSTIFICACION

La FQ, enfermedad hereditaria, cronica y degenerativa en Espafia, en los
altimos 25 afios ha cuadruplicado la esperanza de vida, pasando del 8 al 33%
en adultos'®. Este gran avance para la enfermedad se consigue gracias a la
accion multidisciplinar de médicos, enfermeros, fisioterapeutas, psicologos y
trabajadores sociales, entre otros. Un equipo multidisciplinar que debe estar
siempre en consonancia para mejorar la calidad y la esperanza de vida de
estas personas.

Ademas de la gran labor desempefiada por este equipo de profesionales, la
esperanza de vida de los pacientes se ha incrementado en los ultimos afios
debido a la aparicion de tratamientos innovadores, indicados segun las
mutaciones FQ de cada paciente. Dichas terapias tratan la causa subyacente
de la FQ y no sus sintomas como venian haciendo los tratamientos disponibles

hasta el momento.

Los profesionales de enfermeria estan presentes en la mayoria de las lineas de
actuacion frente a la FQ, por lo que su papel resulta imprescindible en el
cuidado y calidad de vida de estas personas. Su labor abarca desde el
diagnéstico, la planificacién en la transicion de la atencion pediatrica a la de
adulto, asi como los cuidados paliativos del paciente terminal, [Kerem E, et al.
2005]2.

La fibrosis quistica es una enfermedad de dificil manejo tanto para el paciente
como para el equipo de FQ. El apoyo a los pacientes y sus familiares es una de
las funciones mas importantes del personal de enfermeria especialista. El
bienestar y la satisfaccion del paciente son objetivos particulares del cuidado

de enfermeria y la defensa eficaz de éste ayudara a conseguirlo?®.

Este trabajo hace una revision de los tratamientos farmacoldgicos y no
farmacoldgicos actuales y disponibles para los pacientes con FQ, asi como de
los cuidados que enfermeria puede aportar para mejorar la calidad de vida de

estos pacientes, desde la infancia hasta la edad adulta.
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OBJETIVOS

Objetivo General:

Identificar las mejores evidencias sobre los tratamientos y cuidados enfermeros

de nifios y adolescentes con FQ.

Objetivos Especificos:

Describir las mejores técnicas de tratamiento farmacolégico y no

farmacoldgico de la FQ en esta poblacion.

- Analizar los cuidados actuales de enfermeria en nifios y adolescentes
con FQ.

- Exponer la importancia de la visibilizacién y la normalizacion de la FQ.

- Presentar las lineas futuras de trabajo en la FQ.
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MATERIAL Y METODOS

El presente trabajo consiste en una revision bibliografica narrativa. Para la
obtencion de toda la informacion relevante sobre el tema se ha efectuado una
busqueda estructurada entre los meses de diciembre (2019) y abril (2020).
Para ello se han utilizado las siguientes bases de datos: Pubmed (Medline),
Scielo, Dialnet y Cochrane. También se ha empleado el buscador de Google

Académico.

Otras fuentes de informacion consultadas para realizar la busqueda han sido la
Federacion Espafiola de Fibrosis quistica, el Portal web de Salud Castilla y
Ledn, el Ministerio de Sanidad, el portal de informacién Europeo de referencia
en enfermedades raras y medicamentos huérfanos Orphanet, asi como el Libro
Blanco y Guias oficiales sobre la FQ.

Para llevar a cabo una busqueda mas exhaustiva se ha planteado la estrategia
de definir las palabras clave con un lenguaje controlado (tesauros) mediante la
biblioteca DeCS (Descriptores en Ciencias de la Salud) y MeSH (Medical
Subject Headings). Los términos principales han sido “fibrosis quistica”,
“‘enfermeria”, “cuidados de enfermeria”, “rol enfermero”, “tratamiento”, “nifios”,
“adolescentes”, “familia”, “autocuidado”, “educacion”, “etiologia”, “diagndstico”,
y “sintomas”. Una vez definidas las palabras clave se combinaron con los

operadores booleanos AND y OR.

Para la obtencién de resultados se consideraron los siguientes limitadores

como criterios de inclusion:

- Documento de acceso libre y sin restricciones.

- Documentos publicados en los ultimos 20 afios (en su mayor parte son
publicados en los ultimos 10 afios).”

- Documentos en espairiol y/o inglés.

- Estudios realizados en poblacion de ambos sexos < 18 afos.

- Tipos de estudios: ensayos clinicos, estudios observacionales,
revisiones bibliograficas y guias de consenso.

- Estudios que cumplan con las directrices de calidad.
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*Se incluye un articulo fuera del rango de fecha de publicacion por su relevancia histérica.

Tras la obtencion de los primeros resultados, una vez aplicados los anteriores
limitadores, se ha procedido a la seleccion de los articulos a incluir en el
trabajo. Para ello se realizo la lectura de los titulos de los articulos obtenidos y
posteriormente el resumen. Aquellos que no concordasen con los objetivos del
trabajo o tuvieran poca relacidén con el tema se desecharon. Asimismo, los que
estuvieran duplicados en las distintas bases de datos y fuentes de informacion.
Por ultimo, se ley6 integramente el articulo y se evalué su calidad. Para ello se
utilizé el programa de lectura critica CASPe (en ensayos clinicos??, estudios de
cohortes?® y revisiones sistematicas®¥) y la Declaracion de STROBE?® (en

estudios transversales).

Tras este proceso de recopilacibn de informacion, se obtuvieron como
resultado 36 documentos validos para el presente trabajo, de los cuales 28 son
articulos extraidos de fuentes secundarias, es decir bases de datos, entre los
que se encuentran 5 ensayos clinicos, 2 estudios de cohortes, 13 estudios
transversales y 8 revisiones bibliogréficas. Los 8 documentos restantes fueron
obtenidos de fuentes terciarias, entre los que se encuentran guias clinicas,

consenso de expertos, libro blanco y monografias, entre otros.

En el grafico 1 se representa la proporcion de cada tipo de documento
seleccionado tras la busqueda:

Tipos de documentos

H Ensayos clinicos

m Estudiostransversales
Estudios de cohortes

H Revisiones hibliograficas

H Otros (documentosterciarios)

Grafico 1. Distribucion de los tipos de documento utilizados en el desarrollo del trabajo. (Fuente: Elaboracion propia).
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RESULTADOS Y DISCUSION

Tras la seleccion de los documentos que aportan evidencia en base a los
objetivos planteados, se exponen los resultados mas relevantes en funcion de
los tres pilares fundamentales del tratamiento de esta enfermedad
(farmacoldgico y no farmacolégico). Para responder al objetivo principal del
trabajo se hace hincapié en los cuidados que enfermeria brinda a nifios y

adolescentes con FQ.

Tratamiento de la FQ en nifios y adolescentes

Debido a que la Fibrosis Quistica es una enfermedad producida por la mutacion
del gen de la CFTR, el Gnico tratamiento que eliminaria en su totalidad la
patologia seria la terapia génica, sin embargo, hoy en dia este proceso no es

reproducible en el ser humanao.

El tratamiento sintomatico de la enfermedad se basa en tres areas de actuacion
fundamentales: el control de la infeccion respiratoria (antibioterapia), la

fisioterapia y el soporte nutricional.

El primer pilar del tratamiento para esta enfermedad es la administracion de
antibioterapia para reducir la inflamacion e infeccion bacteriana de las vias
respiratorias. Su eleccién se realiza en funcién de los resultados del cultivo de

esputo.

En las exacerbaciones leves (depende de la intensidad de la tos y la
produccion de moco) se utilizan antibiéticos orales adicionales. Para
Staphylococcus penicilina o cefalosporina oral, y para Pseudomonas
ciprofloxacino oral (limita su uso clinico la aparicion de resistencias). Debido a
esto, se combinan los antibiéticos orales con inhaladores de tobramicina,

aztreonam o colistina (aprobados en la Unién Europea)®.
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Ante estas afirmaciones [Nichols DP, et al. 2016]° sostienen que hay que tener
cuidado con la mezcla de antibioticos orales e inhalados puesto que reducen
los beneficios de tobramicina inhalada cuando se mezcla con azitromicina oral,

induciendo respuestas adaptativas al estrés bacteriano.

Un avance importante como co-tratamiento a los antibidticos es el uso de
soluciones salinas hiperténicas inhaladas (7%)?’, que han demostrado, en
estudios a corto plazo, que cambian las propiedades del esputo, restablecen la
eliminacion de moco y la funcién pulmonar, y reducen las exacerbaciones

agudas a largo plazo (un afio).

La solucién salina hipertonica es segura, pero provoca broncoconstriccion en
algunos pacientes, que se previene al administrar broncodilatadores al mismo
tiempo. Se estan realizando estudios para determinar si la solucion salina
hipertonica inhalada debiera constituir el tratamiento fundamental de todos los
pacientes con FQ°.

Otro avance destacado es el uso de Ivacaftor y Lumacaftor. El primero se ha
observado que actua sobre la CFTR aumentando la probabilidad de apertura
de sus canales. El segundo medicamento aumenta la cantidad de CFTR no
mutado en la superficie de las células y mejora el procesamiento de la proteina
F508. Ambos medicamentos en pacientes con genotipo AF508. [Ratjen F, et al.
2016]%® se encuentran en la 32 fase del estudio clinico en el que participan 9
paises de todo el mundo. Los 204 pacientes (entre 6 y 11 afios con genotipo
AF508) que conforman este estudio controlado aleatorizado (1:1) y doble ciego,
son sometidos a un tratamiento de 24 semanas con Lumacaftor (200 mg) e
Ivacaftor (250 mg) cada 12 horas o placebo. La funciéon pulmonar mejora
significativamente con el tratamiento (versus placebo), siendo el indice de
aclaramiento (lung clearance indexzs (LCl25)) y el volumen espiratorio forzado
en 1 segundo (FEV1) los méas destacados. También se observa la reduccion de
concentracion de cloruro de sodio en el sudor de los pacientes tratados con la

combinacion de Lumacaftor/lvacaftor.
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En cuanto a la antibioterapia, el microorganismo que mas veces coloniza las
vias aéreas de los pacientes con FQ es la Pseudomona aeruginosa (PA).
Cuando un nifio con fibrosis quistica manifiesta por primera vez una
determinacién positiva para esta bacteria, si no se actia de manera rapida con
la correcta antibioterapia, es mas probable que desarrolle PA cronica (2,9
Riesgo relativo (RR) 95% IC)?°, lo que empeoraria su estado de salud y su
esperanza de vida a largo plazo. [Mostofian F, et al. 2019] en su estudio de
cohorte retrospectivo en nifios <18 afios nacidos entre 1995 y 2015 con FQ,
analizan los beneficios contra PA de la utilizacion temprana de tobramicina
inhalada (80 mg/2 ml 2 veces al dia durante 28 dias), o solucion de inhalacion
de tobramicina (300 mg/5 ml 2 veces al dia durante 30 dias). El resultado mas
destacable es la significativa reduccion de la prevalencia de PA crénica con la
aplicacion de tratamiento de rapida actuacion frente a uno a largo plazo (24%
versus 78% de pacientes). También hacen referencia a la edad a la que los
nifos desarrollan PA crénica, siendo mas tardia en aquellos que han sido

tratados con un manejo precoz.

En el centro de Copenhague para la FQ, entre el 70-80% de los pacientes se
tratan cada tres meses con un ciclo de 2 semanas de antibioticos
antipseudomonal IV (dos antibidticos + ciprofloxacino oral) colistina,
tobramicina o aztreonam inhalados diarios por el resto de sus vidas, asi como
DNAsa inhalada todos los dias para reducir la viscosidad del esputo que
contiene ADN. En el estudio transversal prospectivo realizado por [Fernandez-
Barat L, et al. 2017]%°, al analizar el esputo antes y después de uno de estos
ciclos de 2 semanas de terapia antimicrobiana supresora en pacientes con
infeccion cronica de PA, observaron que la carga de PA disminuye rpida y
significativamente en esputo (23 muestras). En contraposicion, los resultados
muestran como la poblacién bacteriana desarrolla rapidamente resistencia a

tobramicina, aztreonam y ceftazidima.

A causa de la resistencia que desarrolla PA a los antibidticos, varios estudios
buscan alternativas igual de seguras y efectivas para tratar a los pacientes que
son intolerantes o incluso para alternar las distintas inhalaciones. [Elborn JS, et
al. 20151 y [Elborn JS, et al. 2016]%? compararon el tratamiento inhalado de

levofloxacino (240 mg dos veces al dia) con la solucion estandar inhalada de
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tobramicina (300 mg dos veces al dia) en 3 ciclos abierto/ cerrado de 28 dias
en nifos con FQ = 12 afios. No hubo diferencias significativas entre ambos
medicamentos en cuanto a cambios clinicos ni exacerbaciones pulmonares,
reduciendo la carga bacteriana de PA en ambos casos, y mostrando una
seguridad similar. El levofloxacino fue bien tolerado, exceptuando la aparicion

de disgeusia en algunos casos.

En las exacerbaciones mas graves o aquellas provocadas por bacterias
resistentes a antibiéticos orales, se utilizan antibiéticos intravenosos (IV) como
cefalosporinas o aminoglucoésidos, asociado muchas veces a glucocorticoides y

antiinflamatorios®.

Las complicaciones mas graves desencadenan insuficiencia respiratoria y
requieren ademas aporte de O2. El trasplante de pulmdn es el Unico tratamiento
definitivo para la insuficiencia respiratoria terminal, cuyo porcentaje de
supervivencia es del 60% a los dos afios®. Los fallecimientos son consecuencia

fundamentalmente del rechazo del injerto.

La medida principal del estado pulmonar en individuos con FQ mayores de 5
afios es la prueba de la funcion pulmonar con espirometria o
pletismografia. Las mediciones en serie documentan la estabilidad o la
progresion de la obstruccion de las vias aéreas. Las mediciones de la funcion
pulmonar también son atiles para documentar los cambios agudos asociados

con las exacerbaciones pulmonares y la respuesta al tratamiento3,

[Pezoa A, et al. 2018]** consideran que el Volumen Espiratorio Forzado en 1
segundo (FEV1) es la variable mas utilizada para evaluar su gravedad y
progresién y para buscar la presencia de hiperreactividad bronquial. Sin
embargo, los investigadores [Konig P, et al. 2018]°5, en un andlisis
retrospectivo de 3169 pruebas de espirometria en 184 pacientes, evaluaron
qué otras pruebas espirométricas son anormales en presencia de un FEV:
normal (280%) y cuales otras son mas sensibles para detectar la obstruccion
de las vias respiratorias. Concluyeron que el FEV1 normal no es indicativo de

espirometria normal.
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El FEV1 / FVC (capacidad vital forzada) es la medida mas sensible de
obstruccion temprana o leve de la via aérea en nifios con fibrosis quistica. Si
solo se considerara la relacién FEV 1/ FVC, se pasarian por alto muchos casos
de obstruccion, por lo tanto, todas las medidas espirométricas deberian
considerarse en la evaluacion clinica de la obstruccion de las vias

respiratorias®.

La utilizacion de tratamiento farmacolégico es esencial para estos pacientes,
pero siempre que vaya acompafiada de las técnicas tradicionales para eliminar
las secreciones pulmonares, como son los ejercicios respiratorios, las
mascaras faciales con valvulas unidireccionales y pufio-percusion del térax. El
empleo periddico y regular de estas maniobras es eficaz para conservar el

funcionamiento pulmonar®.

El tercer pilar es el representado por el tratamiento de los sintomas digestivos y
el soporte nutricional. La manifestacion clinica digestiva mas importante es la
esteatorrea, la cual si no se aplican medidas correctoras, conduce a un
descenso pondero-estatural que haria empeorar el resto de sintomas. Hay una
correlacion positiva entre un correcto estado nutricional (determinado
generalmente por el indice de Masa Corporal (IMC)) y una adecuada funcion
pulmonar [Turck D, et al 2016]%. [Barbieri D, et al. 2018]®" coinciden en que un
adecuado estado nutricional (percentil 50 para talla y edad) mejora la funcion
pulmonar, sin embargo, en su cohorte no encuentran relacion entre el estado

nutricional y la incidencia de morbilidad de la FQ.

La presencia de sobrepeso u obesidad infantil en nifios con FQ no implica un
correcto estado de salud, sino que a largo plazo se ha observado que es

predictor de deterioro precoz de la funcién pulmonar36-38,

Un descenso en la curva de crecimiento, falta de energia, proteinemia,
vitaminas liposolubles y otros indicadores muestran signos de subnutricion y
requieren corregir los déficits. La mayor parte de las veces se consiguen con
suplementacion via oral, pero debido a la afeccién pancreética de la FQ que
causa déficits en las enzimas, hay pacientes que también presentan anorexia y
problemas gastrointestinales, por lo que necesitarian nutricion parenteral. Esta

deberia prolongarse si hay un descenso pondero-estatural prolongado de mas
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de 6 meses por debajo del percentil 3 para su edad y talla. Sin embargo, una
alimentacion prolongada por via parenteral para mejorar el estado del paciente
es cuestionable en términos de afectacion pulmonar y supervivencia a largo
plazo [Gaskin K 2013]%°.

La Sociedad Europea de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pediatrica
(ESPGHAN) recomienda a los pacientes con FQ un 120-150% de las
necesidades energéticas de la poblacién sana similar para la edad, sexo y talla.
Las guias de consenso para FQ recomiendan una ingesta de macronutrientes
de 35-40% grasas, 20% proteinas y 40-45% hidratos de carbono, asi como la
suplementacién con enzimas pancreaticas (Grafico 2). Estos pacientes también
deben tener en cuenta que su dieta debe ser rica en vitaminas (Liposolubles
como la A sobre todo, debido a la esteatorrea), sodio, calcio, hierro, zinc y
selenio ya que presentan mayores pérdidas debido a la elevada sudoracion, la
malabsorcion intestinal y la inflamacion cronica. La suplementacion de
vitaminas y minerales estard supeditada por la edad del paciente y su estado

clinicoss.

Distribucion de Macronutrientes

mHidratos de Carbono
B Grasas

Proteinas

Gréfico 2. Distribucion de ingesta de macronutrientes en pacientes con FQ segun la ESPGHAN. (Fuente: Elaboracion
propia).
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Cuidados de enfermeria en niflos y adolescentes con FQ

La estrategia actual para los cuidados de pacientes con FQ esta dirigida a
disminuir la progresion de la disfuncion organica secundaria y sus secuelas, y
para ello se han establecido centros de atencion integral y multidisciplinarios
para la FQ en todo el mundo. En Espafia, la ultima actualizacion en 2015 sobre
los Centros, Servicios y Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional
de Salud (SNS) son“°:

CSUR responsables de la atencion de ) 3
i o Comunidad Autébnoma
metabolopatias congénitas

Hospital U. de Santiago (adultos y nifios) Galicia

Hospital de Cruces (adultos y nifios) Pais Vasco

Hospital U. La Fe (adultos y nifios) & ValaneEne

Hospital de San Joan de Déu (nifios)

Catalufia

Hospital VallD’Hebrén (adultos y nifios) Catalufia
Hospital 12 de Octubre (adultos y nifios) C. de Madrid
Hospital U. Ramoén y Cajal (adultos y nifios) C. de Madrid

Tabla 1. CSUR del SNS por Comunidades Auténomas.

Segun el Consenso Europeo sobre normas asistenciales para pacientes con
FQ*, las unidades de referencia deben contar con 1-1,5 enfermeras
especializadas por cada 50 pacientes que garanticen el desempefio de la labor
enfermera desde sus 4 funciones principales: asistencial, gestora,
investigadora y docente. La funcion asistencial se caracteriza por la prestacion
de cuidados al paciente y a su familia, valoracién integral de las necesidades
de la persona y su entorno, autocuidado y seguimiento del proceso, ademas de
intervenciones directas como toma de constantes vitales, pruebas de funcion

pulmonar, recogida de muestras biologicas, etc.
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En al area gestora, la enfermera es clave para la coordinacion con el resto de
los profesionales de la atencion al paciente. El uso de la investigacion se
materializa en la importancia de la toma de decisiones y en la evaluacion de las
intervenciones llevadas a cabo. Por ultimo, la docencia desde el momento del

diagnéstico hasta los momentos finales de la vida de los pacientes*?.

El Estandar Europeo de Cuidados de pacientes con Fibrosis quistica*? pone de

manifiesto el rol de la enfermera, que debe incluir:

e Educacién, defensay apoyo psicosocial:
o Notificacidon de un resultado de deteccién y diagnostico
o Primer ingreso al hospital
o Primer curso de antibi6ticos intravenosos
o Transicion de la atencion pediatrica a la atencion de adultos
o Problemas reproductivos, atencion pre y postnatal
o Trasplante y problemas de fin de vida
e Provisién de apoyo y educacién en el hogar, particularmente para la
terapia con antibiéticos intravenosos en el hogar, terapia con
nebulizador, alimentacion enteral y ventilacion no invasiva.
e Educacién para la salud sobre la FQ en guarderias, escuelas y lugares
de trabajo.
e Actuando como un enlace entre el paciente y la familia, atenciéon
primaria, servicios comunitarios y hospital.
e Actuando como un recurso para la capacitacién y educacién de otros
profesionales involucrados en la atencién de la FQ.

En el momento del diagnéstico a través del Screening neonatal, el especialista
en enfermeria clinica de FQ desempefia un papel activo al hablar con los
padres y brindarles apoyo y educacion continuos después del shock inicial al
diagnédstico. [Salm N, et al. 2012]*® entrevistaron a posteriori a 203 padres y
madres de nifilos con diagndstico positivo o portadores de FQ. Un 100% de las
familias manifiestan que para afrontar esta situacion confusa es imprescindible
gue los especialistas en la enfermedad contacten con ellos, y un 67,6% que
esta informacion sea lo antes posible y en persona. Asimismo, creen que es

indispensable tener contacto con otras familias en su misma situacion (82.4%).
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Los familiares reaccionaron mostrando gran preocupacion por la noticia.
[Okuda K, et al. 2014]** en otro estudio retrospectivo examinaron las
respuestas de las entrevistas de 14 madres en este momento tan dificil.
Algunas de ellas refirieron haberse quedado en shock al conocer el diagnostico
debido a la complejidad, inexistencia de cura y mal pronostico de la
enfermedad. Otras confesaron que inicialmente no querian aceptar el
diagnostico. Una de las muchas dificultades a las que tiene que hacer frente
estas familias es la comunicacion de la noticia a otras personas (algunas de las
madres dijeron no haberlo hecho por miedo al rechazo o prejuicio), y por

supuesto el hecho de ver sufrir a sus hijos.

En la misma linea, [Tluczek A, et al. 2015]* tras 1 afio del diagnéstico de
screening positivo de sus hijos, entrevistaron a 249 padres (n=118) y madres
(n=131). La investigacion muestra asociacion entre el diagndostico temprano de
esta enfermedad y la ansiedad o depresion (35% de madres y 23% de padres
mostraron sintomas). De esta manera, es necesario tener sensibilidad para
percibir que estas familias se enfrentan a un periodo no planificado en sus
vidas, que requiere de la dedicacion incondicional, atencién total a las
condiciones de salud del nifio y una convivencia permanente y cercana con la

muerte.

La etapa pre-escolar es una fase muy compleja e importante en el desarrollo
del nifio. La funcion de la enfermera especialista se centra en la administracion
de medicamentos, la nutricion junto con el dietista de FQ, reconocer las
infecciones del térax y tomar decisiones sobre cuando pedir consejo o
comenzar el tratamiento, manejo de la limpieza de las vias respiratorias y
ejercicio en conjunto con el fisioterapeuta de FQ, educacién familiar sobre
adherencia terapéutica, tratar con hermanos o planteamiento de mas hijos*?. El
cuidado del nifio con FQ en edad pre-escolar (2 a 5 afios) incluye regimenes de
tratamiento complejos que consumen mucho tiempo y requieren superacion de
los desafios de comportamiento comunes en este grupo de edad para

mantener la salud pulmonar y optimizar el crecimiento*®.
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La etapa escolar puede ser una experiencia traumatica para cualquier padre.
Cuando el nifio tiene FQ, es probable que los padres sientan ansiedad por la
pérdida de control. La enfermera desempenfa el papel en el colegio ensefiando
a los profesores a tratar con las responsabilidades y las limitaciones de un nifio
con FQ, vigilando una correcta alimentacion y técnica de limpieza de vias
aéreas, asegurando que el nifio pueda acudir a las revisiones hospitalarias

cuando se requiera, entre otras funciones*?.

La recopilacion y andlisis de 8 encuestas de nifios entre 7 y 18 afios llevada a
cabo por [Pellcio TM, et al. 2006]*" muestra como uno de los aspectos clave
en el desarrollo de un nifio es la socializacion con los demas. La carencia o
dificultad para las relaciones sociales implica resultados negativos en el
tratamiento de la enfermedad. La Federacion Espafiola de Fibrosis Quistica
(FEFQ) organiza actividades de deporte y convivencia dirigida a personas con
FQ y sus acompafiantes. Se realizan todos los afios alternando el Camino de
Santiago con Encuentros de Jovenes FQ donde se realizan actividades de

multiaventura“s.

La caracteristica principal que condiciona a otros nifios a la hora de
relacionarse con aquellos que padecen FQ es la falta de informacion sobre la
enfermedad, por lo que los profesionales de enfermeria, en concordancia con
los educadores, deberian desarrollar estrategias de comunicacion vy

afrontamiento positivas para lograr la normalizacién de la enfermedad®’.

Seria idéneo dar pasos hacia la normalizacién de los tratamientos fomentando
el servicio de atencién primaria, cifiéndose en el hospital al seguimiento
periodico en servicios especializados de la enfermedad y a las situaciones
agudas que requieren ingresos. Los sanitarios de atencion primaria cuentan
con los servicios sociales y comunitarios de su zona que permiten una mejor
conexion con la persona, por lo que se deberia establecer un programa de

apoyo social y psicolégico, basado en la coordinacién multidisciplinar.
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Situacion actual

Conocimiento de la FQ dentro de las especialidades
Manifestaciones diversas que producen confusién en su diagnostico
Diagnéstico tardio

Diagndstico, seguimiento y tratamiento por equipos especializados.
Concepcion Unicamente sanitaria de la enfermedad.

Formulas de screening neonatal.

Propuestas

Programas formativos en la medicina general.
Manejo de diagnostico diferencial entre las enfermedades comunes y la FQ.
Protocolo de seguimiento entre el equipo especializado y atencién primaria.

Coordinaciéon multidisciplinar en el tratamiento a través de los servicios de atencién

primaria.

Tabla 2. Propuestas para programa de apoyo social y psicolégico en atencion primaria®.

Los adolescentes con FQ atraviesan los mismos cambios fisicos y emocionales
qgue otros compaferos sin FQ. La enfermera tendra la labor de compartir
informacion con el paciente sobre cambios propios de la edad, sexualidad y
sexo seguro, embarazo, drogas, trabajo y empleo, adherencia al tratamiento,
autoestima, autoimagen®’. [Sawicki GS, et al. 2015]° entrevistaron a 18
adolescentes y sus padres en un estudio para determinar las caracteristicas
gue condicionaban la vida de los adolescentes con FQ. La primera clave para

entender la rutina de estos pacienteses la adherencia al tratamiento.
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2/3 de los entrevistados (12 de 18) refirieron que siempre seguian las pautas
de tratamiento oral, sin embargo 8 de 18 aseguraron que no hacian el
tratamiento de nebulizadores ni la fisioterapia respiratoria. Los factores que
determinaron este hecho fueron: la cantidad de tiempo que hay que invertir, la
falta de privacidad o la ausencia de consecuencias percibidas sin realizar el
tratamiento. También destacaron la influencia de los padres, siendo negativa
para su tratamiento cuantas menos responsabilidades les transfirieran en su
autocuidado. En general (13 de 18) los pacientes aseguraron tener una buena
relacion con los profesionales de la salud que sabian entender la situacion de
un adolescente con FQ y se dirigian a ellos como adultos, en vez de a sus

padres.

Un factor que se ha demostrado que explica una cantidad significativa de la
variacion en la adherencia al tratamiento en varias enfermedades cronicas son
las creencias sobre el tratamiento, aunque en la FQ han sido poco estudiadas.
[Goodfellow NA et al. 2015]°! estudiaron este hecho en nifios con FQ y
concluyeron que, tras evaluar a 100 nifios y sus padres, son mas propensos a
una alta adherencia (>80% el tratamiento) aquellos padres que reportaron una
alta creencia de la necesidad de los suplementos enzimaticos y la fisioterapia

respiratoria.

Del mismo modo [Bucks RS et al. 2009]°? encuestaron a 38 adolescentes con
FQ sobre los tratamientos prescritos y su adherencia a la fisioterapia toracica,
la suplementacién de enzimas y antibioterapia. Descubrieron que las dudas
sobre la necesidad de antibioticos y fisioterapia toracica predecian la
adherencia al tratamiento prescrito. Otro de los determinantes caracteristicos
que puede modificar la adherencia al tratamiento es la depresion y/o ansiedad
de los padres de nifios y adolescentes con FQ. En el estudio Internacional®?
llevado a cabo en 154 centros de Europa y EEUU con 4102 padres de 6088
nifios de 12 afios 0 mas, los resultados muestran que los adolescentes cuyos
padres presentaron depresion, tenian mas probabilidades de que ésta fuese
elevada (OR = 2,32), al igual que la ansiedad (OR = 2,22). De este modo
recomiendan que el factor psicolégico, tanto de padres como de nifios, esté

muy presente en la vigilancia multidimensional de la enfermedad.
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Una de las herramientas que los adolescentes con FQ tienen a su disposicion
es la App creada por la FEFQ, especifica para mejorar la adherencia al
tratamiento en jévenes con Fibrosis Quistica llamada “FQ-UP™>4,

Otro de los enfoques de trabajo por parte del equipo de enfermeria seria el de
hacer participe al adolescente de sus propios cuidados y toma de decisiones
sobre su enfermedad, el empoderamiento. Los resultados de la revision
bibliografica llevada a cabo por [Malone H, et al. 2019]°® muestran la
inexistencia de intervenciones para estimular la participacion activa de los

pacientes con fibrosis quistica en las decisiones sobre su cuidado sanitario.

Los conceptos de autoimagen y autocuidado son una estrategia para combatir
el estigma de esta enfermedad. Se comprende por estigma la situacion en la
cual el individuo no posee la aceptacion social plena. Es un atributo
profundamente despreciativo, que distingue al individuo de los demas que se
encuentran en determinada categoria social®®. Las diferencias relacionadas al
tener FQ pueden llevar, principalmente a los adolescentes, a encontrar nuevas
bases de comparacion, es decir, a buscar la proximidad con otros que
comparten el estigma. Es un tipo de apoyo social basado en la normalizacién
ya que, en contactos con personas que comparten las mismas experiencias,

los adolescentes se identifican y se vuelven iguales a sus pares®’.

Cuando buscan el autocuidado, los adolescentes con FQ nuevamente pueden
estar recurriendo a la normalizacién, a través de la estrategia de resolucion de
problemas, que también promueve la busqueda de conocimiento y adherencia
al tratamiento. Esta estrategia se basa en la organizacion de la atencion para
disminuir el impacto de la enfermedad en su vida diaria. La mayor esperanza
de los participantes de este estudio estaba relacionada con la diseminacién de
la enfermedad por los canales de comunicacion, la escuela y las asociaciones.
Particularmente para los adolescentes, el autocuidado es un componente
crucial en la transicion de la atencion pediatrica a la atencién para adultos, y
constituye un instrumento fundamental para desarrollar la autoestima, esa

cualidad tan importante en la vida de cualquier persona®’.
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Todos los adolescentes con FQ deben pasar de la atencién pediatrica a la
atencion de adultos. Esta transicion ocurre en un momento en que la persona
joven con FQ se estd mudando a la edad adulta en otras areas de su vida,
como educacion adicional o empleo, formando relaciones y asumiendo una
mayor responsabilidad por su propio estilo de vida. Por lo tanto, la transicion
puede ser dificil por muchas razones. Las enfermeras de FQ pediétrica y adulta
desempefian un papel importante para garantizar una transicién exitosa y
manejaran detalles tales como: participacion del paciente y los padres en la
toma de decisiones, comunicacién clara entre los especialistas de FQ
pediatricos y adultos o asegurar la asistencia a la consulta de adultos con el

seguimiento adecuado®®.

Es muy importante iniciar la etapa de transicién entre los 11 y los 16 afios (no
después de los 18 afios) mediante la puesta en marcha de una consulta
especifica transicional para jovenes adultos y se recomienda hacer la
transferencia en los meses de verano, coincidiendo con una etapa relajada y

tranquila, siendo muy importante individualizar en cada caso®.

Visibilizacion y normalizacion de la FQ: Papel de las Organizaciones

Segun una encuesta realizada por la FEFQ, solo el 48 % de los esparfioles han
oido hablar de la FQ, mientras que un 22% afirma conocer en qué consiste y la
describe mayoritariamente y de forma concreta, como una enfermedad
pulmonar y degenerativa. Los medios de comunicacion son la principal fuente
de informacién sobre la FQ, con un 70%°’. Para dar a conocer alin mas esta

enfermedad, se celebran dias clave durante el afio®s:

Dia Mundial de la FQ (cada afo) 8 de Septiembre
Dia Europeo de la FQ 11 de Noviembre de 2011
Dia Nacional de la FQ (cada afio) 4° miércoles de Abril (22/04/2020)

Tabla 3. Fechas de celebracion de la FQ. (Fuente: Elaboracién propia).
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La FEFQ realiza una importante labor de divulgacion de la enfermedad,
mediante el envio de notas de prensa a los medios de comunicacion,
campafias en redes sociales, concesion de entrevistas y la colocacion de
mesas informativas de las distintas asociaciones en cada comunidad
auténoma?®®. Desde la Federacién y las 15 Asociaciones Espariolas, junto con
el Ministerio de Sanidad, presentan informacion actualizada que tenga relacion
con la FQ. En este momento de la historia tan complicado han creado una

infografia de recomendaciones para hacer frente al Covid-19 (Anexo 1).

La FEFQ ha publicado en su web hasta el momento 17 manuales de diversos
temas sobre FQ%: FQ en el colegio, situacion psicosocial, inserciéon laboral,
Libro blanco, cuidados para pacientes y familia, trasplantes, nutricién, diabetes,

sexualidad, urgencias médicas, etc.

Hay numerosas asociaciones relacionadas con la FEFQ*%: el Consejo rector de
la FEFQ, Sociedad cientifica de lucha contra la FQ, ADA (Asociacion de
Adultos afectados de FQ), Fundacion “Sira Carrasco” en ayuda a la FQ,
FEDER (Federacion Espafiola de asociaciones de ayudaa las Enfermedades
Raras), ICF(M)A (International Cystic Fibrosis (Mucoviscidosis) Association),
EURORDIS, entre otros.

Diferencia por sexo

Tal y como muestran [Giordani B, et al. 2015-2016]°° en el registro demografico
de la poblacion italiana en dichos afios, apenas se observan diferencias
porcentuales de la enfermedad entre hombres y mujeres (51,6% y 48,4%
respectivamente). [Hasan M Isa, et al. 2016]*® también obtuvieron de su
muestra de 109 nifios y nifias en Bahrain, que el 57% eran chicos y el 43%
chicas. En contraposicion, en el estudio cubano de [Sanchez C, et al. 2019]%¢
de 96 pacientes (nifios y nifias) el 62,5% fueron varones. Estas diferencias
muestran la necesidad de realizar un estudio para conocer la distribucion real

por género de la enfermedad.
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Lineas futuras de trabajo en FQ

Los tratamientos actuales de la FQ han servido para mejorar de forma drastica
la supervivencia y calidad de vida de quienes la padecen. Sin embargo,
ninguno de ellos cura el defecto basico de la enfermedad. Las lineas actuales
de investigacion estan dirigidas a restablecer la funcionalidad de la proteina
CFTR a nivel del pulmén, ya sea a través de la terapia génica, de la terapia
sobre la proteina o de la terapia sobre el transporte de los iones. Se ha
comprobado que algunos aminoglucésidos como la gentamicina permiten una

lectura completa y dan como resultado una CFTR funcional*®.

Hay diferentes estrategias en medicina molecular a seguir para restablecer la
funcionalidad de la CFTR®?;

- Administracion directa de la CFTR silvestre.

- Induccién de la maduracion de la CFTR mutada.
- Induccién de la fosforilacion de la CFTR mutada.
- Estimulacion de otros canales de ClI.

- Terapia genética.

Se ha probado que la Azitromicina en dosis bajas (5 mg/kg/dia) y prolongadas
tiene un efecto inmunomodulador y antiinflamatorio distinto al de
antimicrobiano, que mejora la funcién pulmonar un promedio de 5,6% del
VEF1, cifra similar al del efecto de la DNAsa. Se indica actualmente en
pacientes con infeccidén crénica por PA y esta en evaluacion su uso en etapas

mas precoces de la enfermedad®?.

El aumento de la esperanza de vida de los pacientes con FQ en el ultimo siglo
hace pensar que el problema de esta enfermedad no se limitara al campo de la
pediatria, sino que ya actualmente alcanza especialidades de adultos
(neumologia o gastroenterologia), centros de esterilidad, planificacién familiar y
consejo genético. Es de esperar que todas las esperanzas estén puestas en la
terapia genética como solucion definitiva, pero no hay que perder de vista la
importancia de la formacion del personal sanitario, asi como reforzar la

coordinaciéon multidisciplinar entre atencion primaria y especializada ’.
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LIMITACIONES DEL TRABAJO

La limitacion principal de este trabajo se encuentra a la hora de realizar la
basqueda bibliografica, ya que la seleccion de articulos que soélo estén

disponibles de manera gratuita podria sesgar los resultados.

Otra limitacion es la falta de estudios e informacion sobre los cuidados de

enfermeria especificos para esta enfermedad.
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CONCLUSIONES

Las técnicas de tratamiento para la FQ estan bien definidas en la
actualidad (antibioterapia + fisioterapia respiratoria + soporte nutricional),

aungue no existe la cura definitiva de dicha enfermedad.

La informacion actual sobre los cuidados especificos de enfermeria en
fibrosis quistica es muy escasa, por lo que hay que centrarse en realizar un
protocolo para unificar los cuidados pediatricos. Asimismo, es muy
importante formar a los sanitarios para que puedan mejorar la atencion y el

cuidado a estos pacientes.

Para normalizar la enfermedad y ayudar a los pacientes deben focalizarse
los esfuerzos en mejorar la atencién primaria y la coordinacion asistencial,
asi como impulsar el trabajo de las Organizaciones que se dedican a dar
visibilidad a la FQ.

Las investigaciones actuales se centran en la terapia genética y en
tratamientos que mejoren la supervivencia y la calidad de vida de estas

personas.
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ANEXO

Anexo 1: Infografia FQ frente al Covid-19 (FEFQ).

Recomendaciones para personas con fibrosis

quistica durante la epidemia de COVID-19

Las personas con fibrosis quistica tienen un riesgo mayor de padecer complicaciones
por cualquier infeccidn respiratoria, incluido el coronavirus SARS-Cov-2 por lo gue
deben extremar las precauciones.

Seguir las recomendaciones para la poblacion general y ademas:

Mantenga el confinamiento domiciliario estrictamente. Mo debe salir a |a calle excepto
si necesita atencidn urgente en un centro sanitario.

En caso de desplazamiento a un centro sanitario debe llevar mascarilla, 2l igual que su
acompanante.

Los convivientes que por diferentes razones precisen salir a la calle, al regresar al
domicilio han de extremar las precauciones (lavado corporal y de manos, ropa y objetos).

Mo olvide lavarse las manos con frecuencia y, particularmente, antes y después de
realizar la fisioterapia respiratoria y/o los tratamientos nebulizados.

Mantenga la fisioterapia respiratoria y los tratamientos prescritos por sus

profesionales sanitarios. Debe asegurarse con anticipacidn el aprovisionamiento de su
medicacion.

Realice la fisioterapia respiratoria y los tratamientos nebulizados dentro de su habitacion
con la puerta cerrada y ventile adecuadamente al finalizarlos.

Debe realizar ejercicio fisico diario o al menos tres veces por semana.
Ejemplo de propuestas de ejercicio en:
Jifibrosisquistica.org/ejercicio-fisico-para-fibrosis-quistica-durante-el-confinamiento
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