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Historia

“Pobre nino aquel que al
besar su frente sabe a sal,
un misterioso embrujo
pesa sobre ély
no tardara en morir”

Siglo VII
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Historia

1938 — Andersen

Describio por primera vez la fibrosis quistica en el pancreas
y la relacion6 con enfermedad pulmonar e intestinal:
“FIBROSIS QUISTICA DEL PANCREAS”

1944 — Farber

Enfermedad generalizada que afecta a las glandulas
secretoras de moco: “MUCOVISCIDOSIS”

1952 — Kessler y Anderson

5 de cada 10 nifios ingresados con motivo del intenso calor
sufrido en la ciudad de Nueva York en 1948 padecian
fibrosis quistica

1989 — Collins, Tsui y Riordan

Se identifica el gen CFTR (cystic fibrosis transmembrane
conductance regulator)
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¢ Fréderic Chopin
(1810-1849)
murio de
fibrosis quistica?
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Definicion

» Es la enfermedad genetica mas
frecuente en la raza caucasica

Afecta a 1/2500 nacidos vivos

e Aforta anaratn racniratnrin v/
AITlla dpyairalu icopiiatuiiv
digestivo

 El deterioro pulmonar es la causa
mas frecuente de mortalidad (31)

Fibrosis
Quistica

fo



Fibrosis
Quistica

54 CONGRESO SEFH

HERENCIA
AUTOSOMICA
RECESIVA

La fibrosis quistica afecta
por igual a ambos sexos

Portadores: 1/25
(raza caucasica)

Los portadores son sanos,
porque el gen sano
codifica suficiente
proteina para ser
funcional

Los afectados tienen dos
copias del gen
defectuoso, del mismo
alelo o de alelos distintos

Aspectos geneticos

+ alelo normal

ct alelo mutado

+ cf
Portadores

~

Cada hijo concebido puede ser:
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., ) Aspectos geneéticos
Funcion de la PROTEINA

CFTR normal

La proteina y  echigride outside cell

CFTR es un e i0ns. o % JJH"""
transportador de § ofee _ gl

cloruro, que se
encuentra en la
membrana de
las células
epiteliales

Sino hay
mutacion este
canal permite la
liberacion del ClI-
de las células
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Manifestaciones clinicas

Gen CFTR mutado
l

Proteina CFTR defectuosa/ausente

"

Transporte anormal de sal

"

Produccion de moco anormalmente
espeso y pegajoso

Bloqueo/taponamiento de los
conductos y alteracion de la funcion
normal de muchos organos



VIiAS AEREAS

Blogueo e infeccidén de los alvéolos y bronguiclos.
La inflamacién y las infecciones repetidas deterioran

progresivamente los pulmones Manif [oNes

Ve .
o o o~
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HIGADO

El taponamiento de los ductos biliares pequefios
impide la digestidén y altera la funcién hepatica

PANCREAS
La oclusién de los ductos impide la liberacidén

de las enzimas pancreaticas al intestino.
Puede desarrollarse diabetes

- | INTESTINO
1 La obstruccidén del intestino por heces densas
puede requerir cirugia en los recién nacidos

i APARATO REPRODUCTOR

La ausencia de ductos finos, come los vasoes

deferentes, conlleva esterilidad masculina.

Un tapén denso de moco, que impida el

acceso de los espermatozoides, puede causar
= infertilidad femenina

El mal funcionamiento de las glandulas
sudoriparas genera sudor con excesivo

..l contenido de sal (NaCl): deshidratacién LA F|BROS|S
QUISTICA ES UNA
ENFERMEDAD
MULTISISTEMICA
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PATOGENIA DE LA Manifestaciones clinicas
ENFERMEDAD PULMONAR

Deterioro
pulmonar
progresivo

Bronquiectasias
Atelectasias
Hemoptisis
Neumotorax

etc.
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TEST DEL SUDOR DIAGNOSTICO

> 60 mmol/l de cloruro en dos determinaciones confirma

el diagnostico de fibrosis quistica
Fibrosis
Quistica
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Diagnaostico

EsTupio GENETICO

» Estudio genetico de
las 25-35 mutaciones
mas comunes

 Secuenciacion entera
del gen CFTR

| — 98pb _ :
-95pb  La presencia de dos mutaciones de

fibrosis quistica confirma el diagnostico,
aunque el test del sudor sea normal
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Diagnodstico
SCREENING NEONATAL J

Hay diferentes protocolos de screening neonatal.
Normalmente se realiza un analisis del

tripsindbgeno inmunorreactivo seguido
de un test del sudor o un estudio
genético

—
w

OBJETIVO

El diagnostico precoz se asocia a

: mejor estado nutricional y pulmonar
Ibrosis
Quistica
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EL TRATAMIENTO ES PALIATIVO Y
PREVENTIVO

ANTIBIOTERAPIA
+

FISIOTERAPIA
+

NUTRICION

Los tres pilares del
tratamiento en
fibrosis quistica
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Tratamiento

ANTIBIOTERAPIA

Son muchas las bacterias que colonizan las vias respiratorias

P. aeruginosa

S, aureus
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Tratamiento

Tratamiento nebulizado diario
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Tratamiento

EFICACES, RAPIDOS, SILENCIOSOSY PORTATILES
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Tratamiento

NUTRICION

Anadir suplementos vitaminicos y minerales y enzimas
pancreaticas en los afectados que tienen insuficiencia pancreatica

HIDRATOS DE CARBONO 45-48%
Deben predominar los hidratos de carbono
complejos y la fibra, evitando consumir
azlcares simples

. "G/ HUEVOS Y NUECES

PROTEINAS  12-15%
De alto valor biolégico Al

LIPIDOS 40%

Ricos en acidos grasos

esenciales, sobre todo .
4cido linolénico (5% del Alto aporte caldrico

aporte calorico total) 120-150%

'..- ) - mT"r "I'
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Tratamiento

-
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Tratamiento

FISIOTERAPIA RESPIRATORIA
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Tratamiento

Drenaje autégeno

La fisioterapia
debe

| acompanarse de
Fibrosi ejercicio fisico

QDuistica
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DIA A DIA
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Juntos, tirando fuerte...

paravencer!
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Juntos, tirando fuerte...
PORQUE AL FIN

Y AL CABO...
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