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RESUMEN

Se presentan los resultados del trabajo realizado por el grupo multidisciplinario
creado para la atencion a los pacientes con fibrosis quistica en la provincia de
Santiago de Cuba, desde enero de 1993 hasta marzo de 1998. En ese periodo se
registraron en total 20 pacientes diagnosticados por su cuadro clinico y la prueba
del sudor, asi como la historia familiar de la enfermedad. En todos se realizé
estudio molecular, y en 9 de ellos se hall6 al menos una mutacién para el gen de
la fibrosis quistica. Mas de la mitad de los enfermos recibié tratamiento con
fisioterapia y en el 50 % se utilizaron enzimas pancreaticas. Se destaca la
importancia de la creacién de grupos multidisciplinarios para el seguimiento de
estos pacientes, lo que influye favorablemente en su evolucion.

Descriptores DeCSFIBROSIS QUISTICA/genética; FIBROSIS QUISTICA/
diagnostico; EQUIPO DE ATENCION AL PACIENTE.

La fibrosis quistica (FQ) es una primeros afios de vida, inicamente
enfermedad multisistémica que se hereda reconocido como sindrome de malabsorcién
de forma autosémica recesiva y se intestinal (SMAI); de muchos casos de
manifiesta principalmente por insuficiencia poliposis nasal infantil, pansinusitis,
pancreética, enfermedad pulmonar cronica prolapso rectal e hiperglucemia no relacionada
y un incremento de la concentracion de con diabetes mellitus. Con frecuencia se le
electrolitos en el sudor. puede aociar con un déficit de crecimiento

Esta entidad constituye un importante u otra forma de disfuncién hepatica. Por
problema pediatrico, pues representa la mayortanto, esta enfermedad forma parte del
causa dafeccion pulmonar cronica en los diagnéstico diferencial de muchos
nifios de la raza blanca. Ademas, es procesos durante la infandia.
responsable de la mayoria de las insufi- El pronostico de la enfermedad ha
ciencias pancreaticas exocrinas durante los evolucionado favorablemente en los Gltimos
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afios y en ello han influido multiples puncién venosa, y liquido amniético en los
factores, como son el diagnéstico precoz, casos diagnosticados de forma prenatal, el
la aparicion de nuevas terapéuticas para gque se extrajo por amniocentesis. En todos
corregir la insuficiencia pancreatica y los casos dichas muestras se enviaron al
enfrentar las infecciones respiratorias, el Laboratorio de Biologia Molecular del
mantenimiento de una nutricion adecuada Centro Nacional de Genética Médica para
y el surgimiento de un novedoso estilo de realizar el diagnostico.

atencion a estos pacientes: el tratamiento  Todos los pacientes se valoraron por
multidisciplinario, con el cual ha sido |as especialidades de Neumologia,
factible abordar los multiples aspectos que Gastroenterologia, Genética, Fisiatria y
esta entidad involucré. Psicologia, para conformar el esquema de

En 1993, en dhospital Infantil Surde  tratamiento integral que necesitaba cada
Santiago de Cuba se conformé un grupo de yno de ellos.

trabajo integrado por: pediatra, gastroente-

rélogo, genetista, fisiatra y psicélogo, que

brinda una atencion integral y altamente RESULTADOS

especializada con el propésito de tratar

adecuadamente a los enfermos conocidos,  Ep |a consulta creada al efecto se
diagnosticar casos nuevos con el mayor rigor gtendieron a los 20 pacientes con
cientifico posible, identificar portadores y  gjagngstico de FQ, los que en su totalidad
registrarlos, a fin de realizar el diagnéstico se mantienen en seguimiento.

prenatal de la enfermedad y brindar asistencia  En nuestra serie 5 pacientes (25 %)

psicosocial a pacientes y familiares. se diagnosticaron durante el primer afio de
El objetivo de este artito es mostrarla  yjida, 4 (20 %), entre 1y 4 afios; 10 (50 %)
experiencia de este grupo en la atencién adespués de los 5 afios y sélo 1 (5 %)
pacientes fibroquisticos en el periodo de prenatalmente. Sin embargo, la edad al
enero de 1993 a marzo de 1998. comienzo de los sintomas se muestra de
forma distinta, pues 14 pacientes (70 %)
; los presentaron desde la época de lactantes;
METODOS en 3 (15 %) se iniciaron entre 1y 4 afios;
en 2 (10 %) después de los 5 afios y 1 (5
Eluniverso de trabajo estuvo integrado por %) se mantiene asintomatico hasta la
20 pacientes atendidos en la consulta de FQ deliecha, aunque con prueba de sudor positiva
Hospital Infantil Sur de Santiago de Cuba. El (diagnosticado prenatalmente).
diagnostico se practico atendiendo a las La distribucién de los pacientes segun
manfestaciones clinicas (gastrointestinales, el sexo fue de 12 (60 %) para el masculino
respiratorias 0 metabo-licas y otras) y a los y de 8 (40 %) para el femenino y de
resultados de la prueba de sudor (C1y Na >acuerdo con el color de la piel 10 (50 %)
60 mmol/L), realizada mediante latécnicade son blancos, 2 (10 %)egros y 8 (40 %)
iontoforesis con pilocarpina &avés del mestizos.

método descrito por Gibson y Cook. En 8 pacientes (40 %) el diagndstico
El estudio molecular incluy6 la fue sugerido por sintomas respiratorios
deteccion directa de las mutacioA&$08, frecuentes, en 3 (15 %or trastornos

6542X, R1162X y N1303K, en el que se digestivos, en 7 (35 %) por un cuadro clinico
utiliz6 como muestra sangre obtenida por mixto, en 1 (5 %jpor parentescoy en 1 (5 %)
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por otras causas. En todos los casos lala diferencia genotipica que mostramos los
prueba del sudor resulté positiva. Dos latinoamericanos, dificulta el diagndstico de
enfermos (10 %) presentaron colonias de la enfermedad y constituye un desafio para

Pseudomonas aeruginosal (5 %) de
Staphylococcus aureus.

En 7 familias fue posible identificar al
menos una mutacién. Un paciente (5 %)
resulté ser homocigotico para la mutacion
AF 508 AF 508AF 508); 1 (5 %) es
heterocigoticdF 508/G542X; 5 (25 %) son
heterocigéticos para la mutaci@t 508
(AF 508/-) y 2 (10 %) son heterocig6ticos
para la mutacion (R1162X/-). Se identificaron
5 hermanos portadores e hicimos 3 diag-
nésticos prenatales, con 2 fetos enfermos.

Trece pacientes (65 %) recibieron
tratamiento con fisioterapiay 10 (50 %) con
enzimas pancreédticas y todos se
alimentaron por via oral con suplementacion
vitaminica.

Durante el periodo analizado no se han
registrado defunciones.

DISCUSION

Como se observa, la edad al diagnos-
tico fue tardia, lo que contrasta con la edad
al comienzo de los sintomas (70 % iniciaron
el cuadro clinico en la época de lactantes),
la cual —segun se refiere en la literatura

los profesionales de la salud.

Los sintomas respiratorios persisten-
tes en la mayoria de los enfermos (40 %)
sugirieron el diagnostico, lo que concuerda
con el franco predominio de la forma clinica
pulmonar notificado en la bibliograft&’

La infecciéon por Pseudomonas
aeruginosaes la principal causa de
morbilidad y mortalidad en estos pacientes
y una vez que se instala en tehctus
respiratorio bajo, resulta practicamente
imposible su erradicacidfEn la muestra
analizada 2 pacientes (10 %) se encontraron
colonizados por esta bacteria, y a pesar de
haber recibido la terapia antibacteriana en
varios ciclos, no han logrado erradicarla.

El hecho de haber podido identificar
una mutacion en 45 % de nuestra casuistica,
permitié pesquisar a 5 hermanos portadores
y realizar 3 diagndsticos prenatales, con
2 fetos afectados por FQ; en uno de estos
casos, el embarazo fue interrumpido por
decision de los padres, pero en el otro el
nifio nacié, que es el paciente en el que hasta
la fecha no se han presentado sintomas,
aunque tiene electrolitos elevados en el
sudor.

La mutacién més frecuente fivE 508,

médica consultada— aparece generalmenteacorde con lo informado en la bibliografia
en etapas tempranas de la vida, es decir,al respecto’*°+

desde la misma lactancidEllo pone de

La fisioterapia respiratoria es uno de

relieve que en nuestro medio existe un los tratamientos mas eficaces para la FQ,
subdiagnéstico de la enfermedad, debido a pues mantiene las vias respiratorias libres
gue nos enfrentamos a formas clinicas en de secreciones’En nuestra serie, 65 % de
las cuales la afeccién respiratoria se sus integrantes con FQ respiratoria y mixta
mantiene durante afios y se le considerarecibieron este tipo de terapia y so6lo 2 no
como otras entidades, o donde la se han beneficiado con ella, a causa de que
insuficiencia pancreatica resulta minima o viven en areas rurales y Unicamente han
no existe. EI hecho de que las podidorealizarla de forma ocasional.

manifestaciones clinicas difieran en cierta
medida del cuadro “clasico” informado, por
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La administraciéon de enzimas
pancreaticas se llevé a cabo en 50 % de los



pacientes, con evidente mejoria de los En nuestra experiencia nos ha permitido
sintomas de insuficiencia pancreatica en estrechar la relacion médico-paciente-
todos. En virtud de que en estudios familia, lo que ha propiciado la activa
recientes se sefiala que 85 % de los casoarticipacion de estos ultimos en todos los
con FQ son pacreatoinsuficientes en mayor aspectos que requiere el tratamiento de esta
0 menor gradd?® se tomé la decisién de entidad.
iniciar la administracion de enzimas Asi, podemos concluir que la
pancreaticas en todos los pacientes, complejidad de la conducta que se debe
independientemente de su forma clinica.  tomar con los pacientes fibroquisticos, por
La caracterizacion psicolégica de los el caracter multisistémico de esta
enfermos y sus familiares constituye uno enfermedad, sustenta la necesidad de
de los aspectos esenciales que facilita el brindarles una atenciéon multidisciplinaria
tratamiento de esta enfermedad, a la cual enque abarque todos los aspectos que
los ultimos afios se le ha prestado especialinvolucra, incluida la de la esfera psico-
atencion por parte de todos los autdfes. social de la familia.

SUMMARY

We presented the results of the work performed from January 1993 to March
1998 by a multidisciplinary care team set up to take care of patients with cystic
fibrosis in Santiago de Cuba. During this period, 20 patients in all were diagnosed
with this disease, taking their clinical pictures, sweat test results and previous
familial history into account. All the patients were applied molecular studies and
nine of them disclosed at least one cystic fibrosis gene mutation. More than half
of the sick received physiotherapeutical treatment and other pancreatic enzime-
linked therapy. We underlined the importance of the set-up of these
multidisciplinary teams for following these patients up which has a favorable
impact on their recovery.

Subject headingsCYSTIC FIBROSIS/genetic; CYSTIC FIBROSIS/ diagnosis;
PATIENT CARE TEAM.
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