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RESUMEN

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad hereditaria. Esto se debe a un gen
defectuoso que hace que el cuerpo produzca un liquido anormalmente espeso
llamado moco. Esta mucosidad se acumula en las vias respiratorias de los

pulmones y el pancreas.

Esta acumulacion de mucosidad puede provocar infecciones pulmonares
potencialmente mortales y problemas digestivos graves. La enfermedad también
afecta las glandulas sudoriparas y el sistema reproductor masculino.

Es una enfermedad autosémica recesiva con un gen defectuoso conocido en el
cromosoma 7 humano llamado gen regulador de la conductancia transmembrana
de la fibrosis quistica (CFTR), entre todas las mutaciones presentes de este gen
mutaciones, la mutacion DF508 es la mas comun en presentarse, que
basicamente se encuentra en aproximadamente 70 % de alelos CFTR
defectuosos. Tradicionalmente, el diagnéstico de fibrosis quistica se ha basado en
al menos 2-3 determinaciones positivas de electrolitos en sudor y uno de los
siguientes criterios clinicos: obstruccion por meconio, antecedentes familiares de
fibrosis quistica, insuficiencia renal pancreatica, enfermedad pulmonar crénica,

azoospermia e ingesta de sal. (E.J., 2018)

Los criterios de diagnéstico actuales incluyen, dadas las caracteristicas clinicas,
dos mediciones de la concentracién de cloruro en el sudor por encima de 60
mmol/L o evidencia de transporte de iones alterado a través del epitelio nasal
(diferencia de potencial nasal) o detectar dos supuestas mutaciones de fibrosis

quistica.

Palabras claves: fibrosis quistica, mutaciones, meconio, epitelio nasal.
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ABSTRACT

Cystic fibrosis (CF) is one of the most common fatal genetic diseases among
Caucasians. It is characterized by dysfunction of the exocrine glands, pancreatic

insufficiency and chronic bronchitis.

It is an autosomal recessive disease with a known defective gene on human
chromosome 7 called the cystic fibrosis transmembrane conductance regulator
(CFTR) gene, among all the mutations present in this gene mutations, the DF508
mutation is the most common to occur, which is basically found in about 70% of
defective CFTR alleles. Traditionally, the diagnosis of cystic fibrosis has been
based on at least 2-3 positive sweat electrolyte determinations and one of the
following clinical criteria: meconium obstruction, family history of cystic fibrosis,
renal pancreatic insufficiency, chronic lung disease, azoospermia, and salt intake.
. (EJ., 2018)

Current diagnostic criteria include, given the clinical features, two measurements
of sweat chloride concentration above 60 mmol/L or evidence of impaired ion
transport across the nasal epithelium (nasal potential difference) or detecting two

putative cystic fibrosis mutations.

Keywords: cystic fibrosis, mutations, meconium, nasal epithelium
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INTRODUCCION

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad causada por la mutacion de un gen
que codifica el canal clorhidrico transmembrana denominado regulador de
conductancia transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR), que regula el
transporte de aniones y aclaramiento mucociliar en las vias aéreas. El fallo
funcional en el CFTR resulta en la retencion de moco e infeccion crénica vy,
subsiguientemente, en la inflamacion de las vias aéreas. Este efecto resulta
seriamente perjudicial para los pulmones. La fibrosis quistica (FQ) es una
enfermedad causada por la mutacion de un gen que codifica el canal clorhidrico
transmembrana denominado regulador de conductancia transmembrana de la
fibrosis quistica (CFTR), que regula el transporte de aniones y aclaramiento
mucociliar en las vias aéreas. El fallo funcional en el CFTR resulta en la retencion
de moco e infeccion cronica y, subsiguientemente, en la inflamacion de las vias

aéreas.

La fibrosis quistica es causada por diferentes cambios (mutaciones) en el gen
CFTR y se adquiere de manera genética recesiva afecta a varios sistemas
corporales, y la morbi-mortalidad esta causada principalmente por
bronquiectasias, pequefias obstrucciones de las vias aéreas y discapacidad

respiratoria progresiva.

» Los tratamientos dependeran de los sintomas que se presenten e incluird
terapia respiratoria, el uso de inhaladores, suplementos de enzimas

pancreaticas, suplementos nutricionales y otros aspectos médicos.

> Diferentes medicamentos nuevos mas los de modificadores de CFTR,
estan aprobados para su uso en los Estados Unidos. Mientras se estan

realizando investigaciones para encontrar una cura para esta enfermedad.

En base a todo ello, el objetivo del presente trabajo se centra en determinar los
meétodos terapéuticos que se podrian emplear en el manejo de pacientes con

fibrosis quistica.



l.  MARCO TEORICO

DEFINICION

La fibrosis quistica (FQ) o en ingles conocida como (CF, cystic fribosis) o
también llamada mucoviscidosis, es una enfermedad genética que puede
considerase muy letal en la raza indoeuropea. Caracterizada frecuentemente por
una disfuncion de las glandulas exocrinas, insuficiencia pancreatica y

bronconeumopatias cronicas. (E.J., 2018)

El producto del gen responsable de la fibrosis quistica (CFTR, cystic
fibrosis transmembrane conductance regulator), un regulador de la conduccion
transmembrana en la fibrosis quistica, funciona como un canal de aniones en la
membrana plasmética apical (luminales) de las células epiteliales, normalizando el

volumen y la estructura de la secrecion de la membrana externa.

Esta enfermedad se caracteriza por atacar las células epiteliales exocrinas,
en la persona afectada su cuerpo empieza a producir un moco espeso Yy ViScoSo
provocando una obstruccion en los conductos que se enlazan con los 6rganos
siendo asi el pancreas y los pulmones los mas involucrados, aunque se presente
de una entidad multisistemica. Efectivamente, la patologia pulmonar existente y la
insuficiencia pancreética se establecen de una forma fundamental en la evolucién,

gravedad y mortalidad en la FQ.

Un conocimiento cada vez mas extenso y complejo de la genética
molecular de CFTR y la bioquimica de sus proteinas transmembrana ha
proporcionado la facil identificacion de farmacos para la fibrosis quistica nuevos y

recientemente aprobados en ensayos clinicos. (INFO, 2020)

FISIOPATOLOGIA
CFTR es una glicoproteina transportadora dependiente de transmembrana
AMPc responsable de una de las vias de transferencia de iones de cloro a las

células epiteliales y también puede controlar la funcién de otras proteinas
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transmembrana como los canales auxiliares de cloro y sodio. Esta proteina se
encuentra localiza comunmente en la membrana apical. Muchos tipos de células
epiteliales: Células epiteliales del tracto respiratorio y glandulas submucosas del
tracto gastrointestinal, higado, vesicula biliar y pancreas. Las variaciones de la
proteina CFTR imposibilitan su funcionamiento: procedimiento de envio y
derivacion final, todas las mutaciones descubiertas cambian. Asimismo, como la
funciéon CFTR: la imposibilidad para transportar cloruro. Esto revela la historia
naturales de las enfermedades de las glandulas sudoriparas, sistema respiratorio,

pancreas, sistema reproductor masculino y aparato biliar. (E.J., 2018)

MANIFESTACIONES DE VIAS RESPIRATORIAS

La morbilidad y mortalidad significativas agrupadas con la fibrosis quistica
se pueden imputar a la funcion respiratoria alterada, que se determina por la
presencia de cuantiosos exudados pegajosos que taponan las vias respiratorias
de tamafo pequefio a mediano. Es dificil excretar las secreciones del tracto
respiratorio en la fibrosis quistica y el microbioma complejo, especialmente
Pseudomonas aeruginosa, Stapylococcus aureus y Haemophilus influenzae (entre
otros patdégenos), Se asemeja sistematicamente en los cultivos de esputo de

fibrosis quistica.

El analisis microbiano ha identificado cientos de otros tipos de bacterias en
los pulmones de pacientes con fibrosis quistica, aunque su asociacion con la
insuficiencia pulmonar sigue sin estar determinada. La inflamacién pulmonar que
consiste en un ambiente mucoso denso e infeccidon bacteriana cronica que
conduce a dafo tisular colateral y exacerbacién de la insuficiencia respiratoria.
Microorganismos como P. aeruginosa tienen patogenia estereotipada. Un evento
mayor y una colonizacion temprana a menudo conducen a una infecciéon pulmonar
persistente con el mismo linaje genético. Después de un periodo de varios afios
de que la P. aeruginosa se encuentre desarrollandose en pulmones con fibrosis
quistica podra adoptar un fenotipo mucoso (debido a la liberacion de genes
exdgenos) confiere una ventaja selectiva sobre el patégeno y un mal prondstico

para el huésped.

Las maniobras para la exclusion de la P. aeruginosa en el inicio del
10



desarrollo de la enfermedad han estado presentes de manera fructiferas y, segun
los expertos, el prondstico progreso drasticamente si se actia en forma seguida.

SIGNOS PANCREATICOS.

El nombre completo de la enfermedad, fibrosis quistica del pancreas,
muestra la destruccion principal de la parte exocrina del péancreas v,
consecuentemente, el progreso de cicatrices fibréticas, grasa como tejido de
sustitucion, o uno y otro fendmeno, proliferacion quistica, desvanecimiento del
tejido acinar y disipacion de la estructura normal del pancreas. Asimismo, con en
los pulmones, las secreciones sélidas (a menudo designadas concreciones)
interceptan los conductos pancreaticos degradando la produccién y la salida de

enzimas digestivas en el duodeno.

Las consecuencias de la insuficiencia pancreéatica exocrina contienen la
absorcion insuficiente cronica, retardo del crecimiento, hipovitaminosis liposoluble,
altos niveles de tripsin6geno inmunorreactivo en suero (prueba diagnostica
manipulada para la localizacion sistemética neonatal) y el deterioro de masa

celular de los islotes de Langerhans. (cuidate plus , 2018)

La diabetes mellitus concerniente con la FQ se exterioriza en mas del 30%
de los adultos con enfermedad y pueden ser muchos patrones (pueden causar
una decadencia progresiva del pancreas endocrino, resistencia a la insulina de

cortisol y factores adicionales modulados).

DANOS DIVERSOS A LOS ORGANOS

Comunmente en la fibrosis quistica del pulmén y el pancreas, las
secreciones espesas y adherentes afectan distintos tejidos exocrinos. En los
segmentos patoldgicos suelen estar en la meta de la obstruccion de los conductos
biliares intrahepéaticos y fibrosis del parénquima, y se indica casi siempre cirrosis
multilobulillar en 4 a 15% de sujetos con FQ e insuficiencia hepatica considerable

como un testimonio proveniente que se presenta en adultos. (E.J., 2018)

Es dificultoso excretar el contenido del intestinal (luz), lo que induce a un
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ileo meconial (sucede en el 10-20% de los neonatos con FQ), o un sindrome
obstructivo del fragmento distal del intestino en personas mayores de edad.

Los varones demuestran una modificacion completa del conducto deferente
e infecundidad (contrariamente de que su espermatogénesis es eficaz) y el 99%
de los varones que poseen FQ son estériles.

El inicio de este desperfecto anatdmico en el sistema urogenital masculino
no estd muy despejado, pero puede ser una anomalia del desarrollo debido a la
alteraciéon de la secrecion de los vasos sanguineos o estructuras asociadas. Las
secreciones anormales de los 6rganos reproductores femeninos pueden contribuir
al aumento de las tasas de infertilidad en las personas con esta afeccion. La
evidencia radiogréfica de sinusitis esta presente en muchos pacientes con FQ y
es similar a los patébgenos que se encuentran en el tracto respiratorio inferior, lo

gue sugiere gque los senos paranasales pueden ser reservorios de bacterias.

PATOGENIA

CFTR es una proteina de membrana integral que funciona como un canal
de aniones epiteliales. Esta molécula esta compuesta por 1.480 aminoacidos y
codifica un canal para el transporte pasivo de cloruros y bicarbonatos a través de
la membrana plasméatica de los tejidos epiteliales, con la direccion del flujo de
iones dependiente de la dinamica electroquimica. La regulacién de CFTR implica
una estructura ciclica entre las estructuras abierta y cerrada y se ve reforzada por
la hidrolisis del trifosfato de adenosina (ATP). El flujo de aniones a través de
CFTR no esta asociado con el transporte activo de gradiente de concentracion,
sino que utiliza la energia generada por la hidrélisis de ATP como un marcador

clave del mecano regulacion y los canales idnicos. (E.J., 2018)

CFTR se encuentra en las membranas apicales de las células acinares y
otras células epiteliales, donde regula la tasa de secrecion y la composicion de las
glandulas exocrinas. En muchas células epiteliales, la liberacién de cloruros y

bicarbonatos va acompanada de un influjo de agua, que ayuda a mover y eliminar
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los productos exocrinos. A lo extenso de la mucosa respiratoria, la capa de liquido
biliar (PCL) demanda que el CFTR alcance una profundidad suficiente para
permitir la dilatacion biliar y el transporte biliar normales. Las células de las vias
respiratorias con deficiencia de CFTR agotan el PCL, lo que hace que los cilios
colapsen y no puedan eliminar la mucosidad del interior. En las glandulas
submucosas de las vias respiratorias, los nédulos secretan grandes cantidades de
CFTR, muchas de las cuales participan en la produccion de moco y la

segregacion de secreciones glandulares en la extension de las vias respiratorias.

Se cree que mecanismos de patogenia similares involucran otras glandulas
exocrinas caracterizadas por la eliminacion del transporte de moco, como la
estasis y los conductos pancreaticos, los conductos biliares y el interior del
intestino. En estos tejidos, se cree que la dinamica de la secrecién de la cabeza
de cloruro/bicarbonato, o ambas, induce la liberacion de fluidos y electrolitos
mediada por CFTR en el intestino, induce la reologia de la mucosa y otros
productos exocrinos. La falla de este mecanismo interfiere con el transporte y la
hidratacion adecuados de las secreciones glandulares y, a menudo, se considera
la causa subyacente de la obstruccion tubarica con el dafio tisular que lo

acompana.

INFLAMACION Y REMODELACION PULMONARES

La fibrosis quistica de las vias respiratorias se identifica por una respuesta
inflamatoria de neutréfilos irreversible y crecidamente destructiva, que libra
proteasas y oxidantes, lo que finalmente conduce a la remodelacion de las vias
respiratorias y las bronquiectasias. La neumonia grave es causada principalmente
por infecciones respiratorias cronicas. Los macrofagos y las demas células en los
pulmones de los pacientes con FQ provocan citocinas proinflamatorias que
favorecen a las respuestas inmunitarias innatas y adaptativas. Se ha informado
gue las anomalias en la composicion de los fluidos de la extension de las vias
respiratorias (p. ej., el pH) coligadas con CFTR comprimen la capacidad
bactericida de los pulmones con fibrosis quistica. Un area trascendente de
investigacién es la colaboracion de CFTR como intermediario directo de las
respuestas inflamatorias, la remodelacion pulmonar o ambas. (cuidate plus ,

2018)
13



EPIDEMIOLOGIA

Se considera una enfermedad rara, que afecta a entre 70.000 y 100.000 de
los habitantes en todo el planeta. La incidencia de esta enfermedad varia segun la
regiéon y es mucho mas cuantioso en personas de linaje europeo: alrededor de 1

de cada 25 personas de linaje europea es portadora del alelo no eficaz.

En México nacen alrededor de 400 nifios afectados cada afio, equivalente
a 1 de cada 8,500 nacimientos. La tasa de diagndstico en México es baja y la

esperanza de vida se estima en 18 afios.

Aun no hay tratamiento que demuestren que existe una cura para la
fibrosis quistica. La esperanza de vida de las personas con fibrosis quistica varia
segun la region y los recursos de tratamiento que se les asignan. Puede variar
desde menos de 15 afios en paises como El Salvador o India, hasta 35 o 40 afios
en los EE. UU. o el Reino Unido, e incluso més cerca de los 50 afios como en
Canada. (AMIIF, 2016)

Ecuador es uno de los paises latinoamericanos donde la investigacién de
la fibrosis quistica no se ha investigado a fondo. El objetivo de este estudio fue
determinar la prevalencia de esta patologia e identificar las 29 mutaciones
europeas mas comunes que afectan a los pacientes ecuatorianos con
hemangioma. Se realizé un estudio prospectivo descriptivo con la participacién de
pacientes de la Fundacion de Fibrosis Quistica y de los principales hospitales
pediatricos del Ecuador. Los criterios de inclusion fueron la presencia de sintomas
clinicos clasicos de fibrosis quistica mas dos pruebas de electroforesis en sudor
con pilocarpina positivas, IC > 60 mEq/l. Se utiliz6 heteroduplex para identificar la
mutacion F508del y luego validé estos resultados e identificO 28 mutaciones
comunes adicionales en la poblacién europea mediante una prueba de hibridacion
in situ (INNO-LIPA CFTR 29). Se inscribieron 62 pacientes y se identificaron el
53,22% de todos los alelos mutantes. Las mutaciones encontradas que
coexistieron fueron la F508del con un (37,1%), G85E con un (8,9%), G542X con

un (2,4%), N1303K con un (2,4%), G551D con un (1,6%) y R334W con un (0,8%).
14



La incidencia estimada de fibrosis quistica en Ecuador (1:11 252) es muy similar a
otros paises latinoamericanos con una alta proporcion de poblacion mixta.
Reportando asi una de las repeticiones mas altas de mutaciones G85E en el
mundo. (Valle, 2007)

ETIOLOGIA

La secuenciacion del ADN del gen CFTR de pacientes de todo el mundo (y
otros estudios) revela casi 2000 variantes de alelos, pero en promedio solo unos
pocos cientos se identifican correctamente como la variante causante de la
enfermedad. Distinguir las translocaciones de un solo nucleétido de otros
polimorfismos causales es una tarea dificil. La fuente CFTR2 describe variantes

genéticas con una etiologia bien definida.

Los defectos patogénicos de CFTR a menudo se dividen en mecanismos
submoleculares. Como muestra, la mutacion frecuente del F508del (la
nomenclatura demuestra la omision de un unico resto de fenilalanina [F][F] en la
posicion 508 CFTR) que da como resultado una tergiversaciéon reconocida por las
vias de control de calidad celular. La porcién codificada por CFTR de F508del
retiene la funcion del canal i6nico, pero se detiene la madurez de la proteina en el
reticulo endoplasmico y CFTR no logra su sitio anhelado en la membrana
plasmética. Al contrario, la via CFTR F508del se descompone y degrada en el
reticulo endoplasmico por interrupcion de proteinas. Las mutaciones de CFTR
gue obstaculizan la maduracién de proteinas, distinguidas como defectos de clase
II, son, con mucho, los cambios genéticos mas comunes. En los Estados Unidos,
F508del representa un promedio del 70 % de los alelos CFTR defectuosos y el 90
% de los pacientes con fibrosis quistica tienen al menos una mutacién F508del.
(Guerra-Morillo, 2020)

Otros defectos genéticos incluyen defectos en los canales de iones CFTR,
gue son biologicamente empleados en la superficie de las células apicales, pero
gque no presentan apertura, ni regulan u realizan ambas funciones. Las proteinas
en estos canales incluyen G55ID (que reemplaza la glicina con aspartato en el
enfoque 551 CFTR), lo que deriva a una inhabilidad para trasladar Cl- 0 HCOS3- en

representacion de ATP (anomalia tipo Ill). Los individuos con al menos un alelo
15



G55ID simbolizan el 4-5% de los pacientes con fibrosis quistica existentes en los
Estados Unidos.

Los alelos representantes de la aleacion del gen CFCR asi como la
G542X, R553X y W1282X (codones de terminacion temprana reemplazados por
glicina, arginina y triptéfano en la posicion 542, 553 o 1282, respectivamente)
forman parte de los defectos comunes de tipo |, ademas de otros discapacidades
importantes o graves. Alteracion de genes. Por ejemplo, la mutacion W1282X es
comun en el origen Ashkenazi y es el genotipo de FQ dominante en Israel. Otros
tipos de mutaciones de CFTR incluyen defectos en los poros de los canales
i6nicos (clase 1V), empalme de ARN (clase V) y aumento de la renovacion de la
membrana (clase VI). (Valle, 2007)

DIAGNOSTICO

El consentimiento para un diagnéstico de fibrosis quistica recomendado por
la Fundacién Estadounidense de Fibrosis Quistica debe basarse en al menos uno
de los siguientes criterios. (INFO, 2020)

Los sintomas de la fibrosis quistica dependen de la aspereza de la
enfermedad, pero alcanzan a contener:
% tos persistente
+ falta de aliento
+ dolor de estbmago
% pérdida de peso
% infecciones pulmonares habituales
+» tos persistente
% heces anormales y con olor fétido
% estrefiimiento
+« sibilancias
« fatiga
¢+ congestiéon nasal

«» obstruccion intestinal
16



X/

++ infertilidad masculina

En la actualidad, el diagnostico temprano de la fibrosis quistica y otras
enfermedades se ejecutar al nacer. Los recién nacidos a menudo se diagnostican
poco posteriormente luego del nacimiento, antes de que se presenten los
sintomas. No obstante, es primordial que los primeros sintomas que se
reconozcan en los bebés e incluyan:

e La piel con sabor salada.
o falta de aumento de peso
e retardo en el crecimiento

e Prolapso rectal en el cual el recto sobresale del cuerpo

Los resultados clinicos incluyen:

1. Sinusitis cronica y enfermedad pulmonar colonizacion o infeccién
persistente respiratorio.

2. Trastornos digestivos y nutricionales que incluyen obstruccion por meconio,
insuficiencia pancreatica, el fall6 en el desarrollo y cirrosis biliar focal.
Sindrome de consumo de sal comun.

4. Azoospermia obstructiva.

Hermanos con antecedentes de fibrosis quistica o prueba de

descubrimiento positiva Infantil.

La disfuncion CFTR se puede reconocer por el:
e Aumento la concentracion de cloro sudor.
¢ |dentificar la mutacién que causa enfermedad en todos los genes CFTR.

e Representacion de envio incorrecta iones en el epitelio de la nariz.

En general, la prueba del sudor es buena la herramienta de diagndstico
estd hecha si se sospecha FQ. Confirmar el diagndéstico basado en los numeros
alto contenido de cloro en el sudor (>60 mEg/l), tomado de la camiseta vintage de
Gibson y Cooke. 2% de los pacientes lo hacen valores de 50 a 69 mEqg/L y 1 en
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1000 los numeros pueden estar dentro del rango normal. La investigacion
genética actual permite generalmente diagnosticado paciente, mostrando la
presencia de mas de 1.000 mutaciones conocidas actualmente responsable de la
enfermedad, aunque solo se han realizado estudios genéticos completos en un

pequefio numero de personas laboratorio dedicado. (E.J., 2018)

DIAGNOSTICO PRENATAL

Actualmente, los recién nacidos estan siendo examinados para detectar
fibrosis quistica mediante la evaluacion de muestras de sangre en los Estados
Unidos. En algunos casos, se puede usar una amniocentesis 0 una muestra de
vellosidades corionicas (CVS) para evaluar al feto antes del nacimiento. La
amniocentesis extrae una pequefia cantidad de liquido (el liqguido que rodea al
embrion/feto en desarrollo) del saco amniético. EI médico inserta una aguja a
través del abdomen y envia la muestra a un laboratorio para su analisis. Durante
el CVS, los médicos usan una aguja para extraer una pequefia cantidad de
placenta. Estas pruebas evallan muestras para fibrosis quistica y otros trastornos
genéticos. (E.J., 2018)

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

Los médicos pueden usar una prueba de heces (heces), una espirometria
0 un cultivo de esputo para evaluar la presencia de fibrosis quistica. También
pueden ordenar las siguientes pruebas de imagen:

Tomografia computarizada (TC) del abdomen o el térax: estas pruebas
manejan un equipo especial de rayos X y una computadora para tomar imagenes
precisas del interior de los pulmones o los intestinos. Estas imagenes pueden
ayudar a establecer la gravedad de la fibrosis quistica al identificar moco anormal
y vias respiratorias dilatadas en los pulmones. La prueba ademas puede detectar

la apariencia de una infeccion. La prueba asimismo utiliza radiacion ionizante.

Radiografia de térax: esta prueba maneja una dosis baja de radiacion
ionizante para crear imagenes para valorar las vias respiratorias dilatadas llenas
de moco y las infecciones pulmonares que corresponden tratarse con antibiéticos.

Los meédicos toman normalmente radiografias de torax para ver cambios en
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personas con fibrosis quistica y para apartar otras afecciones respiratorias como

una neumonia o atelectasia.

Imagenes por resonancia magnética (IRM) del abdomen o el térax:
estas pruebas utilizan imanes fuertes, ondas de radio y una computadora para
establecer imagenes minuciosas de los pulmones y el tracto digestivo. Si bien las
radiografias y las resonancias magnéticas se utilizan mas frecuentemente para
esta afeccidon, la resonancia magnética puede contribuir a evaluar el dafio

producido por la fibrosis quistica.

Ultrasonido abdominal: esta prueba de imagenes manipula un pequefio
transductor o transductor, gel y ondas de sonido para implantar imagenes de la
parte superior del abdomen. Valorando el pancreas, el higado y la vesicula biliar
(todos los cuales podrian verse afectados por la fibrosis quistica).

Angiografia sinusal: esta prueba ajusta un equipo especial de rayos X y
una computadora para instaurar multiples imagenes o imagenes de las cavidades
sinusales. Solo puede ayudar a asemejar poélipos nasales unilaterales, que son

habituales en individuos con fibrosis quistica.

TRATAMIENTO

La fibrosis quistica a menudo se descubre durante el cribado neonatal o
durante los primeros afios de vida. Las personas diagnosticadas después de los
20 afios a menudo tienen mutaciones residuales relacionadas con la funcion
CFTR, como Argl17His, también conocida como R117H. (Guerra-Morillo, 2020)

Estos pacientes pueden presentar sintomas de compresién de las vias
respiratorias a una edad temprana, pero pueden desarrollar bronquiectasias,
pancreatitis o infertilidad mas adelante en la vida. El diagnéstico se basa en
pruebas de sudor y analisis de ADN. Los diagnosticados posteriormente tienen
tasas de supervivencia favorables, lo que refleja altas tasas de mutaciones
residuales relacionadas con la funcion y fenotipos menos graves. El tratamiento
de la enfermedad implica el uso de medicamentos para tratar la causa y los

sintomas. Por lo tanto, los objetivos del tratamiento sintomatico incluyen:
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TERAPIA CON LA UTILIZACION DE ANTIBIOTICOS ORALES

El control de la enfermedad respiratoria es clave para el tratamiento de la
enfermedad, ya que la insuficiencia respiratoria debida a una infeccion es la
segunda causa principal de muerte por la enfermedad.

Se ha verificado que las fluoroquinolonas son eficaces como tratamiento
antibiotico oral. Entre ellos enfatizan el uso de ciprofloxacino y el levofloxacino.
Ademas, otros farmacos como la tobramicina y la amikacina pueden ser eficaces
para prevenir las exacerbaciones pulmonares asociadas a infecciones
respiratorias, especialmente las causadas por Pseudomonas aeruginosa, la causa

mas frecuente de fibrosis quistica en pacientes.

Los antibidticos que se usan para tratar el empeoramiento de las
afecciones pulmonares generalmente se inyectan en una vena, mientras que los

tratamientos a largo plazo incluyen medicamentos inhalados u orales.

BRONCODILATADOR

En combinacibn con los agonistas de los receptores beta2, afecta
directamente la relajacion del musculo liso y aumenta la frecuencia de los
examenes de las mucosas (incluida la secrecion continua de moco, el
mantenimiento de la hidratacion respiratoria). Sin embargo, el aumento de la
viscosidad del esputo reduce este beneficio, por lo que la respuesta a estos
agentes suele ser variable. En este conjunto, los farmacos mas manipulados son
el salbutamol, el fenoterol o el salbutamol combinado con bromuro de ipratropio.
Se ha demostrado que estas moléculas son utiles durante el ejercicio y en

pacientes con sibilancias. (Guerra-Morillo, 2020)

La teofilina, una goma xantana con propiedades broncodilatadoras,
también se utiliza para estimular el centro respiratorio. Es un inhibidor de la
fosfodiesterasa VI, una enzima que altera el cAMP intracelular. Los niveles
superiores de cAMP incitan la relajacién del musculo liso bronquial mientras

inhabilitan los mediadores quimicos a nivel de los mastocitos. Sus dos efectos
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farmacoldgicos son relajantes del muasculo liso bronquial (central y periférico) y
antiinflamatorio porque inhibe la liberacion de la quimiotaxis de los mastocitos
implicados en los mecanismos inflamatorios a nivel bronquial. Actualmente, se
administra por via oral e intravenosa. El uso de pulmones aumenta la conformidad

del paciente.

CORTICOIDES INHALADOS O ORALES

Hay varias propuestas para vincular los defectos subyacentes y la aparicion
de la inflamacion en la fibrosis quistica con la desregulacion de la produccién de
citocinas, lo que favorece la continuacion de la inflamacion. Los corticosteroides
funcionan al reducir cualquier respuesta inflamatoria que ocurra. La medicacién
oral tradicional es la prednisona a dosis de 1 mg/kg/dia durante 5 a 7 dias. Se
inhalan en pacientes con hiperreactividad bronquial. Los mas manipulados son
beclometasona, budesonida y fluticasona.

SISTEMA GASTROINTESTINAL

El tratamiento se asienta principalmente en la prevencién o el tratamiento
de la obstruccion intestinal. Por lo tanto, la rehidratacion sérica o los laxantes
osmoéticos se usan para la obstruccion incompleta de las vias respiratorias, o el
enema hiperténico para la obstruccién completa de las vias respiratorias. Uno de
los principales problemas de la fibrosis quistica son las complicaciones
gastrointestinales, como el cancer de colon y los pdélipos intestinales. Prevenirlos

es crucial para asegurar la supervivencia del paciente.

La insuficiencia pancreatica se asiste con terapia de reemplazo de enzimas

pancreaticas, que contiene una combinacion de proteasa, amilasa y lipasa.

NUTRICION Y ELECTROLITOS.

Se recomienda complementar con una nutricibn adecuada y prevenir la
deshidratacion. Se pide una dieta rica en calorias y grasas saludables con
vitaminas A, D, E y K, asi como elementos como el flior y el zinc. La
suplementacién con cloruro de sodio depende de la edad del paciente y de los

entornos ambientales
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TRATAMIENTOS ACTUALES Y FUTUROS

Las terapias actuales, y las que asumiran éxito en un futuro contiguo, se
fundan especialmente en la correccion de anomalias estructurales y funcionales
del gen CFTR. Entre los compuestos manejados, se distinguieron los
moduladores de CFTR, que estuvieron actos y capaces de increpar los errores
basales de CF que se ocasionan en las proteinas. Su mecanismo de operacion
correcto todavia se desconoce en si. Por otro lado, los mas distinguidos son

ivacaftor y lumacaftor. (Guerra-Morillo, 2020)

Aunque su aparicion ha mejorado el control de la FQ, también existen
algunas limitaciones, que se enumeran a continuacion:
o Solicitar mas medicacion para tratar los sintomas.

o Interacciones con los inductores e inhibidores de CYP3A.

Los efectos secundarios circunscriben aumento de las transaminasas,
cataratas, dolor de boca y garganta.

- Practicamente ineficaz en nifios menores de 12 afos.

- Requieren grandes dosis, especialmente de Iumacaftor (se
requieren hasta 600 mg).

- Las interacciones entre lumacaftor e ivacaftor involucran un
aumento en el metabolismo de ivacaftor, por lo que demandan
dosis mas elevadas en terapias combinadas.

- Por otro parte, a raiz de la estructura multidominio y al plegamiento
secuencial de CFTR, un medicamento no puede remediar todos
los defectos en otros dominios. Asi que siempre hay que usar la

combinacion.

Del mismo modo, varios medicamentos nuevos disponibles que pueden ser
utilizados para tratar los sintomas en desarrollo, a fin de que la VX-445 y VX-659,
acrecientan la expresion de CFTR por un mecanismo disparejo al de los
moduladores de primera generacion. Han confirmado ser efectivos y seguros,

pero el 10% de los individuos no responde a tratamientos muy costosos.
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Manejo crénico

Las medidas extrahospitalarias corrientes en caso de CF son intensivas, y hay
tratamientos que incluyen enzimas pancreaticas exdégenas que el paciente ingiere
con las comidas; complementos nutricionales, antiinflamatorios, broncodilatadores
y la administracion periddica o a largo plazo de antibioticos orales o en aerosol (p.
ej., como tratamiento de sostén en pacientes con ataque de P. aeruginosa). Se
aplican sistematicamente aerosoles con DNAasa obtenida por bioingenieria
(cordones degradados de DNA que contribuyen a la viscosidad del moco), y
solucion salina hipertonica nebulizada (aumenta la profundidad de la PCL, activa
la eliminacion mucociliar y moviliza las secreciones espesas de vias respiratorias).
La fisioterapia de vias respiratorias practicada varias veces al dia es una técnica
corriente para inducir la eliminacion de moco en esas estructuras. En adultos con
CF, la malabsorcion, la inflamacién crénica y las anomalias endocrinas originaran
deficiente mineralizacién 6sea que obliga a la administracion de vitamina D, calcio
y a otras medidas. El tiempo, la complejidad y los costos de la atencion hogarefa
son considerables e imponen una carga extraordinaria a los pacientes y sus
familias. Los tratamientos mejorados dirigidos a los déficits nutricionales,
inflamacion pulmonar, mucoestasis y otras secuelas siguen siendo una alta

prioridad en el campo. (E.J., 2018)

Exacerbacion pulmonar

La exacerbacion intensa del trastorno en las vias respiratorias se trata
comunmente con hospitalizacion para fisioterapia neumolégica frecuente y
antibioticoterapia parenteral dirigida contra bacterias patdégenas muy activas
(frecuentemente con multiples resistencias). Por la intervencion intensiva en estas
situaciones se podra restaurar un gran componente de la funcién pulmonar, pero
la pérdida constante y acumulativa de las reservas pulmonares refleja la evolucion
natural del trastorno. Entre los indicadores de mal prondstico estan el cultivo de
esputo en que se identifica el complejo Burkholderia cepacia, P.
aeruginosa mucoide 0 micobacterias atipicas cuya presencia es Vvigilada

rigurosamente en la poblacion de pacientes de CF. Se ha observado una
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incidencia cada vez mayor de S. aureus resistente a meticilina, aunque no se
conoce en detalle la importancia clinica de tal hecho. La proteccién tipica
intrahospitalaria con antibidticos incluye combinaciones farmacolégicas como la
de un aminoglucésido y un B lactamico por al menos 14 dias. En tal situacion,
suele obtenerse, entre los 8 y 10 dias, mejoria méxima de la funcién pulmonar.
Muchas familias se deciden por la antibioticoterapia en el hogar, y se necesitan
mas estudios para valorar combinaciones farmacoldgicas especificas, duracion
del tratamiento y comparaciones entre el tratamiento hogarefio y el
intrahospitalario. Otras de las secuelas respiratorias de CF que obligan a veces a
la hospitalizacion incluyen hemoptisis y neumotérax. En ~5% de personas con la
enfermedad, hay hipersensibilidad a Aspergillus (aspergilosis broncopulmonar
alérgica) y debe sospecharse su presencia en caso de no haber respuesta de las

medidas terapéuticas corrientes.

Consideraciones respecto al trasplante pulmonar

En el contexto de la insuficiencia pulmonar por CF en etapa terminal, el trasplante
pulmonar es una opcion terapéutica viable con tasas de supervivencia a 5 afios
del orden de 60% y supervivencia media >8 afios. La determinacién del momento
optimo para la cirugia presenta un desafio sustancial, en particular porque el
prondéstico general para individuos con enfermedad pulmonar grave es a veces
dificil de predecir, y la mortalidad vinculada con el trasplante puede ser
significativa. Las mediciones del volumen espiratorio forzado en 1 s (FEV;) <30%
pronosticadas, junto con una variedad de otros parametros clinicos (frecuencia de
hospitalizacion, necesidad de oxigeno suplementario, etc.), se utilizan a menudo
como umbrales para ingresar a las listas de trasplantes, aunque los periodos de
espera para los pulmones de donadores sanos pueden ser bastante prolongados.
Segun el resultado clinico y otras caracteristicas, los pacientes con CF y sus
familiares a veces no persiguen esta opcion. La mejor manera de abordar la
decision es a través de consultas con los médicos que se especializan tanto en el

manejo clinico de la CF como en el trasplante.

EXPECTATIVAS (PRONOSTICOS)

La fibrosis quistica no se puede curar. Sin embargo, el médico puede
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recomendarle las siguientes opciones para reducir sus sintomas y corregir su
calidad de vida:

e Cambios en el estilo de vida, como el empleo una mejor nutricién, ingesta
de vitaminas, mayor actividad fisica y evadir el tabaquismo y el humo de
segunda mano.

e Los medicamentos, como los antibiéticos y los inhaladores, pueden ayudar
a abrir las vias respiratorias y eliminar la mucosidad y las infecciones.

e La terapia toracica o las Técnicas de las vias respiratorias (ACT) pueden
ayudar a eliminar la mucosidad, facilitar la expectoracion y eliminar la
mucosidad de los pulmones.

e En casos severos, es posible que se precise una cirugia u otros

tratamientos para reformar su calidad de vida.

Estos procedimientos pueden contener un trasplante de pulmoén, cirugia
para contener el sangrado, extirpacion de poélipos nasales o colocacion de una
sonda de alimentacion para garantizar una nutricion adecuada. (cuidate plus ,
2018)
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1.1. Justificacion.

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad hereditaria autosomica
recesiva universalmente ocasionado por mutaciones en un gen en el brazo largo
del cromosoma namero 7.

La fibrosis quistica es la enfermedad hereditaria mas comun en los
caucasicos, pero es la causa de la enfermedad en todas las razas. Hasta la
actualidad se han reconocido mas de 1.400 mutaciones y 200 variables y
polimorfismos diferentes que causan la enfermedad, y su incidencia varia
considerablemente segln la etnia y region geogréfica estudiada. La enfermedad
pulmonar es la principal causa de enfermedad y representa el 95% de las

muertes.

En los pulmones, las vias respiratorias son el sitio principal de la lesion, y la
eliminacion anormal de la mucosa, las infecciones recurrentes y las
bronquiectasias pueden conducir a una disfunciébn pulmonar progresiva e
insuficiencia respiratoria. En el pancreas, la obstruccion ductal conduce a la
atrofia, lo que requiere reemplazo de enzimas pancreéticas en alrededor del 85%
de los pacientes. En algunos pacientes, la destruccion del pancreas también

puede provocar insuficiencia endocrina pancreatica y diabetes.

Se manifiesta de manera desigual en diferentes edades, al igual que la
gravedad de la enfermedad y su tasa de progresién en los 6rganos involucrados.
En este sentido, luego de revisar los documentos encontrados, descubrimos que
hay muy pocos documentos escritos, hay grandes vacios en estos temas y no
deberia ser asi, porque cuando se trata de manejar a esta poblacion afectada se
torna algo nuevo que muchas ocasiones sonaria muy bizarro por eso el empleo
de métodos que nos ayuden a un pronto descubrimiento del diagnéstico para

ayudar a muchos nifios y adultos que tienen enfermedades cronicas de por vida.
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1.1.1. Objetivo general

Determinar los métodos terapéuticos empleados en el manejo de

pacientes con fibrosis quistica

1.1.2. Objetivos especificos

» ldentificar las manifestaciones clinicas que presentan los pacientes con
fibrosis quistica desde el inicio de su vida

» Evaluar los diferentes tratamientos farmacolégicos que promuevan la
obtencién de signos de mejoria relacion a la salud de los pacientes con
fibrosis quistica.

» Organizar programas educativos en torno a la desinformacién de la
poblacion sobre el estilo de vida de los pacientes que padecen fibrosis

quistica
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1.2. Datos generales

Nombre del Paciente: NN

Edad: 28 Afos

Sexo: Femenino

Etnia: Mestizo

Estado Civil: soltero/a

Hijos: 0

Domicilio: Guaranda

Nivel De Educacion: Bachiller de la republica del Ecuador

Ocupacion: Ama de casa
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II. CAPITULO

2. METODOLOGIA DEL DIAGNOSTICO

2.1. Analisis del motivo de consulta y antecedentes.

Paciente de sexo femenino de 28 afios ingresa por el area de emergencia
por presentar un cuadro clinico caracterizado por la presencia tos productivas con
expectoracion verde espesa, alza termina no cuantificada, disnea desde hace tres

dias la cual se intensifico el dia anterior a la consulta.

Historial clinico del paciente. Neumonia asociada a la comunidad (etapa nifiez),
Bronquiectasia

Antecedentes personales quirdrgicos: Ninguno

Antecedentes patologicos familiares:

e Madre: hipertensioén arterial
e Padre: diabetes mellitus
e Hermano: fibrosis quistica (fallecido hace 30 afios atras a la edad de 9

afnos)

Habitos: Ninguno

2.2. Principales datos clinicos que refiere el paciente sobre

laenfermedad actual (anamnesis).

Segun refiere el familiar, la paciente que es usuaria de oxigeno domiciliario
argumenta que el problema se origind por la intensificacion de la disnea desde
hace tres dias, la cual empeoro hace 24 horas, también por presentar alza térmica
no cuantificada y tos productiva con expectoracion, la paciente fue diagnosticada

con neumonia actualmente acude por reagudizacién y no se descarta que sea por
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sobreinfeccién bacteriana.
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2.3. Examen fisico (exploracion clinica).

Condicion neurolégica. - Paciente orientado en tiempo y espacio,
colaborador a érdenes, pupilas isocoricas reactivas.

Condicion respiratoria. - paciente disneico, con uso de musculos
accesorios para la ventilacion, en la auscultacidbn se aprecian crepitantes en
ambos l6bulos pulmonares, pero con disminucion del ruido en el campo pulmonar

derecho.
Condicion Cardiovascular. —Hemodinamicamente el paciente se
encuentra con ruidos cardiacos hiperfoneticos y taquicardicos mantiene una

presion arterial 100/70 y con una frecuencia cardiaca de 110 latidos por minutos.

Condicion gastrointestinal: Abdomen blando depresible no doloroso,

con ruidos hidroaéreos presentes.

Condicion Renal: Diuresis conservada, dentro de parametros normales.
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2.4.

Examenes de Laboratorio

Informacion de exdmenes complementarios realizados

Examen de Laboratorio Resultados | Valores
referenciales
Reaccion en cadena de la polimerasa (Pcr): 12 mgl/l <10 mgl/l
Inr: 1.10 0.8-1.2
Tiempo de protombina(TP): 13 s/min 11 -13.5 s/min
Tiempo de tromboplastina parcial (TTP): 36.2 s/min | 25 -35 s/min
Hemoblobina (hb): 10.6 g/Dl 13 — 17 g/Dl
Hematocrito (hto): 36.8 % 40 - 50 %
Plaguetas: 431/mm3 150 — 450/mm3
Leucocitos: 13.09/mm3 | 4.000
10.000/mm3
Quimica sanguinea Resultados | Valores
referenciales
Glucosa: 76.90 mg/DI | 70 — 110 mg/ DI
Urea: 10.08 mg/DI | 10 — 50 mg/DlI
Creatinina: 0.3 0.3 mg/DlI 0.6 — 1.1 mg/DlI
Sodio (Na): 131 mEg/L | 135-145 mEq/L
Potasio (K): 48 mEg/L |3.5-5.0mEqg/L
Cloro (Cl): 87 mEg/L 96 — 106 mEq/L
Ast (aspartato aminotransferasa): 8 U/L 8 -33 U/L
Alt (alanina aminotransferasa) : 7 U/L 4 —36 U/L
Albumina: 2.69 g/dL 3.4-5.4g/dL

e CULTIVO DE ESPUTO

Bacteria que origino deterioro del funcionamiento pulmonar es pseudonoma

aeruginosa.

e Resistente

Tetraciclina, cloranfenicol, cefalosporinas de primera y segunda generacion.

e Sensibilidad
Piperacilina

mas

tazobactam.
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RX de térax.

La radiografia de torax observo una bronquiectasia bilateral mas

consolidados en ambos campos pulmonares.

2.5. Formulacion del diagndéstico presuntivo, diferencial y definitivo.

FIBROSIS QUISTICA

2.6. Analisis y descripcion de las conductas que determinan el

origen del problemay de los procedimientos a realizar.

Tomando en consideracion el interrogatorio del paciente més el del familiar,

sumando el examen fisico, la radiografia de térax mas los exdmenes de

laboratorio nos da como conclusion que el diagnostico definitivo es fibrosis

quistica.

CONDUCTA A SEGUIR

# -+ + + F

-+ + #

Pase al area de aislamiento neumoldgico

Control de signos vitales

Cabecera elevada a 60 grados

Nada por via oral hasta mejorar la frecuencia respiratoria
Oxigeno por mascarilla reservorio 10 litros por minuto

Cloruro de sodio 0,9% 1000ml por IV por 5 horas a un goteo
de 67 gotas por minuto

Levofloxacina 750 MG IV solo el primer dia luego 500 MG
diario

Ampicilina mas sulbactan 1.5 gramos IV cada 8 horas
Ranitidina 500 MG 1V cada 12 horas

Terapia respiratoria, no capotaje respiratorio

Salbutamol 2 puff cada 12 horas (verificar frecuencia
cardiaca)

Bromuro de ipatropio 2 puff cada 8 horas
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2.7. Indicacién de las razones cientificas de las acciones de

salud,considerando valores normales.

Examen de Laboratorio Resultados | Valores
normales
Reaccion en cadena de la polimerasa (Pcr): 12 mgl/l <10 mg/l
Inr: 1.10 0.8-1.2
Tiempo de protombina(TP): 13 s/min 11 - 13.5 s/min
Tiempo de tromboplastina parcial (TTP): 36.2 s/min | 25 -35 s/min
Hemoblobina (hb): 10.6 g/Dl 13 — 17 g/Dl
Hematocrito (hto): 36.8 % 40 - 50 %
Plaquetas: 431/mm3 150 — 450/mm3
Leucocitos: 13.09/mm3 | 4.000
10.000/mm3
Quimica sanguinea Resultados | Valores
normales
Glucosa: 76.90 mg/DI | 70 — 110 mg/ DI
Urea: 10.08 mg/DI | 10 — 50 mg/DlI
Creatinina: 0.3 0.3 mg/DlI 0.6 — 1.1 mg/DlI
Sodio (Na): 131 mEg/L | 135-145 mEq/L
Potasio (K): 48 mEg/L |3.5-5.0mEqg/L
Cloro (Cl): 87 mEq/L 96 — 106 mEg/L
Ast (aspartato aminotransferasa): 8 U/L 8 -33 U/L
Alt (alanina aminotransferasa) : 7 U/L 4 —36 U/L
Albumina: 2.69 g/dL 3.4-5.4g/dL

Una vez observados y analizado cada uno de los valores encontrados en
los respectivos analisis de laboratorio y las pruebas realizadas para determinar el
diagnostico definitivo; se concluyoé que el tratamiento seleccionado es el mejor

para el paciente en estos momentos.
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2.8. Seguimiento.

DIA1

Al dia uno de estancia hospitalaria se encuentra a la paciente canalizada
con una via periférica permeable administrando un Cloruro de sodio 0,9% 1000ml
con una tira horaria de 5 horas a un goteo de 67 gotas por minuto, Levofloxacina
750 MG 1V solo por el primer dia, Oxigeno por mascarilla reservorio 10 litros por
minuto, 2 puff de Salbutamol y Bromuro de Ipatropio logrando disminuir el trabajo
respiratorio sin la utilizacion de los masculos accesorios.

En los consiguientes dias de estancia hospitalaria se administran las dosis
recomendadas de farmacos:

e Levofloxacina 750 MG IV solo el primer dia luego 500 MG
diario

e Ampicilina mas sulbactan 1.5 gramos IV cada 8 horas

e Ranitidina 500 MG IV cada 12 horas

e Salbutamol 2 puff cada 12 horas (verificando la frecuencia
cardiaca)

e Bromuro de ipatropio 2 puff cada 8 horas

Se obtiene estabilizar la salud de la paciente disminuyendo la disnea
presente, mas un balance hidrico y nutricional obteniendo resultados

satisfactorios.

DIA 21

A los 21 dias de estancia se evidencia un nuevo deterioro por la produccion
excesiva de mucosidad en el arbol bronquial provocando un taponamiento
traqueal donde las dosis de Salbutamol y Bromuro de ipatropio se administran
cada 4 horas mas la realizacion de vibraciones toracicas que permitieron ayudar a

la paciente en el desplazamiento de la mucosidad presente en su arbol bronquial.
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DIA 40

A los 40 dias de estancia hospitalaria con los nuevos estudios de
laboratorios realizados mas las nuevas pruebas de exploracion fisica se logro
evidenciar que el estado nutricional de la paciente estaba deteriorAndose mas
debido a la mala absorcion de enzimas y proteinas en su alimentacion a causa de
su patologia en comparacion con el IMC con el que llego la paciente antes de la

hospitalizacion.

DIA 55

A los 55 dias de hospitalizacion se vuelve a intensificar la disnea
aumentado a 15 litros por minuto de oxigeno complementario, dosificando el
Salbutamol y Bromuro de ipatropio a 2 puff cada 2 horas, logrando luego de 24
horas controlar el cuadro disneico en un 50% recomendando al familiar
acompafnante que no realice acciones que requieran un sobre esfuerzo en sus
actividades y no suspender el oxigeno administrado, lamentablemente luego de 3
dias la paciente fallece en horas de la madrugada, segun datos arrogados de la
necropsia la causa del deceso es por un tromboembolismo pulmonar masivo mas

un infarto miocéardico.
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2.9. Observaciones

» Considerando que la enfermedad es completamente degenerativa, el
objetivo del tratamiento empleado era aplazar el lapsus de muerte de la
paciente.

» Se sugirio intensificar dosis enzimaticas y proteicas en la dieta de la
paciente para aumenta su IMC.

» El tratamiento no logro progresar de manera satisfactoria tras la evolucion
de la patologia que estaba presente en el momento de consulta, lo que

llevo a perdida humana de la paciente.

2.10. Conclusiones

Como conocimiento general sabemos que la fibrosis quistica es una

enfermedad genética degenerativa que no tiene cura.

La gravedad de la enfermedad se ve involucrada al dafio de los 6rganos
que se ven mas afectados en esta patologia como lo son los pulmones y el

pancreas causando un deterioro de difusién organica en el cuerpo.

La caida del estado nutricional es una lucha muy frecuente en estos
pacientes ya que por los fallos que se presentan en el pancreas el organismo no
logra absorbe todos los nutrientes que requiere contribuyendo a mayores

complicaciones a futuro.

La fibrosis quistica si bien no tiene cura existen tratamientos que permiten
gue la persona afectada por esta patologia tenga un lapso de vida un poco mas
largas a comparacion a otros afios donde el lapsus de vida de estos era
aproximadamente hasta los 35 afios, pero con los nuevos tratamientos ya
empleados en Estados Unidos se estima que una persona con fibrosis quistica

tenga la probabilidad de Vivir hasta los 55 afnos.
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FOTO 1: Extrusion de la secrecion mucosa en la superficie epitelial de

vias respiratorias en caso de CF.

FOTO 2: Categorias de las mutaciones de CFTR.
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FOTO 3: Representacion esquemética de los canales idénicos de sodio y
cloruro en la fibrosis quistica, comparados con los mismos en

células normales.
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FOTO 4: RADRIOGRAFIA DE TORAX EN PACIENTE CON FIBROSIS
QUISTICA
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