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FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO ;_VlSiON DE UN PROBLEMA DE SALUD
ACTUAL. : o :

Dr. Alejandro Alejandre Garcia. Dr. Arie! bliden Mercado Cardenas.

La Fibrosis Quistica es la mas comiin de los trastornos genéticos que se trasmite en forma
autésomica reseciva.

Se realizé revision de 301 pacientes de la Asociacién Mexicana de Fibrosis Quistica
durante el periodo comprendido entre 1993 a 1997.

En el 100% de los pacientes se establecié ¢l diagnéstico definitivo a través de los
electrolitos en sudor. La edad de diagnoéstico mas frecuente fue de 5.2 afios, la edad actual
de 14.4 afios y la edad media de defuncién de 11.4 afios. Solo el 2.7% fue producto de un
embarazo gemelar. Los sintomas mas frecuentes en la etapa neonatal fue el ileo meconial
, en mayores los sintomas respiratorios persistentes. El agente bacteriolégico mas frecuente
aislado fue la Pseudomonas acruginosa . El 90 % de los pacientes curso con desnutricién ,
siendo severa en el 62%. Se pudo verificar que no se cumple como deberia de esperarse el
manejo de fisioterapia respiratoria, ademas de no cofrecer ¢l aporte nutricional adecuado.
La complicacion mas frecuente fue secundaria al Cor pulmonale. La mutacion genética
mas reportada fue la DF508/X. Se present6 una mortalidad en el 14.9 %.

Se puede afirmar que se esta subdiagnosticando esta patologia, pudiendo explicarse por
falta de acceso a servicios de salud en zonas socioccondmicamente deprimidas y ademas
por ¢l desconocimiento de esta enfermedad por ¢l personal de salud.

Palabras Claves : Fibrosis Quistica , antecedentes, clinica, diagndstico , complicaciones,
tratamiento y mortalidad.



introduccion.
Material y Métodos
Resultados
Discusion
Conclusiones
Anexos

Bibliografia

INDICE.

3-8

10-11
12-13
14

15-18
19-20




INTRODUCCION

La Fibrosis Quistica es la patologia mas comun de los desordenes autosémicos recesivos de la
poblacidén Europea. Origina un trastorno multisistémico que afecta a diversos tejidos con secrecion
epitelial glandular exécrina , prefereniemente en glandulas sudoriparas, aparato respiratorio y
pancreas produciendo unas secreciones andmalas y espesas que originas su obstruccion, (1).

A principios de los ailos 1980 se conoci6 el defeclo del AMPc para reguiar el transporte de cloro. En
1985 se determiné como enfermedad aulosdmica recesiva paterna, localizado en el brazo largo del
cromosoma 7. En 1989 se identificé la alteracion en la posicidon clonal del gen y en Glitimos afios se
descubrié la estructura y funcion del la proteina del gen, el cual se conoce como Factor conductor de
regulador transmembrana.(2).

Se ha determinado una incidencia 1 de cada 2,000-3,000 en raza blanca, 1 en 17,000 en raza negra,
1 en 12,000 en raza india, 1 en 90,000 en raza oriental.(3)

En Latinoamérica , que cuenta con una poblacién de 340 millones, se esperaria segtin su tasa de
natalidad, 2,400 nacimientos afeclados anuales, esta cifra es mayor que los 2,133 pacientes
diagnosticados durante el periodo 1990-1995, segun el Registro Latinoamericano de Fibrosis Quistica,
segun estos datos, ademas de subdiagnosticar , se esta privilegiando a la raza blanca, ya que el 90%
de los diagnosticados pertenecen a este sector contra un 60% ledrico. La prevalencia de Fibrosis
Quistica en paises desarrollados se aproxima a 7/100000 habitantes y por las diferencias radicales
en Latinoamérica deberia ser menor , tal vez un 25% de aquella. Esta informaciéon ha sido obtenida
de 16 paises (Argentina, Brasil, Chile, Colombia, Costa Rica, Cuba, Ecuador, Guatemala, México,
Panama, Paraguay, Perd, Puerto Rico, Reptiblica Dominicana, Uruguay y Venezuela). A pesar de un
crecimiento de un 51% desde su comienzo estas cifras representarian menos del 20% de las cifras
estimadas. (4).

Si bien México tiene un sistema de salud bastante organizado y que en principio cubre a toda la
poblacién, no se tiene una incidencia real de esta patologia, esto en parte por la gran extensién de
nuestro territorio (1,869,269 Km2) y de tener una poblacién numerosa { 93,181,633), asi como el
desconocimiento de esta patologia por el personal de salud. (5).

DIAGNOSTICO

Se basa en la sospecha clinica , en 1a historia familiar del paciente, para confirmarse con 10s prueba
de cloruros en sudor . La triada clasica de la Fibrosis Quistica se caracteriza por cloro en sudor
mayor de 60 mmol/it, enfermedad pulmonar crénica e insuficiencia pancreatica.(1,2)

GENETICA: La Fibrosis Quistica es causada por la mutacion de! gen del Canal de regulador
transmembrana (CTRF) que abarca el residuo del AA 1480 de 1a proteina como parte del AMPc del
canal del cloro. Aproximadamente el 10% de los cromosomas de la Fibrosis Quistica conducen a 3
bases para el borramiento del codén para el residuo de la fenilalanina hacia la posicion del AA 508
(DF 508). Se han identificado mas de 600 mutaciones, en todas las razas , teniendo mayor incidencia
en la raza caucasica. En Latinoamérica se ha encontrando 1a mulacién DF508 que va desde un 39%
en México , hasta un 62% en la Argentina . Se han visto también anormalidades en la funcidn
respiratoria, pancreatica , hepatica, ferilidad , asociadas a determinadas mutaciones como la R117H,
R334W, R347P, P574H que la asocian a la insuficiencia pancredtica. Las mutaciones con
alteraciones en el alelo 5 T se las asocia a la fertilidad y la que se presenta en homocigotos con
mutacidn 3849 + 49KbCT se asocian a bronquiectasias y alteraciones en la fertilidad. La suficiencia
pancredtica asociada a mutaciones R117H, A455E, las mutaciones con pequefia actividad DF 508,
G551D, asociada a insuficiencia pancreética leve. (6).

DIAGNOSTICO PRENATAL: Una de sus finalidades implica conocer los desordenes hereditarios de
las personas e informar la predisposicidon y decidir sobre la procreacién. El diagndstico es posible
cuando se conocen la mutaciones responsables de la Fibrosis Quistica en los dos miembros de una
pareja, mediante la fertilizacion in vitro y con el estudio genético del dvulo se implanta en el GOtero
matemo, cuando se descarta que sea portador de las dos mulaciones conocidas. Esle diagndstico
temprano tiene grandes dificultades para su utilizacidn en la practica. Otra forma de diagnostico se
realiza cuando en una pareja con un hijo diagnosticado y se presenta un nuevo embarazo , se puede
efectuar el estudio genético al paciente y a los padres, realizando una biopsia corial y confirmar
mediante el estudio genético si se trata de un feto con Fibrosis Quistica o normal. Para realizar este



estudio , previamente y libremente, la pareja liene que aceptar la realizacién del aborto en caso de
diagnosticarse el feto, segun su ética. ( 2,6).

DIAGNOSTICO NEONATAL: Desde principios de |a década de los 70 se han iniciado diversos
métodos para el diagnéstico de Fibrosis Quistica. EI BM Test de meconio, se aplico para el
diagnéstico por screening , en el recién nacido se utiliza el aumento de proteinas (albamina),
determinado en la primera expulsién de meconio que por defecto de la digestion en el feto debido a
su Insuficiencia pancreética y mediante una tira reactiva del papel indicador , que cuando esti
aumentada la albomina presenta una coloracién azul, este método dejé de utilizarse por su
inexactitud al ser elevado el numero de falsos negativos, cuando no se consigue la muestra de la
primera emision de meconio y también por el elevado nimero de falsos positivos , al contener el
meconio sangre o ser prematuro. En 1977 Eiliot introdujo el screening neonatal para la Fibrosis
Quistica por el método de determinacién de l1a tripsina sérica por radioinmunoensayo, esta puede
efectuarse en una gota seca de sangre en un papel filtro, lo que facilita su determinacién en diversos
laboratorios, incluso se puede anexar esta delerminacién al screening neonatal de otras
enfermedades. Actualmente se aifadidé el estudio de la mutacién DF508, efectudndola al mismo
tiempo que la determinacion de la tripsina sérica. Otro estudio que se utiliza , se basa en la deteccién
de!l DNA en células de la boca, oblenida por técnicas no invasivas mediante un cepillado bucal por
tiempo de 30 segundos, es una técnica rapida que puede detectar hasta en un 20% los pacientes que
presentan riesgo alto de cursar con esta enfermedad .(2,6,7).

TEST EN SUDOR. Descrito en 1959, es el estudio estandar para el diagnéstico de Fibrosis Quistica.
El resultado mayor de 60 ¢ 70, se considera positivo. El estudio estindar de la iontoforesis
cuantitativa de la pilocarpina se han reportado reportes de falsos positivos o falsos negativos por
mala técnica en la toma de muestras , para 1o cual se debe realizar este estudio, siempre en tres
tiempos, el 10% de los adolescentes tiene concentraciones de 60mmol/lt, en estos casos requieren de
ta utilizacién de la prueba de supresidén con fluorocortisona a dosis de 3mg metro cuadrado dia por
dos dias.

CLINICA.

DESNUTRICION: La falta de crecimiento y |la desnutricién son una de las caracterislicas clinicas mas
importantes en la Fibrosis Quistica, estas asociadas a la enfermedad pulmonar va a ocasionar una
mortalidad alta. Es debida al balance energélico negativo crdnico causado por un menor aporte
caldrico, un aumento en las pérdidas caléricas o una combinacion de estos factores. Se reporta que
un 28% de los pacientes se encuentra por debajo de la percenlil 10* y 21% por debajo de 1a 5*
percentil para la altura, para el peso es similar con un 35% y 26% por debajo de la |0a y 5* percentil
(8).

MANIFESTACIONES GASTROINTESTINALES: EI 85% tiene insuficiencia pancredlica o la adquieren
hasta un 95%, caracterizado por una disminucién de la capacidad secretora de enzimas del tubo
digestivo , asi como de bicarbonato, lo que se manifiesta por mala absorcién intestinal. Las enzimas
estan disminuidas en su secrecion hasta en un 2% , de un 15 a 20% tiene clinica de insuficiencia
pancredtica (evacuaciones flojas aceitosas, fétidas, voluminosas ,que flotan el agua, que pueden
producir eritema del paial). Se detecta por técnicas cualitativas de esteatorrea , con colecciones de
72 hrs de heces fecales, normalmente se absorbe un 93% de la dieta, en niflos con Fibrosis Quistica
solo se absorbe hasta un 62%. De un 20 a 42% presentan test de tolerancia a la glucosa anormal,
diabetes det 1 a 13 %. La pancrealitis es rara pero se presenta cuando existe destrucciéon masiva de
la glandula en un 2 a 3%. (9).

En el tracto gastrointestinal el ileo meconial se presenta en un 10 a 15%, caracterizado por vémitos,
distension abdominal y obstruccién intestinal, las radiografia abdominal demuestra dilatacién
intestinal con presencia de meconio en ileo distal. El 50% se maneja en forma médica con enemas
contrastados hiperosmolares y pueden presentar complicaciones como perforacién intestinal y
peritonitis requiriendo manejo quirdrgico de urgencia.(10).

El prolapso rectal se presenta hasia en un 20% de los pacientes, mas comin durante el primer afo
de vida, se debe al control inadecuado de 1a esteatorrea. La constipacion se presenta por defecto de
las secreciones intestinales, mientras que e! sindrome de obstruccién intestinal hasta en un 15 a 20%.
La colonopatia fibrosante se observa cuando se administran dosis mayores de 20,000 U de enzimas
pancreaticas o dosis de 6000 de lipasa por KG por comida por 6 meses. En menor proporcién se
presentan la enfermedad celiaca en un 0.45%, la enfermedad inflamatoria intestinal del 0.2 al 1%, 1a
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enfermedad por reflujo gastroesofagico. Los trastornos hepatobiliares se manifiestan por esteatosis de
un 15 a 40%, el 12% cursan con prucbas de funcién hepdtica alteradas, del 1.4 a 2% pueden
desarrollar cirrosis hepalica. Se ha reportado fibrosis biliar focal de un 25 a 50% que es la lesién
palognoménica de la Fibrosis Quistica por defecto secretorio del conducto biliar, pueden evoluciona
a hipertensidn portal. Asimismo también puede comprometer vias biliares que pueden ocasionar
colecistitis. (2,9).

MANIFETACIONES BRONCOPULMONARES: Dependiendo en gran parle de la mutacion especifica
presenta, siendo la mas comun DF508 se asocia casi siempre con iniciacién temprana de los
sintomas respiratorios. Se caracleriza por la obstruccion de las glandulas secreloras de moco en todo
el organismo como consecuencia de que este moco es anormalmente espeso. E! aparato respiratorio
padece de forma especialmente intensa esla secrecién viscosa de moco y las complicaciones que de
ello se derivan y el prondstico de la enfermedad depende, finalmente , de la evolucién del dafo
pulmonar.{11).

El pulm6én , en la época neonatal es normal y el enfermo terminard en insuficiencia respiratoria, Es
por tanto una enfermedad en 1a que el dafo puimonar estd en constante evolucion. En realidad esta
implicado todo el arbol respiratorio. En general se acepla que existe tos seca repetitiva y no logra
aumentar de peso, ya durante el primer aio de vida, aunque puede aparecerse en afos posteriores,
al comienzo es comdn la tos ocasional, pero puede transformarse en crénica , frecuente, productiva
y provocar vomitos durante los accesos. Al principio la auscultacién toracica puede ser normal, con
incremento en la frecuencia respiratoria, aumento en el didmeltro anteroposterior toracico con o sin
leves retracciones intercostales. Algunos pacientes refieren sintomas respiratorios en forma de
infecciones respiratorias recurrentes que tardan mas de 1o normal en irse. Estos se vuelven continuos
con el tiempo y se acompafian de semiologia positiva: disnea, rales, estertores y ronquidos. Luego
sucede un aumento de la tos y de la expectoracidén (suele superar los 100 ml. diarios), retracciones
intercostales, hipocratismo acentuado, neumotérax, hipertrofia delas glandulas submaxilares y
parotideas, velamienlos de ambos senos maxilares, p6lipos nasales. Puede aparecer sobrecarga
ventricular derecha, hipertensién pulmonar , cor pulmonale, insuficiencia cardiaca congestiva
derecha. (2,11).

Es una de las pocas enfermedades en la que los nifios en edad preescolar expectoran y se establece
otra de las caracterislicas de la enfermedad, |a colonizacidén de bacterias del arbol respiratorio. Puede
comenzar con Staphylococcus, sobre todo, y Haemophilus, pero con el transcurso del tiempo sera la
Pseudomonas aeruginosa la que alcance mayor protagonismo. Si un cultivo muestra P aeruginosa
debe investigarse obligadamente la infeccién bacteriana recurrente con persisiente colonizacion, se
va desarrollando en su totalidad 1a enfermedad pulmonar de la Fibrosis Quistica. La presencia de P
aeruginosa es dato de mal prondstico para la funcién pulmonar y para la mortalidad en estos
pacientes. Aparecen bronquiectasias, que facilitan y perpetGan la infeccion, ademas de acropaquias
signo muy raro en 1a infancia y, por ello de gran valor para sospechar entre otras posibilidades , una
Fibrosis Quistica. (12).

En el recién nacido el pulmdn es sano, a medida que se va desarrollando la enfermedad, se va
comprometiendo progresivamente la funcidn putmonar, lo que se traducira con un defecto
ventilatorio de tipo obstructivo, siendo ei FEV1 un parametro importante de valoracién de funcién
pulmonar y ser un predictor importante de mortalidad. Se refiere que pacientes con FEV1 menor del
30% tendran una mortalidad del 50% a los 2 aifos, en cambios quienes tengan un FEV1 mayor del
60%, presenlar un deterioro lento de su funcién pulmonar . Asimismo se ha evidencia un mayor
delerioro de funcién respiratoria en presencia de colonizacién por P aeruginosa y burkholderia
cepacia. Paulatinamente con la destruccién masiva del parénquima pulmonar al componente
obstructivo de la enfermedad se agrega el restrictivo lo que se traducird con la disminucién del FVC
(capacidad vital forzada). En el Registro latinoamericano de Fibrosis quistica se observé que el 29 %
tendria valores por debajo del 50% de FEV1 y que el 16.8% liene valores por debajo del 50% de
FVC.(4,13,14).

Para el diagndstico por imagen en 1974 Chrispin y Norman publicaron el primer sistema de
evaluacion de la radiografia de térax. Cinco afios después Brasfield , modifica la anterior y la
correlaciona con los datos de funcidon pulmonar tanto en niflos como en adullos, se basa en los datos
de alrapamiento aéreo, engrosamiento peribronquial, lesiones quistico-nodulares, lesiones grandes
(atelectasia, consolidacién y neumonia) y severidad general de la radiografia. En 1991 Nathanson y
colaboradores proponen un sencillo sistema de evaluacion de la TAC en el que se determina ia
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presencia de bronquiectasias y la impactacién mucosa con una gran correlacion con la escala de
Brasfield y las pruebas de funcién pulmonar . Kuni y colaboradores describen un método de
evaluacion de la gamagrafia de la ventilacién en funcién de nimero de segmentos pulmonares hipo
o no ventilados, el nimero de focos de deposicién bronquial del isétopo y una evaluacién subjetiva
respecto a estudios previos y encuentra una estrecha correlacién con las pruebas de funcién
pulmonar. (15,16).

Se tiene scores de valoracién clinica siendo el mas extendido el propuesto por Shwachman y
Kulczycki en 1958, posteriormente modificado por Doershuk y colaboradores quienes indican que la
puntuacion ideal es 100, excelente de86-100, bueno de 71 a 85, leve de 56 a 70, moderado de 40 a
55 y grave de 40 puntos 0 menos, estas escala valora actividad en general, examen fisico, estado
nutricional y radiologia. En 1973 Taussing incluye en esta valoracién funcién pulmonar vy
complicaciones, esta escala fue disedada principalmente para evaluar el prondstico ya que en un 75%
valora el aparato respiratorio con casi nula evaluacién de sistema gastrointestinal y de nutricién del
6%.No existe una escala para valorar la exacerbacién , pero Smith y colaboradores definieron la
exacerbacién clinica como la existencia de 5 o mas de los siguientes criterios: aumento de la tos
productiva, aumento del volumen y las caracteristicas del esputo, aumento de la frecuencia
respiratoria, aparicién de |a disnea, disminucién del murmullo vesicular a la auscuitacion , presencia
de nuevos infiltrados en la radiografia de térax, deterioro de los test de funcién pulmonar,
disminuci6n de! apetito o perdida de peso, disminucién de la actividad y disminucion de 1a tolerancia
al ejercicio. Con 1a evolucién de la enfermedad pueden aparecer dislinlos tipos de complicaciones.
En Latinoamérica se reporta hipoxemia (15.5%), atelectasia (11.5%), PCO 2 alta 8.7%, , insuficiencia
cardiaca congestiva (4,3%)cirrosis con hiperesplenismo y vdrices esofdgicas (4%), hemoptisis
(2.5%), neumotdrax (1.5%), (4,8).

TRATAMIENTO.

En el ailo 1940 1a edad media de sobrevida en pacientes con Fibrosis Quistica era de un aiio, a partir
de esa fecha y debido a apropiados tratamientos se ha logrado actualmente una edad media de
sobrevida de 30 afos. Por ser una patologia mullisistémica requiere también un manejo
multidisciplinario con un equipo personal médico compuesto por el pediatra, el neumdlogo , el
nutricionista , el gastroenterélogo, el fisioterapista, la enfermera especializada y el psicélogo.(17).
TERAPIA CONVENCIONAL RESPIRATORIA:

Via aérea clara: debido al mecanismo anormal de transporte de secreciones que va a ocasionar
hipersecrecién de moco, con presencia anormal de macromoléculas de mucina, inflamacion crénica ,
altas concentraciones de DNA , debido al defecto del factor regulador de conductancia que media la
secrecion de cloro y la mayor absorcién de sodio que altera las caracteristicas del moco dailando la
capa mucogciliar , lo que ocasiona anormal cantidad y calidad de moco adiciunado al deterioro de la
habilidad del cilio para aclarar la via aérea, lo que condiciona un estado de inflamacién crénica, la
cual también esta determinada por la presencia de agentes infecciosos, células de defensa daiiadas,
lo va a interferir con la actividad de defensa inmune. Posteriormente el dafio compromete a
estructura de pared bronquial con formacién de ectasias y dafo pulmonar. En base a lo referido se
estudian métedos de fisioterapia siendo jos mas importantes los test de terapia fisica que
comprenden e! drenaje postural , percusion, técnicas de vibracién, ejercicios respiratorios, tos dirigida,
nuevas técnicas y aparatos de esfuerzo como el uso de valiva flulter, drenaje autogénico técnicas de
espiracién forzada presion positiva espiraloria test de compresién de alta frecuencia. El ejercicio
fisico juega un papel fundamental y es predicior de mayor supervivencia. Los prolocolos de
fisioterapia que se aplican se dividen en dos grandes apartados: los que precisan una participacién
exclusiva del fisiolerapeuta, por 1a falta de colaboracion del niflo dada su corla edad y los que
aplicados por éste y asimilados por los niflos y padres, permiten un seguimiento domiciliario
permanente.(18).

TRATAMIENTO ANTMICROBIANO:

Se administrara tratamiento antimicrobiano en presencia de exacerbacién y de acuerdo a estudios
microbioldgicos efectuados . En presencia de una subaguda exacerbaciéon leve se administrarad
antibiéticos por via oral 0 en aerosol por tiempo de 2 a 3 semanas y se intensificara la terapia fisica,
En presencia de una severa exacerbacién se administrara terapia antimicrobiana intravenosa por 2 a
3 semanas, ademds se deberd manejar las complicaciones que pudiera presentar, a! final del
tratamienlo en ambos grupos se deben realizar nuevas valoraciones . (17-18).
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En caso de que e! estudio microbiolégico reporte presencia de Staphylococcus aureus se administrara
dicloxacilina, cloranfenicol, cefalexina, clindamicina, rifampicina, eritromicina y lincomicina por VO,
vancomicina por via IV,

Si se trala de Haemophilus influenzae: se administrard : amoxicilina, clavunalato, ampicilina ,
cloranfenicol, trimetoprin-sulfameloxaso! , eritromicina, rifampicina y cefaclor por VO, por via IV
ceftriaxona, cefotaxima y cefuroxima.

Si se trata de P aeruginosa se administrard por VO ciprofloxacina, por via IV amikacina, tobramicina,
ceftazidima, ticarcilina, carbenicilina, aztreonan, imipenem. Para el tratamiento en aerosol para este
mismo agente se utilizara colistina, genlamicina, amikacina, lobramicina, ticarcilina y ceftazidima .
(4,17,18, 19, 20, 21).

Oftros tratamientos respiratorios estudiados a partir de la comprensién de! defecto basico de la
Fibrosis Quistica bhan surgido nuevas terapias dirigidas a los distintos eslabones de ta cadena
patofisioldgica.

Amiloride es un efectivo bloqueante del canal del sodio reduciendo su absorcién y contribuyendo a
aumentar la hidratacion de las secreciones. Nucledlidos trifosfatos (UTP-ATP) incrementa la
secrecion normal de C1 estimulando vias alternativas.

Reduccidén de ta viscosidad de secreciones: rhDNASA, a partir del descubrimiento que el ADN de los
granulocitos  eral el principal responsable de la viscosidad de las secreciones se sugirié que la
DNASA exégena podria contribuir a reducir esta viscosidad. La DNASA fue aprobada para su uso en
1994 y aparece como una de las drogas mas efectivas. E1 GELSOLIN es una proteina plasmatica
humana que separa filamentos de actina contenidos en el esputo purulento, es un polencial agente
mucolitico activo. (22,23).

La inflamacién , secundaria a la infeccién bacteriana es la causa de dafo pulmonar irreversible ,
comenzando por bronquitis, evolucionando a bronquiectasia y a fibrosis pulmonar. El control de la
inflamaciéon puede retardar significativamente la morbimonralidad de la enfermedad. Los agentes
antiinflamatorios usados como los corticosteroides han comprobado que aitas y prolongadas dosis,
reducen el nimero de internaciones y mejoran los sintomas respiratorios, pero la alta incidencia de
los efectos adversos tales como cataratas, retardo del crecimiento e hiperglucemia desaconsejan su
uso. El ibuprofeno, droga no esteoidea, es menos téxica y puede contribuir a reducir la inflamacién
pulmonar. La pentoxifilina reduce la adhesividad del neutréfilo al endotelio y puede disminuir 1a
liberacién e enzimas lisozémicas y la toxicidad de radicales de O2. Antiproteasas. Como se dijo que
la colonizacién bacteriana es la que dispara la respuesta inflamatoria, con una gran produccién de
proteasas y que las antiproteasas endégenas son insuficienles para degradardas , asi 1la
administracion de antiproteasa exégenas puede reducir 1a deslruccion de la via aérea causada por la
neutréfilo-elastasa.

TERAPIA GENICA. El defecto basico de la Fibrosis Quistica es la mutacion dei gen que codifica para
el CTRF, una proteina que regula la secrecion de cloro, el tratamiento definitivo consistiria en el
reemplazo del gen mutado por una copia normal.(2,4,17).

MANEJO NUTRICIONAL.

Mantener un correcto estado nulritivo, es un pilar basico en el tratamiento de los pacientes con
Fibrosis Quistica. Los efectos que sobre la infeccion pulmonar ejercen las infecciones intercurrente,
asi ingestas insuficientes y pérdidas de energia y proteinas secundarias a la mala absorcién , hacen
necesario la instauracién precoz de medidas dietéticas encaminadas a prevenir la desnutricién. Los
aportes de nutrientes, suplementos enzimaticos deben programarse de acuerdo a la edad y a las
caracteristicas individuales de cada paciente. Antes de iniciar cualquier intervencion dietética debe
realizarse una valoracién del estado de nutricién, conocer su balance energético, detectar posibles
trastornos metabdlicos.A 1a hora de planificar el soporte nutricional de estos enfermos es preciso
recordar que el gasto de energia total es, con frecuencia, como un minimo , un 25% mayor que el de
los sujetos sanos. Se debe implementar distintos niveles de intervencién de métodos no invasivos e
invasivos del soporte nutricional en forma sucesiva, con objetivos cuantitativos y cualitatitivos del
tipo de dieta. (24).

Si las tentativas de adaptacion del régimen alimentario con suplementacion oral persiste detencion de
1a curva ponderal o pérdida de peso, Ia asistencia nutricional se vuelve necesaria, pudiéndose recurrir
a la nutricién enteral en sus diversas modalidades, adaptandose a las necesidades de cada paciente o
a la nutricién parenteral en forma inlermitente con la antibioticoterapia o en complemento de la via
oral o a la perfusion discontinua de emulsiones lipidas, reservandose la nutricion parenteral exclusiva
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par situaciones de excepcion. Deben administrarse cantidades adecuadas de vitaminas liposolubles
principalmente A y E, siendo menores las necesidades de vilamina K, en la praclica no suele existir
carencia de vitamina D. Se recomienda una dieta suplementaria diaria de: 1-2 afos, 220 Kcal ; 3-5
afos, 400 Kcal ; 6-11 aiios, 600 Kcal, 12 o mas afos 800 Kcal. (24,25).

ENZIMAS PANCREATICAS SUPLEMENTARIAS: El manejo se basa en administracién de enzimas
pancreéaticas en forma empirica de 2000 a 4000 unidades de lipasa por 120 mi. de férmula de infante
y dosis de 1000 unidades por KG para niitos mayores de 4 aflos de edad, a medida que el niiio crece
la dosis se disminuye a 500, el uso indiscriminado puede ocasionar colonopatia fibrosante, la dosis de
fipasa no debe exceder de 2500 U/Kg.(9,24).

TRANSPLANTE PULMONAR:

La mayor causa de mortalidad de la Fibrosis Quistica es debida a la insuficiencias respiratoria por la
grave afectacion pulmonar. E! criterio utilizado para la seleccién de candidatos a transplante se basa
en la valoracién de la escala de Taussing, que presenta un riesgo de fallecimiento del 100 % a los 3
afos. Las indicaciones para el transplante son: fracaso respiratorio severo pese a tratamiento, con
un Taussing menor de 55 o un FEV1 menor de 30%, deterioro de ia calidad de vida del paciente,
deseo categ6rico que se efectie transplante pulmonar. Las contraindicaciones son variables, pero en
lineas generales son: aspergillosis pulmonar activa, falta de seguimiento del tratamiento por parte del
paciente, tratamiento con prednisona con dosis superiores de 10 mg/kg/dia, otro 6rgano
comprometido como cirrosis hepatica, malnulricién severa. Los problemas mas comunes en el
transplante pulmonar son: infeccién, rechazo agudo, convulsiones , irastornos lifoproliferativos,
bronquiolitis obliterativa. Otros problemas que se pueden presentar son malnutricion, infeccién
respiratoria del tracto superior , mala absorcién de la ciclosporina A, diabetes mellitus, perdida de
sales, obstruccidn intestinal, enfermedad hepatica. (26,27,28).




MATERIAL Y METODOS.

Para el presente estudio retrospectivo se revisaron expediente clinicos de 301 pacientes , con
diagndstico de Fibrosis Quistica durante el periodo comprendido de Enero de 1993 a Diciembre de
1997,

Se analizaron la historia familiar del paciente, para busqueda de familiares sospechosos de esta
enfermedad, antecedentes personales, lugar de origen, sexo, edad actual y su distribucién por
grupos elareos, raza, antecedentes perinatales, incluyendo tipo de embarazo, complicaciones durante
la etapa neonatal, ileo meconial, cuadro clinico que molivé sus sospecha diagnéstica.

Se analizé en forma exhaustiva el estado nutricional, en base al peso y a la talla reportada, se
utilizaron escalas como el Indicie Nutricional (IN), las curvas de distribucién del peso para |a talla, el
indice peso/talla o indice de Quetelet o Indice de masa corporal y el indice de porcentaje de peso
ideal para la talla (IBW).

Se revisé reporles de estudios microbiolégicos para deteccion de flora bacteriana, de muestras
obtenidas por esputo y lavado bronquial por fibrobroncoscopia.

Se contabilizo el numero de hospitalizaciones por cada pacientes, se analizd en forma detalla las
modalidades de tratamiento multidisciplinario que se efectia a estos paciente poniendo énfasis en la
terapia respiratoria que incluyd la fisioterapia pulmonar, oxigenoterapia, el manejo nutricional
revisando suplementacioén proteica, manejo para la insuficiencia pancredtica con la administracién de
enzimas pancreaticas.

Se revisé las principales complicaciones que presentaron, se analizaron las causas de mortalidad y se
determino la edad muerte.

Se analizo los reportes de estudios genéticos clasificindolos de acuerdo a 1as mutaciones que con
mas frecuencia se presenta en este padecimiento.

Todos los resultados obtenidos del presente estudio fueron comparados y analizados con estudios
que se realizan en paises industrializados y con los que se realizan en paises que se encuentran
agrupados en la asociacién Latinoamérica de Fibrosis Quistica.




RESULTADOS:

Se revisé el expediente clinico de 301 pacientes quienes tenfan el diagnéstico de Fibrosis Quistica,
de la Asociacidon Mexicana de Fibrosis Quistica durante el periodo de Enero de 1993 a Diciembre de
1997. Se valor6 el lugar de procedencia, el sexo , la edad, la raza, el tipo de embarazo, las
complicaciones que presentd durante el parto, el cuadro clinico que motivé su sospecha diagnoéstica,
la edad de diagnostico, el peso, la talla, estudios microbiolégicos, el nimero de hospitalizaciones, el
tratamiento, incluyendo la fisioterapia, oxigenoterapia, manejo nutricional con suplementos proteicos,
enzimas pancredticas, se valoré las principales complicaciones, las causas de defuncion , edad de
defuncio6n y los reportes del estudio genético que se practico a estos pacientes. Los resultados fueron
los siguientes:

LUGAR DE ORIGEN:

De 30 estados de la repuablica se reporté presencia de pacienles con esta patologia, no se report6 de
los estados de Tlaxcala y Baja California Sur. El 28.57% (86) eran del Distrito federal ; 15.6% (47) del
Esta de México : 37 (12.29%) de Sonora ; 14 (4.65%) de Jalisco; 3.32% (11) de Michoacan ; 3.32%
(10) de Chihuahua y menos del 2% para cada estado en el resto de la republica.

SEXO: El 56.2% (169) son de sexo masculino y el 43.9% (132) de sexo femenino.

EDAD : La edad promedio de los pacientes fue de 14.4 aflos , con un rango de 1 mes y 47 aifos.
Segun grupos etareos el mayor numero de casos se presentd entre 10s 5 y 14 ailos con el 43.8%
(132) , siguiendo los mayores de 14 ailos con el 43.5% (131) ; entre los 2 y 5 aflos con el 9.9% (30) ;
entre 1 mes y 2 aftos con 1.6% (5) y solo el 0.9% (3) tenian menos de 30 dias de vida.

RAZA:

El 84.7% (255) fueron de raza mestiza ; 12% (36) de raza blanca ; 2 % (6) de raza indigena y solo e!
1.4% (4) fueron de raza negra y mulata.

ANTECEDENTES PERINATALES: El 95.7% (255) fueron productos de embarazo tinico , solo el
3.7% (11) de embarazo gemelar y en el 0.6% (2) se desconocié el antecedente.

El 96.7% (291) no se reporté ninguna complicacién en e! parto ni en el periodo neonatal, solo el 2.7%
(8) curso con ileo meconial y posteriormente el 0.7% curso con otras obstrucciones intestinales
durante el primer mes de vida.

EDAD DE DIAGNOSTICO:

La edad promedio de diagnéstico fue a los 5 aflos y 2 meses, con un rango de 7 dias y 38 ailos. La
distribucién por grupos etareos reporta que el 34.6% (104) se diagnostica entre el primer mes y los 2
afios de edad , posteriormente entre los 5 y 14 aflos con el 24.3% (73) , con el 23.3% (70) entre los 2
y 6 afios, al 11% (33) se les diagnostico pasado los 14 afios y solo al 7% (21) se les diagnosticd en el
primer mes de vida.

CUADRO CLINICO:

Los sintomas que hicieron sospecha diagnéstico fueron principalmente los del sistema respiratorio
con el 82.7% (249) ; el 54.8% (165) sintomatologia de mala absorcién ; el 32% (97) por desnutricion ;
el 15.9% (48) por antecedentes heredo-familiares de padres portadores de esta enfermedad ; 21 6.6%
(20) por datos de desequilibrio hidro-electrolitico ; el 2.7% (8) por cursar ileo meconial y el 1.9% (6)
por cuadros de obstruccidn intestinal,

ESTADO NUTRICIONAL: En base a la relacion pesoftalla de acuerdo a la edad y sexo se
determinaron las principales escalas de indices para esta enfermedad, obteniéndose un Indice
Nutricional (IN) promedio de 73.5, encontrandose el 85.6% (203) con algun grado de desnutricién , el
14.3% (34) en escala normal. E! Indice de Masa Corporal promedio fue de 15.7. El Indice de peso
ideal para la talla (IBW) promedio fue de 66.9I, segin esta escala el 62 % (147) tienen desnutricion
severa, 19.4% (46) con desnutricién moderada , 8.43% (20) con desnutricién leve y solo el 10.2% (24)
no tenia desnutricién.

MICROBIOLOGIA: Al 73.8% (222) se les realizé estudio microbiolégico, solo al 26.2% (79) no se les
realizd. La muestra fue obtenida por esputo en el 72.1% (217) y por lavado bronquial por
fibrobroncoscopia en el 1.7% (5).

El gérmen mas aislado fue la Pseudomonas aeuruginosa con el 51.82% (156); le siguid el
Staphylococcus aureus con el 22.25% (67) ; se reportd flora habitual en el 5.9% (18) ; en menor
proporcidn se aislé otras pseudomonas, Haemophilus influenzae , Klebsiella, aspergillus fumigatus,
candida albicansy TB.



En el 18.93% (57) se aisld 2 siendo mas coman Pseudomonas aueruginosa y staphylococcus aureus
en 12.6% (38), pseudomonas aureginosa y candida aibicans en 1.32% (4).

HOSPITALIZACIONES: El 63% (190)de los pacientes no requirié hospitalizacién , solo se vigilaron
por la consulta externa de los diferentes servicio en la clinica de Fibrosis Quistica. El 37% (111)
requirid de hospitalizaciones por cursar con complicaciones que ameritaron manejo y vigilancia
estrecha el nimero des hospitalizaciones mas frecuente fue de 1 con el 23.5% (71), el mayor nimero
de hospitalizaciones se presento en el 0.66% (2) con 9 hospitalizaciones

TRATAMIENTO: Todos los pacientes tuvieron acceso a los diferentes servicios de la Clinica de
Fibrosis Quistica, se puso énfasis en la terapia del aparato respiratorio, el 63.8% (192) recibid una
fisioterapia respiratoria efecliva diaria, el 12.6% (38) recibié una fisioterapia respiratoria irregular
ocasional y el 23.6% (71) no recibié este tratamiento. Solo el 7.3% (22) recibié manejo con
oxigenoterapla, El manejo nutricional se baso en el apoyo de alimentacion suplementaria proteica,
solo el 24.7% (74), conté con este apoyo, los pacientes hospitalizados que requirieron
suplementacion proteica fue del 1.3% (4) que requirié alimentacidn enteral, enteral con sonda y
alimentacién parenteral.

El 67.8% (204) recibié apoyo en forma regular con enzimas pancreéticas, el 10.3% (31) las recibio de
manera irregular y el 21.9% (66) no tuvo esta medicacion.

COMPLICACIONES:

No se reportaron en el 69.7% (210). El 30% (91) que presentd complicaciones , fueron principalmente
cardiorrespiratorias. l.a Insuficiencia Cardiaca Congestiva se presentd en 27 pacientes ; PCO2 alta
en 24 ; hipoxemia en 21 ; atelectasia en 8 ; cirrosis hepatica en 7 ; obstruccion intestinal en 6 ; pdlipos
nasales en 5 ; neumotérax, hemoplisis y litiasis vesicular , cada uno en 3 ; se documento
hipertension pulmonar en 2 casos ; prolapso rectal, pancreatitis, colestasis, TB, enfisema subcutaneo,
con un solo caso para cada complicacién. ’
GENETICA:

Al 34.2% (103) de los pacientes se les realizd estudio genético. Las mutaciones mas frecuentemente
encontradas fueron las siguientes; con el 34.9% (36) la DF508/X ; con el 21.35% (22) la
DF508/DFS08 ; el 14.56 % (15) con X/X ; en el 4.85% (4) con la G542X/X ; en menor proporciodn las
mutaciones DF508/N1303K , DF508/G5515 , DF508/G542X pte.

MORTALIDAD:

Se reporté morlalidad en el 14.9% (45) pacientes, con una edad promedio de 11.4 afios con un rango
de 4 mese y 38 aftos de edad. La causa de defuncién mas reportada fue la cardiorrespiratoria en el
91.1% (41), el 6.7% (3) secundaria a trastorno hepatico, 1 paciente (2.2%) fallecid por
meningoencefalitis.

Hasta el final del estudio se desconocia del estado de salud actual en 50 pacientes (16.6%) ya que no
asistieron a sus controles por la consulta externa en los ultimos 2 aflos ni se cuenta con informacién
acorde a nuestra realidad, desconociéndose aspectos importantes sobre las caracteristicas de esta
enfermedad.
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DISCUSION.

La Fibrosis Quistica es la enfermedad hereditaria autosémica recesiva mas comun entre nuestra
poblacién. A diferencia de lo que sucede en paises industrializados, en Latinoamérica no se tiene una
incidencia real para esta patologia .Hablar de Fibrosis Quistica en un pais como México que si bien
tiene un sistema de salud bastante organizado y que en principio cubre a toda la poblacién, es muy
dificil, esto en parte por la gran extension territorial que tiene y su gran poblacién.

Segun los datos obtenidos en el estudio se puede afirmar que estamos subdiagnosticando la
enfermedad, ya que durante el periodo de revisidn solo se registré a 301 pacientes, cifra menor de la
estimada por el registro latinoamericano de Fibrosis Quistica, que espera para México la presencia de
657 nacidos que cursen con esta enfermedad por aiio para la poblacién. Esto se podria explicarse en
parte por el desconocimiento de 1a enfermedad por parte del personal de salud.

Es de mencionar que el diagnéstico mas frecuentemente se realiza en el Distrito Federal y el Estado
de México (44.18%) y especificamente 10 que sucede en el estado de Sonora donde se diagnosticé
hasta en un 12.29%, cifra alta para el nimero de habitantes.

De manera contraria a 1o que reporta el registro lalinoamericano de Fibrosis Quistica en nuestro pais
la raza mestiza es la mas afectada encontrdndose un menor porcentaje de raza blanca. El sexo mas
afectado fue el masculino. La edad actual mas reportada se encuentra entre los 5 y 30 ailos de edad,
con un promedio de edad de 14.4 afos, cifra mayor a la que se reporta en la literatura
latinoamericana, la edad promedio de diagndstico fue de 5.2 aflos, cifra que coincide con paises de
Sudamérica como Argentina, Brasil y Chile que cuentan con sistemas de salud similares al nuestro.
Es bueno comentar que al 57.9% de los pacientes se les diagnosticé entre el mes de vida y los § afios
de edad; un 7% de los pacientes fueron diagnosticados antes de cumplir el primer mes de vida,
principalmente en el estado de Sonora. La edad media de fallecimiento fue de 11.4 ailos, cifra mayor
que la de la Asociacién Latinoamericana que reporta 8.4 aflos para sus pacientes. Por lo que
podemos afirmar que estamos teniendo dificultad para realizar un diagnéstico oportuno, brindando
una adecuado tratamiento a la poblacién afectada, en relacién a paises Latinoamericanos.
Antecedentes perinatales: solo en un 3.7% fueron productos de un embarazo gemelar. Los sintomas
que hicieron sospecha de la enfermedad difieren muy poco de lo reportado en |a literatura, es asi que
el ileo meconial se reporté en el 2.7% de los pacientes, siendo que en otros estudios se reporta de
hasta un 15%. Los sintomas mas frecuente para sospecha de diagnéstico contindan siendo los
sintomas respiratorios, que se presentaron hasta en un 82.7% de ellos. Llama la atencién que solo al
54% se les detectd algun sintoma de mala absorcion cifra menor a la esperada, lo mismo sucede con
1a desnutricibn que solo se reportd en un 32.2%. Esto se explicaria por el desconocimienio de la
patologia y ademas de no contar en todos los centros hospitalarios con laboratorios adecuados para
la deteccidn de insuficiencia pancredtica o hepéatica oportuna.

Por las caracteristicas socio-econdmicas de nuestro pais se presentan altos indices de desnutricion
en nuestra poblacién, esto repercute negativamente en los pacientes que padecen esta enfermedad,
ya que al ser crénica y multisistémica agrava adn mas el estado de desnutricién y finalmente ello,
condiciona a una mala calidad de vida y a una menor supervivencia de los pacientes.

El andlisis de las escalas para una valoracién de un estado de nuiricion (IN, IMC, IBW) reporta que
solo del 10 al 15% de los pacientes no cursan con desnutricidn, el resto cursa con desnutricién siendo
en el 62% de ellos severa.

Al 72% de los pacientes se les realiz6 estudio bacteriologico, cifra importante para nuestro medio. La
mayor incidencia se presenté para la Pseudomonas aeruginosa (51.8%), siguiendole en importancia
el Staphylococcus aureus (22.2%) coincidentes con otros estudios. Es bueno comentar que en el
12% de los pacientes se aislaron Pseudomonas y Staphylococcus.

El 37% de los pacientes requiri6 de hospitalizacién, siendo el nOimero mas frecuente de
hospitalizaciones de uno en el 23.6%, y el mayor nimero de hospitalizaciones de 9 en dos pacientes,
cifras que se pueden considerar normales para nuestro medio. El resto de los pacientes que no
requirié tratamiento hospitalario fueron vigilados en forma estrecha por los distintos servicios que
conforman la clinica de fibrosis quistica.

Tal como se comentd en el ditimo congreso Hispano-americano de Fibrosis Quistica, realizado en
octubre de 1997 en Cuba sobre la necesidad de brindar al paciente una terapia agresiva efectiva, en
nuestro pais la estamos llevando a cabo en forma parcial debido a carencias por nuestra situacion
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econdmico actual. Pese a habérsele dado énfasis a 1a terapia respiratoria en el estudio nos dimos
cuenta de que solo un 63% de los paciente reciben una fisioterapia diaria efectiva, de manera
irregular un 12%. Llama la atencioén que et resto no |a realice pese al esfuerzo de los profesionales de
salud, quiza explicado a la falta de educacion existentes en algin porcentaje de poblacion de nuestro
estudio. Solo el 7% tuvo manejo con oxigenoterapia, 10 que no significa que no lo requirieran, sino
explicado por el alto costo que implica ello.

En los paises desarrollados se esta dando una gran imporlancia al manejo nutricional de este tipo de
pacientes. En nuestras clinicas no estamos cumpliendo de manera adecuada este aspecto, debido al
alto costo que ello implica, esto se pudo evidenciar en nuestro estudio donde se observé que solo el
24.6% de la poblacion recibe suplementos proteicos orales, y solo un 1.3% recibe otra modalidad de
alimentacién. Todo lo contrario sucede con la administracién de enzimas pancreaticas, ya que el
67.8% de los pacientes 1a reciben en forma regular, el 10.3%, en forma irregular pese al alto costo de
este medicamento.

El 64.7% aparentemente no presentaron complicaciones esto no coincide con la realidad, ya que
estos pacientes por las caracteristicas de la patologia eslan propensos a presemtar dificultades a
diversos niveles. ’

Como se reporta en otros estudios las complicaciones que se presentan con mas frecuencia en este
tipo de pacientes son las relacionadas con el Cor pulmonale (Insuficiencia Cardiaca Congestiva,
pCO2 afta, hipoxemia, e hipertension arterial puimonar).

En menor porcentaje se presentan complicaciones gastrointestinales como cirrosis hepalica,
hipertension portal pancreatitis y sindrome de obslruccion intestinal. Esto no coincide con lo reportado
en los diversos estudios.

Se reporté una mortalidad en 45 pacientes (14.95%) cifra baja para la cantidad de pacientes
estudiados, aunque es bueno cOmentar que 50 pacientes (16.6%) se desconoce su estado de salud
actual, ya que no acudieron a su control en los ultimos dos aftos de estudio. La causa de mortalidad
mas reportada fue la cardiorrespiratoria (91.1%), debido a que las complicaciones mas frecuentes son
del aparato respiratorio, solo en el 6.7% se reportd moralidad secundaria a trastorno hepético, cifra
menor a los esperado.

Finalmente, se revisaron reportes de los estudios de genética, siendo la mutacién mas reportada la
DF508/x en un 34.95%, coincidente con o reporiado en la literatura, siguiendo en importancia la
DFS08/DF508 en un 21.3%.

Podemos concluir, que la Fibrosis Quistica es una enfermedad menospreciada, siendo que es vital su
diagndstico temprano para brindar una mejor terapéutica y por ende mejorar sus condiciones de vida
y ofrecer mayor supervivencia. E|l tratamiento del paciente debe ser multidisciplinario donde
intervienen un grupo selecto de especialistas como son neumdlogos, pediatras, gastroenterdlogos,
fisioterapeutas, cardidlogos, psicélogos, nutridlogos y otros grupos de apoyo, siendo el objetivo del
mismo evitar el progreso de la enfermedad. Finalmente, no se tiene experiencia en el transplante
putmonar como tiltima modalidad terapéutica en este tipo de pacientes.
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CONCLUSIONES.

. La Fibrosis Quistica es 1a mas comun de los trastornos genéticos que se trasmite en forma

autosémica recesiva y en la que ambos padres deben ser portadores del gen. Actualmente
se conocen més de 600 mutaciones.

. En el 100% de los pacientes se establecié el diagnéstico definitivo a través de la prueba

de electrolitos en sudor. .

. En paises industrializados la raza mas afectada es la blanca; en nuestro pais lo es Ja

mestiza.

. La edad de diagnéstico mas frecuente fue de 5.2 afios. La edad actual es de 14.4 aflos y

ta edad media de defuncion de 11.4 ailos.
Solo el 2.7% de los pacientes fue producto de embarazo gemelar.

.-Los sintomas mas frecuentes en la etapa neonatal fue ileo meconial; en mayores los

sintomas respiratorios persistentes predominaron con un 77%.

. El agente bacteriolégico més frecuentemente aislado fue la Pseudomonas aeruginosa en

el 56.9%.

. Solo el 10% de los paciente no cursaban con desnutricién, el resto cursé con algtin grado

de desnutricion; severa 62%, moderada 19.4%, leve 8.4%.

. Unicamente el 36.9% requiri® de manejo en centro hospitalario, el resto de la poblacién

fue manejado por la consulta externa.

10. No se cumple como cabria esperarse el manejo de fisioterapia respiratoria y/u

oxigenoterapia en |a poblacion afectada.

11. No se esta ofreciendo el aporte nutricional adecuado, ain cuando se esta ofreciendo de

manera adecuada el apoyo con enzimas pancreéticas.

12. La complicacién que mas se presenté fue secundaria al Cor pulmonale.
13. La mutacién genética mas reportada fue la DF 508/x
14. Se reportd una mortalidad en el 14.9% de los pacientes, siendo la causa

cardiorrespiratoria la mas importante.
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'ANEXOS:

CUADRO|. - FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.
Distribucién Geografica.
Estado Nimero Porcentaje

Distrito Federal 86 28.57
Estado de México 47 15.6

Sonora 37 12.3
Jalisco 14 4.65
Michoacan 11 3.6

Chihuahua 10 3.32
Puebla ] 2.99
Veracruz 8 2.65
Colima 6 .99
Chiapas 6 1.99
Guanajuato 6 1.99
Tamaulipas 6 1.99
Otros 55 19.27
Total 301 100

CUADRQO Il. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.

Distribucién por grupos etareos

Edad Numero Porc J]
Menor de 1 mes 3 0.99
1 mes - 2 afios 5 1.66
2-5 ailos 30 9.9
5-14 aios 132 43.8
Mayor de 14 afos 12 43.5
Total 30 100

CUADRO lll. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.

Diagnostico.
Clinica Namero Porcentaje

Sd. Respiratorios persi: 249 82.72
Esteatorrea 165 54.8
Desnutricién 97 32.2
Hisloria Familiar 48 15.94
Sd. Respiratorios Agudos 37 12.29
Desequilibrio Hidro-electrolitico 20 6.6

lleo Meconial 8 2.65
Obsiruccién | tinal 6 1.99
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CUADRO V. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO

Estado Nutricional.

Escala Promedio Resullado Porcentaje
ndice Nurticional 73.5 <90 = 203 85.6
ndice Masa Corporal 15.71
ndice peso ideal 66.9 >90 = 24 10.12
para la talla 89-80 = 20 8.43
79-70 = 46 19.4
<70 = 147 62.02
CUADRO V. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.
Raza,
Raza Numero Porcentaje
Mestizo 255 84.7
Blanca 36 12
ndigena 6 2
Negro 2 0.7
Mulato 2 0.7
CUADRO VI. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.
Estudios Microbioldgicos.
Agente Nuamero Porcentaje
P aureginosa 156 51.82
S aureus 67 22.25
Otras Pseudomonas 17 5.64
Klebsiella 7 2.32
H Influenzae 5 1.65
C Albicans 12 3.98
Otros 11 3.63




CUADRO VIi. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.
Hospitalizaciones.

Numero Resultados Porcentaje
0 190 63.1
: 71 23.6
2 24 8
k 12 4
4 1 0.3
[} 1 0.3
] 2 0.7

CUADRO VIil. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.
Tratamiento, Fisioterapia Respiratoria.

Numero Porcentaje
No 71 23.6
Ocasional 38 2.6
Diaria 192 63.8

CUADRO IX. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO.
Tratamiento. Suplementos proteicos.

Numero Porcentaje
No 223 74.1
Suplementos orales 74 24.6
Alimentacién enteral 3 1
Alimentacién parenleral 1 0.3
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CUADRO X. FIBROSIS QUISTICA EN MEXICO
Tratamiento. Enzimas Pancreaticas:

Numero Porcentaje
No 66 21.9
Regular 204 B87.8
Irreguiar 31 10.3
CUADRO XI. FIBROSIS QUISITICA EN MEXICO.
Complicaciones:
Clinica Namero Porcentaje
| Insuficiencia Cardiaca 27 8.97
Hipercarbia 24 7.97
Hipoxemia 21 6.9
Cirrosis 7 2.3
Atelectasia 2.6
Pdélipos Nasal 5 1.6
Neumotérax 3 0.99
Hemoptisis 3 0.99
Litiasis Vesicular 3 0.99
Hiperiensién Pulmonar 2 0.66
Otros 7 2.31

CUADRO Xll. FIBROSIS QUISITICA EN MEXICO.
Genética:

Mutacién Nimero Porcentaje
DF508/X 36 34.95
DF508/DF508 22 21.35
XX 15 14.56
G542X/X 5 4.85
Otros 25 24.7
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