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INFORME DE CASO

Fibrosis quistica. Informe de un caso

Cystic fibrosis. Case report
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RESUMEN

Preescolar de 2 anos Y.G.M, blanco, procedente de &area rural, San
Antonio del Sur, que cuando cumplié el primer afio en el 2010 se le
diagnostica una fibrosis quistica (FQ) Durante la etapa de lactante
presenta infeccidn respiratoria aguda (IRA) recurrente asi como
manifestaciones digestivas prevaleciendo las deposiciones
esteatorreicas. El nifo recibié varios ingresos hospitalarios, propiciando
que su estado nutricional se comprometiera. Un equipo multidisciplinario
le realizd los estudios correspondientes diagnosticandose la enfermedad.
Esta afeccion hasta ahora es incurable, la mas letal de las afecciones
genéticas en nifos blancos.

Palabras claves: Fibrosis quistica o mucoviscidosis, infecciones
respiratorias agudas
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Kindergarten kid, 2 years old YGM, white, from rural area, San Antonio
del Sur, in his first year old in 2010 was diagnosed with cystic fibrosis
(CF) during the infant stage, he presented acute respiratory infection
(ARI) and recurrent digestive manifestations prevail esteatorreicas stool.
The child received several admissions, leading to compromise nutritional
status. A multidisciplinary study was performed for the diagnosed
disease. This condition is incurable so far, the most lethal genetic
diseases in white children.

Keywords: cystic fibrosis or cystic fibrosis, acute respiratory infections

INTRODUCCION

La FQ o mucoviscidosis, es hasta ahora una afeccién incurable y la mas
letal de las afecciones genéticas en nifios blancos, caucasicos.!3

Es wuna afeccion hereditaria autosdmica recesiva, producida
fundamentalmente por un solo gen alterado denominado gene FQ. Se
han descrito hasta el 2004, mas de 1000 mutaciones.! Afecta, directa o
indirectamente, a una parte de todos los aparatos o sistemas del cuerpo
humano, en particular las vias aéreas, sobre todo las bajas, glandulas
sudoriparas, pancreas, intestinos, higado y vias biliares, conductos
deferentes y epididimo y menos frecuente cuello uterino.2:34

Se considera que la frecuencia de la FQ es de 1 x 2500 a 1 x 3500 en
recién nacidos vivos de la raza blanca y de 1 x 10000 en negros. En
Cuba se encontrd una frecuencia algo mayor de 1 x 5000.1

Aunque hay algunas publicaciones que sehalan una pequena
predileccion sobre el sexo masculino, la mayoria de los autores
establecen que no hay predominio de un sexo sobre otro. Muchos
plantean que la mortalidad es mayor en el sexo femenino después de los
6 afos de edad. Se ha senalado que la aparicion en adultos es de
alrededor del 7 % en paises desarrollados.*

Se plantea que la alteracion basica en la FQ se debe a una pobre
eliminacion del cloro desde las células epiteliales bronquiales hacia la luz
bronquial, y una mayor reabsorcién del Na* desde esta hacia el epitelio>.
lo que produciria una pobre hidratacién del liquido que cubre la cara
apical de dichas células, que se hace mas espeso, viscoso y adherente.
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Hay pacientes en que predominan las manifestaciones respiratorias
bajas, agudas, a repeticién o crdnicas, pero en los casos tipicos se
acompanan de participacion del sistema digestivo con un sindrome de
mala absorcidon por insuficiencia pancreatica exdgena y con poco
aumento de la talla y el peso.

En la provincia de Guantanamo existen dieciocho casos y en el municipio
existen actualmente 3 casos, todos diagnosticados antes del afio de
edad. Hace 3 aios fallecié una adolescente de 15 afos de edad.

Ante la infrecuencia de esta grave enfermedad en la cual se piensa
bastante poco y su reporte en algunas regiones de las Américas es muy
recurrente, se propuso la realizacién del presente trabajo con el objetivo
de presentar un caso de fibrosis quistica en un nifo del area de salud.

PRESENTACION DEL CASO

Se informa el caso de un preescolar de 2 afios YGM que a los 2 meses
presenta un sindrome coqueluchoide y posteriormente presenta cuadros
de infecciones respiratorias a repeticién (catarro comun, bronquitis
disneizante y neumonias) recibiendo varios ingresos hospitalarios.

A los 7 meses la madre notdé que las deposiciones eran de tipo
esteatorreicas, es decir, presentaban 3-6 deposiciones al dia
semipastosas, palidas, fétidas con pequenas gotas de grasa visible que
flotaban en el agua.

Se interconsulté con gastroenterologia y posteriormente con el equipo
multidisciplinario de FQ y se decide indicar estudios complementarios
para corroborar su diagndstico.

Antecedentes patoldgicos personales (APP): Lo referido.
Antecedentes patoldgicos familiares (APF): No refiere.

Examen fisico:

Aspecto de nifio delgado. En 3-10 percentil. Bajo peso, delgado, retraso
pondo-estatural. Deformidad toracica (Ver Figura 1). Mantiene polipnea
superficial (Figura 2). Hipersonoridad toracica. Estertores sibilantes
esporadicos y estertores humedos intermitentes. Tos recurrente,
dermatitis, deposiciones alteradas, esteatorrea, neumonias frecuentes
secundarias e infecciones bacterianas.
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Figura 1. Deformidad toracica que presenta el
nifo, propia de su enfermedad.

Figura 2. Dermatitis presente y prominencia del
abdomen.

Examenes de laboratorio clinico:
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Electrélitos del sudor. Se realizd por el método iontoforesis con
pilocarpina.

1lra muestra Cl 89.6 mol/I

2da muestra Cl 108 mol/I

3ra muestra Cl 97 mol/I

Determinacion de la presencia de grasas en heces fecales.
Intubacién duodenal. Trofozoitos de giardia lambia
Glicemia: 3.5 mol/I

Colesterol: 2.1 mol/I

Transaminasa TGO 36.3
TGP 16.4

Triglicéridos: 1.5

Urea: 2.0

Creatinina: 54.6
Hemograma: Hb 98 gl
Eritrosedimentacidon: 22 mmh

Lamina Periférica: Anisocitosis, hipocromia, poiquilocitosis, microcitosis.
Radiografia de térax AP (descenso del hemidiafragma, atrapamiento de
aire, radiotransparencia).

Coagulograma: Normal.
Exudado faringeo: Flora normal.

Ultrasonido abdominal: Hepatomegalia del cm.

Impresion diagndstica: Fibrosis quistica.

DISCUSION DEL CASO

Actualmente no existe una teoria que pueda explicar todas las
manifestaciones de la FQ, desde luego, ninguna puede aclarar todas las
alteraciones producidas en las vias aéreas bajas y los pulmones, por lo
tanto, las manifestaciones clinicas son multiples, varian de un paciente a
otro, aun con el mismo genotipo y una misma familia. En este caso las
manifestaciones clinicas son respiratorias y digestivas, estas ultimas son
dependientes de la insuficiencia pancreatica exdégena, siempre
acompanado a las manifestaciones respiratorias. Las manifestaciones
digestivas aparecieron antes del afio de edad con deposiciones
esteatorreicas, semipastosas, fétidas con gotas de grasas Vvisible.
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Existen autores que plantean a veces la insuficiencia pancreatica tarda
en aparecer 1-20 afos después del cuadro broncopulmonar.

Las manifestaciones respiratorias son las mas frecuentes en el paciente
estudiado, el cuadro comenzd con manifestaciones respiratorias a
repeticion y sintomas como tos, falta de aire y expectoracion. El nifo
recibid6 varios ingresos por cuadros de bronquitis disneizante,
bronquiolitis y sindrome coqueluchoide. Se plantea que las infecciones
broncopulmonares pueden ser producidas por diferentes virus vy
bacterias (virus sincitial respiratorio (VSR), bacterias como estafilococo
aureus, klebsiella, haemophilus influenzae, asi como la pseudomona
aeruginosa.®

La severidad de la enfermedad pulmonar tiene una relacion intima con
la nutricién y con las alteraciones del aparato digestivo, en particular
con la insuficiencia pancreatica y la cirrosis hepatica.l.®7 En la evolucion
pueden aparecer cuadros bronquiales o asmatiformes, tal como sucede
en el caso estudiado.

Mas del 85 % de los pacientes presentan insuficiencia pancreatica
exdgena, acompafiada de las manifestaciones respiratorias.l 8 En la
presentacidon del caso se hizo referencia: A los 7 meses se comenzo a
observar que en las deposiciones que eran semipastosas, aparecian
abundantes gotas de grasa que flotaban en el agua, llamando Ia
atencién a los padres, motivo por el cual se reevalud el caso y se decidid
su estudio para corroborar la enfermedad.

Diferentes autores plantean, que el aspecto de las heces fecales es
como se describié anteriormente, aunque pudieran presentarse diarreas
mantenidas por déficit de lactosa, pero poco frecuente en pacientes
blancos, o episodios iguales de diarrea como en cualquier otro nifio sin
FQ, por infecciones entéricas.>’:8

Las deposiciones alteradas mantenidas son compatibles con un sindrome
de mala absorcién intestinal por una insuficiencia pancreatica exdgena.
Se acompana de un abdomen prominente (Figura 2) flatus muy fétidos,
cuadro muy caracteristico en el nifio estudiado, observandose su
compromiso del estado nutricional, donde la masa muscular estd
disminuida con extremidades delgadas.

Las manifestaciones clinicas se dividen de la siguiente forma:1.9-11

- Manifestaciones clinicas dependientes del sistema respiratorio
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- Manifestaciones clinicas dependientes de la insuficiencia pancreatica
exdgena que se traducen por un sindrome de malabsorcién intestinal,
y/o debido a otras alteraciones del pancreas.

- Manifestaciones dependientes de las alteraciones gastrointestinales y
hepatobiliares.

- Manifestaciones dependientes de las glandulas sudoriparas.

- Otras manifestaciones clinicas de la FQ.

El diagndstico se clasifica en dos aspectos:

- Electrodlitos en el sudor elevados: ClI- mayor 60 meg/l, por lo menos
dos determinaciones realizadas.

- Junto a las manifestaciones antes descritas.

- APF con FQ.

CONSIDERACIONES FINALES

La evolucién y el prondstico dependen de varios factores.

- Diagnéstico precoz, con tratamiento enérgico individualizado de
comienzo temprano.

- Del grado de las lesiones pulmonares, asi como el estado nutricional.

- Cooperacién familiar y la actitud del paciente hacia su afeccion,
cuando tenga edad para comprenderla.

El nifio estudiado tiene seguimiento periddico por el equipo provincial de
FQ, ademas en la Atencién Primaria de Salud, el Equipo Basico de Salud
unido a un equipo multidisciplinario integrado por pediatra, neumologo.
El médico y la enfermera tienen un papel preponderante en la
comunidad junto a la fisiatra, el psicélogo, trabajador social, nutridlogo,
gastroenterologo.

La enfermera recibe educacién sobre el cuidado del nifio con FQ. Ensena
a la familia sobre aspectos importantes tales como:

> Razones por la que lleva al nifio a la consulta de FQ.

> Ensefa sintomas y signos de reagudizacién de los problemas
respiratorios.

> Administracion de medicamentos.

> Ensefa consejo genético.

> Recibe retroalimentacién de la madre sobre la ensefanza
impartida.
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En dependencia de los sintomas y signos se citaran a las especialidades
afines.
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