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Resumen

La fibrosis quistica o mucoviscidosis es la
enfermedad genética mas frecuente en la raza
caucasiana caracterizada por el espesamiento de las
secreciones debido al transporte anormal de iones
de las células epiteliales. Se manifiesta con
insuficiencia pancreatica, enfermedad pulmonar
progresiva, alteracion en la secrecion de electrélitos
en sudor, azoospermia en los varones y disminucién
de la fertilidad en el sexo femenino. El tratamiento
de la fibrosis quistica es fundamentalmente
sintomatico. Se presenta el caso de un lactante de
dos meses y medio que comenzd a presentar
vomitos, lesiones eritematosas irregulares
diseminadas y descamadas en la piel a nivel de la
cara, térax, miembros, regién anal y genital, ademas
de presentar poca ganancia de peso. Por estos
motivos se decidid su ingreso para estudio y
tratamiento. Se le realizé examen fisico, examenes
complementarios y del aparato cardiovascular. Se le
realizd diagndstico de fibrosis quistica y reflujo
gastroesofagico. Se presenta este caso con el
objetivo de describir las caracteristicas clinicas y de
laboratorio de un paciente con presentacién atipica
de fibrosis quistica. Las alteraciones cutdneas como
signo de presentacién de la fibrosis quistica son
raras y solamente se han reportado menos de 30
casos en la literatura médica.
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Abstract

Cystic fibrosis or mucoviscidosis is the most common
genetic disease in the Caucasian race characterized
by thickening of secretions due to abnormal ion
transport of epithelial cells, manifested with
pancreatic insufficiency, progressive lung disease,
alteration in the secretion of electrolytes in sweat,
azoospermia in males and decreased fertility in
females. Treatment of cystic fibrosis is primarily
symptomatic. A case of a two-and-a-half-month-old
infant who began to present vomiting, scattered and
scaly irregular erythematous lesions on the skin on
the face, chest, limbs, anal and genital region, in
addition to presenting little weight gain is presented.
For these reasons it was decided to admit her for
study and treatment. A physical examination,
complementary tests, of the cardiovascular system
was performed. A diagnosis of cystic fibrosis and
gastroesophageal reflux was made. This case is
presented for describing the clinical and laboratory
characteristics of a patient with atypical
presentation of cystic fibrosis. Skin alterations as a
presenting sign of cystic fibrosis are rare and only
fewer than 30 cases have been reported in the
medical literature.
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INTRODUCCION

La fibrosis quistica (FQ) o mucoviscidosis es la
enfermedad genética mas frecuente en la raza
caucasiana caracterizada por el espesamiento
de las secreciones debido al transporte anormal
de iones de las células epiteliales.®

La fibrosis quistica es ademds una enfermedad
multisistémica, potencialmente fatal. Se
caracteriza por una alteracion genética en la
proteina del gen regulador de la conductancia
transmembrana de fibrosis quistica. La
afectacién pulmonar es la mas frecuente y la
principal causa de mortalidad. La deteccién
neonatal por medio de la tripsina imunoreactiva
de posibles casos de fibrosis quistica, ha logrado
la deteccién temprana de los pacientes y para
realizar la confirmacién diagndstica con la prueba
del sudor y pruebas de ADN. Los moduladores
del gen regulador de la conductancia
transmembrana de fibrosis quistica son los
tratamientos mdas novedosos aprobados para
tratar esta enfermedad y tienen como diana el
defecto que genera dicha alteracién genética,
segun platea Charpentier Molina en su articulo:
Paciente pedidtrico con fibrosis quistica
publicado en la Revista Médica Sinergia.

La incidencia reportada es de 1/3500 recién
nacidos vivos en caucdasicos y de 1/8000 en
hispanos.®*

La FQ se manifiesta de modo habitual con
insuficiencia pancredtica, enfermedad pulmonar
progresiva, alteracién en la secrecién de
electrdlitos en sudor, azoospermia en los varones
y disminucién de la fertilidad en el sexo femenino.
Actualmente se acepta que las secreciones
espesas son las causantes de la forma clinica que
adopta esta entidad nosoldgica.*?

El tratamiento de la fibrosis quistica (FQ) es
fundamentalmente sintomatico, dirigido a
interrumpir el ciclo de retencién de moco,
infeccién e inflamacién, debe ser de inicio precoz
para evitar dafios permanentes en el pulmoén.®

La determinacién de electrélitos en el sudor, o
prueba de sudor, es la principal herramienta para
el adecuado diagndstico de la FQ desde la
publicaciéon en 1959 por Gibson y Cooke del
método de iontoforesis con pilocarpina, este
método recibié el nombre de Quantitative
Pilocarpine lontophoresic Test (QPIT) (por sus
siglas en inglés). Este medio diagndstico consta
de tres etapas: estimular la sudoracion, recoger

el sudor, y por ultimo, determinar la
concentracion de electrdlitos.

Segun Llull Tombo y cols. en su estudio:
Caracterizacion de pacientes con fibrosis quistica
en consulta multidisciplinaria en el que se realiza
una caracterizacion de los pacientes con fibrosis
quistica de la provincia Cienfuegos, esta es una
enfermedad presente en nuestro medio, con
manifestacién y complicaciones de inicio
temprano. Las caracteristicas clinicas y
epidemioldgicas conservan su presentacién
clasica. La sospecha clinica temprana del
diagndstico de fibrosis quistica contribuye a
mejorar la calidad de vida del paciente y el
tiempo de sobrevida.

Se presenta este caso con el objetivo de describir
las caracteristicas clinicas y de laboratorio de un
paciente con presentacion atipica de fibrosis
quistica. Las alteraciones cutdneas como signo
de presentacién de la fibrosis quistica son raras y
solamente se han reportado menos de 30 casos
en la literatura médica.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta el caso de un lactante de dos meses
y medio producto de un embarazo de alto riesgo
obstétrico, por embarazo anterior con neonato
fallecido el ler dia de nacido por
incompatibilidad del sistema ABO. Este paciente
nacié de parto distécico por cesdarea,
institucionalizada a las 38,1 semanas con peso al
nacer de 3200 gramos, una talla de 52 cm,
circunferencia cefélica (cc) 34cm y ct 32cm, con
un Apgar 8/9. Presentd ictero fisioldgico
agravado para lo cual necesité fototerapia
durante 4 dias. Tuvo antecedentes de un ingreso
previo al mes de vida por presentar una infeccién
del tracto urinario para lo cual llevé tratamiento
con clafordn. A los 15 dias de nacido comenzé a
presentar vomitos en nimero de 2 diarios que se
fueron intensificando hasta mas o menos 6 de
moderada cantidad, con restos de leche, en
cualquier momento del dia. Un mes después
comenz6 con lesiones eritematosas irregulares,
diseminadas y descamadas en la piel a nivel de
la cara, térax, miembros, regién anal y genital,
ademds de presentar poca ganancia de peso. Por
estos motivos se decidié su ingreso en el Hospital
Pediatrico Universitario José Luis Miranda para
estudio y tratamiento.

Estando en sala fue valorado por la especialidad
de dermatologia donde se describieron lesiones
eritematosas generalizadas en regién inguinal,
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abdominal y en las extremidades y la cara.

Examen fisico

Al examen fisico se observd que el paciente
presentaba un estado general conservado,

*' a 3

Fig 1.

Lesiones

palidez cutdneo-mucosa, lesiones
eritemato-papulocostrosas en la piel a nivel de
cara, tronco y extremidades. En dias posteriores
al ingreso se constaté la aparicién de edemas
generalizados, manteniéndose las lesiones en la
piel y palidez. (Figs 1y 2).

eritematosas  en

extremidades superiores

Fig 2.

Lesiones
extremidades mferiores

eritematosas  en
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Se ausculté murmullo vesicular audible, sin
aleteo nasal, ni tiraje. No se auscultaron
estertores. Con frecuencia respiratoria (FR): 35x".

En el analisis del aparato cardiovascular se
reconocieron ruidos cardiacos ritmicos de buen
tono e intensidad. Se ausculté soplo sistélico 1I/VI
en regién infraclavicular izquierda. Con
frecuencia cardiaca (FC): 136x".

Se observo abdomen suave, depresible, no
distendido, sin visceromegalia, ruidos
hidroaéreos presentes y conservados. Lactante
activo, llanto fuerte, fontanela anterior
normotensa.

En la evaluacién nutricional al ingreso se
constaté:

Peso: 4,5 Kg. Talla: 59 cm. Peso/talla: 3-10p.
Peso/edad: 25p. Talla/edad: 50-75p.

Exdmenes complementarios indicados:

Hemoglobina (Hb): 78g/l. Hematocrito (Hto): 0,25.
Leucograma: 8.2x109/I.

Células polimorfonucleares (PMN): 0.40.
Linfocitos: 0.57.

Eritro (Eo): 0.03.

M: 0.00.

Alanina-aminotransferasa (TGP): 45U.1.

Transaminasa oxalacética (TGO): 97U.I.
Hierro (Fe) sérico: 7.

Conteo de plaquetas: 200x109/l. Proteinas
totales: 45 g/L. Albumina: 29 g/L. Creatinina: 37
mmol/l. Triglicéridos: 1,5mmol/l. Urocultivo:
negativo. Exudado faringeo: negativo (flora
normal). Ultrasonido abdominal y renal: sin
alteraciones. Ecografia cardiaca: persistencia del
conducto arterioso (PCA) con ligera repercusion
hemodindmica por soplo sistélico en regidn
infraclavicular izquierda. Electrolitos en el sudor
1: 191mmol/lI eq NaCl. Electrolitos en el sudor 2:
131 mmol/l eq NaCl. Estudio molecular para
fibrosis quistica: f508del/R553.

Terapéutica:

Previo al diagndstico se utilizé crema de
manzanilla tépica para las lesiones,
metoclopramida (gotas) y transfusién con

glébulos rojos.

Posterior al diagndstico se administraron
multivitaminas en gotas, acido félico, sulfato de
zinc, domperidona en suspensién, cimetidina
(tabletas), enzimas pancreaticas (kreon).

Datos positivos al interrogatorio:

ictero fisioldgico agravado, poca ganancia de
peso, vomitos desde hacia dos meses que se
fueron incrementando hasta el sexto dia.

Datos positivos al examen fisico:
Palidez cutdneo-mucosa.

Lesiones eritemato-papulocostrosas que se
descaman y son irregulares en piel de la nuca,
cara, tronco, extremidades, testiculos, pene y
regién anal, con la presencia de edema
generalizado.

Resumen sindrémico:

Sindrome hemolinfopoyético de tipo anémico.
Sindrome hidropigeno.
Sindrome dermatolégico infeccioso.

Diagndstico nosoldgico:

Fibrosis quistica: planteable por tratarse de un
lactante de aproximadamente 3 meses con
anemia, edema generalizado, lesiones en piel
eritemato-papulocostrosas ademds de poca
ganancia de peso. La presencia de vémitos
desde los 15 dias de vida se interpreté como
reflujo gastroesofdgico, comun en pacientes con
esta entidad nosoldgica. El ictero fisioldgico
agravado al momento del nacimiento es
frecuente en pacientes fibroquisticos.

DISCUSION

Los resultados obtenidos en la investigacion de
Castilla y cols. con respecto al género se
relacionan con los encontrados por Chaustre, en
los cuales expresan que la mayoria de sus
pacientes con FQ también son de sexo masculino®
mientras que en la investigacién de Barrios y cols.
el 50 % de los pacientes con diagnédstico
confirmado de fibrosis quistica en la Costa Caribe
son hombres y el 50 % restante mujeres.” Estos
resultados coinciden con los presentados en este
caso al tratarse de un paciente del sexo
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masculino.

Sabillén Ortega recoge en su estudio que la edad
al momento del diagnéstico en el 60 % de los
pacientes fue posterior al ler afio de vida, %
aspecto que es diferente a lo encontrado, pues
en este estudio fue diagnosticado antes del
primer afio de edad.

La FQ se manifiesta en su forma cldsica y més
habitual por enfermedad pulmonar obstructiva
crénica, insuficiencia pancredtica exocrina (IP),
elevacion de cloro en sudor e infertilidad en
varones por azoospermia obstructiva.
Presentaciones menos frecuentes incluyen
pacientes con suficiencia pancredtica (SP) y
algunos casos raros con niveles normales de
electrélitos en sudor y con afectacién pulmonar
leve. Algunos nifios presentan solo
hipoproteinemia, edema y anemia, lo que se
asocia a una alta morbimortalidad.®**?

La anemia se ha descrito en relacién con las
deficiencias nutricionales y hematolégicas
asociadas con la FQ. El retraso ponderoestatural,
la desnutricién y algunas carencias especificas
de nutrientes son manifestaciones resultantes de
la mala absorcién propia de los pacientes
fibroquisticos, debido a la IP. La triada
anemia-hipoalbuminemia-edema puede
constituir la forma de presentacion de la
enfermedad en nifios pequefos o las alteraciones
cutdneas debido a la no absorcién de vitamina A,
gue se asemejan a la acrodermatitis enteropatica
(causada por deficiencia de Zinc).**%

Las manifestaciones cutaneas de la FQ incluyen
erupciones eritematoescamosas, costrosas,
psoriasi-formes y/o vesiculoampollares que
afectan mas acentuadamente a la zona distal de
las extremidades y el area del pafal. En el
presente caso, el paciente presentd dichas
lesiones, sin antecedentes previos de
alteraciones respiratorias, presentacién habitual
de dicha patologia. Las alteraciones cutdneas
como signo de presentacién de FQ son raras y
solamente se han reportado menos de 30 casos
en la literatura médica.”®

La FQ debe considerarse en el diagndstico
diferencial de nifios malnutridos y exantema
cutaneo que presentan cuadro sugerente de
acrodermatitis enteropatica y desnutricion
proteico-caldrica asociada. La determinacién de
electrélitos en el sudor, o prueba de sudor, es la
principal herramienta para el adecuado
diagnéstico de la FQ. Se consideran como valores

patoldgicos compatibles con FQ = 80 mmol/L. El
paciente presentd un valor de electrolitos en
sudor de 191 mmol/l en el primero y 131 mmol/l
en el segundo, quedando corroborado el
diagndstico de dicha entidad.®®
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