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Lafibrosis quistica(FQ) es una enfermedad genética de herencia autosémica
recesiva, caracterizada por la disfuncién de las glandulas de secrecidon exocrina.

Las primeras descripciones, fueron realizadas por Fanconi, en 1936, y por
Andersen, en 1938. En la década de 1980 se descubre que el defecto fundamental
se debe a la falla en la secrecion celular de cloro. En 1985, el gen responsable del
defecto se localiza en el cromosoma siete, y en 1989 se logra su aislamiento y
caracterizacion 1.

Fisiopatoldgicamente, la disfuncion del canal de cloro en el epitelio respiratorio
determina una alteracion en las secreciones bronquiales, con aumento de su
viscosidad y alteracion de la depuracién mucociliar. La infeccion endobronquial con
microorganismos caracteristicos, especialmente pseudomonas aeruginosa, induce
un proceso inflamatorio persistente y no controlado, que conduce a la triada,
caracteristica de la enfermedad: obstruccion bronquial-inflamacién-infeccidn, esto
conlleva a un dafio pulmonar irreversible, con bronquiectasias, insuficiencia
respiratoria y muerte 2.

El defecto en los canales de cloruros reduce también el flujo de secreciones
pancreaticas, lo que origina que el jugo pancredatico se encuentre saturado y se
produzca la precipitacion de tapones de proteinas dentro de los conductos, esto
conlleva a que entre el 85 y el 90% de los pacientes con esta enfermedad,
presenten insuficiencia pancreatica exocrina.

La implementacién de programas de pesquisa neonatal, disminuyen la edad de
diagnéstico, en los lugares en que se realiza. Cuanto mas tarde se realiza este, mas
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se posterga la iniciacion del tratamiento apropiado, lo cual se asocia con un
incremento en la morbilidad y mortalidad.

El diagnéstico de la enfermedad se basa en criterios clinicos y estudios de
laboratorio. Se sospecha presencia de fibrosis quistica, cuando existe una o mas de
las caracteristicas fenotipicas: enfermedad sinusopulmonar crénica, anormalidades
gastrointestinales o nutricionales, sindrome de pérdida de sal, azoospermia, la
presencia de un hermano/a con la enfermedad o la existencia de una pesquisa
neonatal positiva.

La enfermedad es confirmada, cuando se producen las siguientes situaciones:
resultado positivo de la prueba de electrolitos en el sudor en al menos dos
ocasiones, la presencia de dos mutaciones del gen productor de la proteina CFTR, o
la confirmacién de una diferencia de potencial nasal transepitelial anormal.

Las personas que presentan este padecimiento, producen un moco espeso y Viscoso
que provoca la obstruccion de los conductos de los 6rganos mas afectados, el
pancreas y los pulmones, aunque es una enfermedad multisistémica.

Las molestias pulmonares y la insuficiencia pancreatica que se producen, afectan de
forma importante la evolucion, gravedad e incrementan la mortalidad a causa de
esta dolencia 3*.

Los cuadros respiratoriosresultan los responsables de la mayor morbilidad y
mortalidad en la FQ, mientras que la insuficiencia pancreatica produce malabsorcion
de grasas y proteinas. La esteatorrea, constituye una de las mas importantes
manifestaciones clinicas, afecta el estado nutritivo, el desarrollo, asi como la
absorcién de micronutrientes y vitaminas liposolubles *.

El retraso del crecimientotambiénes frecuente, debido a una combinacidon de
factores, entre ellos: aumento de los requerimientos energéticos, enfermedad
pulmonar cronica, mala digestion con malabsorcion intestinal y disminucion del
apetito por inflamacién pulmonar activa.

La determinacion cuantitativade electrdlitos en el sudor resulta ser la prueba mas
importante para confirmar la sospecha clinica !.

Para su correcta realizacidon y la obtencion de resultados validos, es importante que
el procedimiento se realice con una metodologia estandarizada, por un profesional
con experiencia y en centros donde se efectlien un nimero suficiente de pruebas,
de manera que permita realizarlas con un adecuado control de la calidad. En el
Laboratorio Clinico del Hospital Pediatrico Universitario de Holguin, se realiza el
examen a numerosos pacientes de la region oriental del pais.

La prueba consiste en la estimulacion de las glandulas sudoriparas mediante
iontoforesis con pilocarpina, la recolecciéon del sudor y la cuantificacion de la
concentracion de cloruros y sodio en el sudor, colectados en papel de filtro
mediante el método de Gibson y Cooke ®.

Los resultados, siempre se evalian en relacion con el cuadro clinico y la edad del
paciente y no deben considerarse como unico elemento diagndstico, debido a que
pueden producirse resultados falsos. Los valores que exponga el resultado, se
consideran normales si son inferiores a 40 mmol/l, intermedios o dudosos si oscilan
entre 40 y 60 mmol/l y son patoldgicos, compatibles con el diagnéstico de FQ, si
son superiores a 60 mmol/I.
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Algunos datos evidencian que, en pacientes menores de tres meses, una
concentracién mayor a 40 mmol/l es altamente sugestiva de diagndstico de la
enfermedad.

Entre las exigencias practicas debe considerarse la realizacién de la prueba, segun
los criterios del Consenso Argentino para la enfermedad, de 2008, donde se sugiere
se realice en pacientes estables; ademas que, el sitio de eleccién para la
recoleccién del sudor sea el antebrazo, y cuando no pueda ser asi, la obtencion de
la muestra se efectie en el muslo; los iones que se mediran seran los cloruros, o
los cloruros y el sodio, y en caso de cuantificarse uno solo deberan elegirse los
cloruros; cuando la prueba aporte valores limites resultarda conveniente la
determinacion simultdnea de los cloruros y el sodio; en pacientes positivos de la
enfermedad, las concentraciones de ambos iones deberian estar proporcionalmente
elevadas con una diferencia no mayor a 15 mmol/l, y cerca del 98% de los
pacientes positivos tendran concentracién de cloruros superiores a 60 mmol/l,
mientraf que el 2%, con fenotipos atipicos, podrian presentar valores normales o
limites *.

No siempre que los electrolitos en sudor se encuentren elevados significa que el
paciente sea portador de una FQ. Existen algunas enfermedades que pueden
asociarse a esta caracteristica, entre las que se encuentran la fucosidosis, la
mucopolisacaridosis, el hipotiroidismo no tratado*, I|a diabetes insipida
nefrogénica*, el eczema*, la desnutricion proteico-calérica*, entre otras, (las
enfermedades marcadas con un asterisco representan aquellas en que la prueba del
sudor se normaliza cuando se resuelve la patologia de base).

Una determinacion de electrolitos en sudor debe repetirse siempre que su resultado
sea positivo, cuando este se encuentre en el intervalo dudoso, o cuando la
evolucion clinica del paciente no sea la esperada.

El laboratorio clinico del Hospital Pediatrico Universitario de Holguin, constituye un
baluarte en el estudio de esta enfermedad, donde el diagndstico temprano, resulta
vital para el mantener una adecuada calidad de vida en el paciente.
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