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Fibrosis quistica. Presentacion de un caso.
Cystic fibrosis. A case report.
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Resumen

La Fibrosis Quistica (FQ) es una enfermedad genética que se caracteriza por la afeccién de las
glandulas de secrecion exocrina y aunque la enfermedad pulmonar crénica es la causa mayor de
morbilidad y mortalidad, también puede manifestarse de manera importante en el sistema digestivo por
insuficiencia pancreética exocrina, en ambos en mas del 85% de los pacientes. Reportamos el caso de
un nifio de 3 afos en el que han predominado las alteraciones metabdlicas.
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Desarrollo

PRESENTACION DEL CASO.

Paciente YBG de 3 afios de edad, masculino, blanco que ingresa a los 2 meses de edad en sala de
afecciones respiratorias pediatricas del Hospital Provincial Docente “Dr. Antonio Luaces Iraola” con
diagnéstico de Bronconeumonia por inapetencia y tos con ahogo. En su estadia en sala inicia cuadro
emético que lo lleva a la deshidratacion severa por lo que se traslada a la Unidad de Cuidados
Intensivos Pediatricos(UCIP). Posteriormente ingresa en 2 ocasiones en sala de miscelaneas con
cuadros de deshidratacion severa, alcalosis metabélica y aspecto desnutrido siendo siempre necesario
su traslado a UCIP, por estos motivos se comienza su estudio inter consultandose con Cirugia
Pediatrica para descartar Estenosis Hipertréfica del Piloro se interconsulta ademas con nefrologia,
endocrinologia. EXAMEN FISICO: Datos Positivos: Palidez cutaneo mucosa, signos de deshidratacion
ligera, moderada y severa, aspecto desnutrido. Complementarios: Hb-84g/l. Leucocitosis moderada
con linfocitosis, eritrosedimentacion normal, proteinas totales normal, glicemia normal, creatinina
normal, plaguetas normal, Na y K normal, 3 gasometrias con alcalosis metabdlica, LCR citoquimico
normal, Rx de térax AP(1) con lesiones inflamatorias de aspecto bronconeuménico, Rx de EED con
reflujo gastroesofagico grado 11, US abdominal sin alteraciones, conteo de reticulocitos bajos, lamina
periférica hipocromia y anisocitosis, Rx de craneo AP y lateral sin alteraciones, Rx de térax AP(2) signos
de atrapamiento aéreo discretas lesiones inflamatorias. Alos 9 meses de edad ingresa nuevamente con
dificultad respiratoria egresando con diagnéstico de posible Asma Bronquial. A los 10 meses ingresa
en Hospital Pediatrico de Santa Clara por falta de aire. Examen fisico: datos Positivos: Polipnea, ruidos
transmitidos, discreto tiraje subcostal. Complementarios: Hisopado Faringeo profundo con
Pseudomona Aeuriginosa, electrolitos en el sudor: (1) P-113, Na 71, Cl 160; (2) P-116, Na 120, Cl 124;
(3) P-126, Na 121, CI 131. Diagndstico definitivo al egreso: Fibrosis Quistita. Ya con este diagnéstico y
con evolucién estable al afio y medio de edad requiere ingreso en UCIP por presentar cuadro de
deshidratacion severa sin la presencia de vomitos ni diarreas solo sudoracion profusa con pérdida de
aproximadamente 1Kg de peso que recuperé luego de hidratarse. Complementarios: Gasometria
alcalosis metabdlica, Na bajo, K normal.

Analisis y Discusion de los Resultados
La Fibrosis Quistica (FQ) descrita en 1938 por Anderson es una enfermedad hereditaria autosomica
recesiva, causada por mutaciones en el gen que codifica una proteina reguladora de la conductancia



transmembrana (CFTR) responsable del canal del Cloro (1-3). Constituye el rasgo recesivo con peligro
para la vida mas habitual en la raza blanca (4), la mas frecuente enfermedad pulmonar supurativa en
nifios y adultos jovenes y es la responsable de la mayor parte de los casos de insuficiencia pancreética
exocrina en la primera etapa de la vida (5). Su frecuencia en nuestro pais es algo menor a 1 por 5000
recién nacidos vivos (6). 1 de cada 25 personas es portadora de la enfermedad (7).

En sus inicios se calific6 como fatal o letal porque la expectativa de vida era menor a los 5 afios de
edad. Actualmente con un mejor conocimiento de la enfermedad, un diagndstico precoz y una
terapéutica intensiva la sobreviva promedio en paises desarrollados es de 40 afios (8).

Se manifiesta clinicamente en su forma clasica y mas habitual 85% por enfermedad pulmonar
obstructiva crénica, insuficiencia pancreética exocrina (IP), elevacion del Cl en el sudor e infertilidad en
varones por azoospermia (9). Presentaciones menos frecuentes incluyen pacientes con suficiencia
pancreatica (SP), que suponen aproximadamente el 15% de los pacientes diagnosticados y con
afectacion pulmonar leve.

Las caracteristicas especificas del cuadro clinico dependen, ademdas del genotipo, del tiempo de
evolucién. Existe una gran variacién en relacion con la edad de inicio y el ritmo individual de progresién
de la enfermedad. Suele manifestarse en los primeros meses de vida con problemas respiratorios
asociados a manifestaciones digestivas como diarreas cronicas y retraso del desarrollo. A lo largo de
la vida aparecen otros signos y sintomas que configuran la historia natural de la enfermedad.

El fenotipo FQ incluye complicaciones frecuentes como el ileo meconial que esta presente en cerca del
10-20% de los pacientes al nacimiento, el sindrome de obstruccion intestinal distal, la pancreatitis,
poliposis nasal, enfermedad hepatica asociada, diabetes, entre otros (10-11).

Los pacientes con FQ eliminan cuatro veces mas sodio por el sudor que los sujetos sanos y el exceso
de sudoracion puede producir liberacion de Aldosterona, retencion renal de sal y deshidratacion. Las
situaciones de aumento de la temperatura ambiental, la fiebre, el ejercicio fisico, los factores de estrés,
vomitos o diarreas, pueden llevar al cuadro de deshidratacién con alcalosis metabélica por hipocloremia
e hipokaliemia (12). Esta complicacion puede ser frecuente en época calurosa y debe ser prevenida
recomendando la ingesta adicional de 1 a 4g de sal por dia, segun la edad del paciente.

El diagnéstico sigue siendo esencialmente clinico y de laboratorio al demostrar la anormalidad epitelial
en la sudoracién (concentraciones elevadas de electrolitos en el sudor). La prueba debe ser realizada
en un centro especializado, de lo contrario son frecuentes los falsos positivos y los falsos negativos. El
estudio puede realizarse desde muy temprana edad. El andlisis del ADN permite confirmar la mutacion
del gen responsable de la FQ (13). Sin embargo, agregan los autores el mayor obstaculo en el
diagnéstico de FQ esta representado por la falta de sospecha en un enfermo que tal vez no retine todos
los criterios clinicos comentados.

Abstract

Cystic fibrosis is a genetic disease characterized by involving the exocrine gland, although the chronic
pulmonary disease is the major cause of morbility and mortality, it may also develop in the digestive
system due to exocrine pancreatic insufficiency (85%) of thea three year old child with metabolic
alterations
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