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Comentario

(Es de interés para el pediatra un consenso sobre diagndstico
y tratamiento de los pacientes con fibrosis quistica?

A consensus on diagnosis and treatment of

cystic fibrosis: ;Is it of interest for the pediatrician?

Dr. Edgardo Segal*

La fibrosis quistica (FQ) es la enfermedad genéti-
ca potencialmente letal mds frecuente en nuestra
poblacién, con una incidencia de 1:6.131 recién naci-
dos vivos.! Su transmisién es autosémica recesiva y,
si bien se han descrito més de 1.500 mutaciones, la
mayoria de los afectados padece una de las 20 mas
frecuentes. El cuadro clinico cldsico se caracteriza
porenfermedad pulmonar progresivay malnutricién
desde los primeros afios de la vida; sin embargo, un
niimero importante de pacientes tiene afectacién
leve y es relativamente frecuente el diagnéstico en
nifios mayores, adolescentes y aun adultos.

La sobrevida promedio, que hasta hace pocas
décadas no superaba los 10 afios, actualmente es de
37 afos,* debiéndose considerar que por su edad
muchos pacientes se han beneficiado poco con los
dltimos avances terapéuticos. La mejoria lograda en
sucesivas cohortes permiten predecir que los nifios
nacidos en 2000 tendran una sobrevida promedio
mayor de 50 afios,” por lo que es posible inferir que
aquellos pacientes detectados precozmente, con ac-
ceso al tratamiento requerido y una adherencia acep-
table, tendrdn una expectativa de vida cada dfa mas
proxima a la de la poblacién general. En EE.UU. y
Europa el 45% de los pacientes son adultos.

Elpronéstico depende de muiltiples factores: edad
al diagnéstico, genotipo, genes modificadores, con-
diciones ambientales, control de la infeccién pulmo-
nar, nutricién, asistencia en centros especializados,
acceso al tratamiento y observacién terapéutica.

La mayoria de los pacientes muere por la afecta-
cién pulmonar, que generalmente se instala desde
los primeros afios de la vida; sus manifestaciones
clinicas son frecuentemente subestimadas por el pa-
ciente, la familia y los médicos, pero expresan dafio
tisular progresivo e irreversible. Si no se realiza el
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tratamiento adecuado, que basicamente incluye al

menos dos sesiones de kinesiologia respiratoria cada

dia, aerosolterapia, nutricién adecuada y antibi6ti-
cos en las exacerbaciones, las posibilidades de
sobrevida serdn limitadas.

Lamentablemente, los resultados enla Argentina
distan mucho de los obtenidos en los paises desarro-
llados. Es asi que muchos nifios mueren o tienen
afectacion grave y limitante ya en los primeros afios
de la vida. Los motivos son multiples:

1. Elsubdiagndstico es importante. De acuerdo ala
tasa de natalidad dela Argentina, cada afio debe-
riamos diagnosticar 110 nuevos pacientes; si bien
no hay datos recientes, hasta 1995 se diagnostica-
ba a menos de la mitad.

2. Los programas de pesquisa neonatal para FQ
s6lose utilizan en una poblacién seleccionadayla
mayoria de los pacientes son diagnosticados por
sintomas y frecuentemente en estadios avanza-
dos de la enfermedad. La importancia de dichos
programas, con estrategias variables segtin los
paises y recursos, ya se acepta universalmente;*
sus beneficios demostrados incluyen un impacto
potencial en la sobrevida.>®

3. Laevaluacién del grado de afectacién suele pre-
sentar dificultades. La evolucién es generalmen-
te lenta, con instalacién solapada de las manifes-
taciones clinicas, lo cual determina que el pacien-
te y la familia las acepten como “normales”; no
obstante, expresan deterioro clinico y funcional
progresivo. Laradiograffa de térax muestra cam-
bios minimos durante mucho tiempo y, cuando
las bronquiectasias son evidentes, el dafio pul-
monar es muy importante. La infecciéon bron-
quial es peculiar en los pacientes con bronquiec-
tasias por FQ u otra etiologfa: al comienzo sélo
produce sintomas o signos leves, que suelen ser
poco llamativos; pero si se presentan simultdnea-
mente indican una exacerbacién infecciosa. El
consensorealizaunaporte valioso al describirsus
caracteristicas.

4. Pocos pacientes son tratados precozmente con
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estrategias que favorecen la depuracién de la via
aérea y que evitan o postergan la infeccién pul-
monar crénica. Luego de instalada la infeccién
por Pseudomonas aeruginosa de la mucosa, el pro-
nostico cambia significativamente.”

5. Es frecuente que pacientes de grandes centros
urbanos con buenas condiciones sociales y eco-
némicas presenten desnutriciéon importante. No
debe aceptarse la desnutricién como una mani-
festacion inevitable del gen de la FQ: obedece a
multiples factores, puede ser prevenida y, cuan-
do se ha instalado, debe ser tratada.®®

6. No obstante laimportante y amplia experiencia
internacional'® acerca de la asistencia en centros
con equipos multidisciplinarios, conformados
con pediatras neumondlogos, nutricionistas,
kinesi6logos, especialistas en salud mental, tra-
bajadores sociales y enfermeras especializadas,
muchos pacientes en nuestro pais no tienen
acceso a ellos.

7. Laasistencia aunndmero creciente de adultos es
un desafio atin no resuelto en nuestro pafs: mds
del 20% de los afectados es mayor de 18 afios, la
mayoria no es asistida en centros especializados
y contamos con pocos profesionales entrenados.

8. Elaccesoalosrecursos terapéuticos no es univer-
sal. Lamedicacién es de alto costo y las entidades
oficiales y privadas suelen tratar de evitar su
cobertura.

9. Las politicas de control de infeccién en muchos
centros son escasas y han sido incorporadas tar-
diamente. La atencién segtin la bacteriologfa, la
higiene y la desinfeccion delas dreas de asistencia
y de los equipos utilizados son indispensables."

10. Las dificultades sociales y econémicas en nuestro
medio sonimportantes y condicionan aun mésla
adherencia a regimenes terapéuticos agotadores.
Afortunadamente, se estdn incorporando recur-
sos farmacolégicos y de depuracién de la via
aérea que facilitaran el tratamiento.

La Sociedad Argentina de Pediatria ha realizado
importantes esfuerzos para lograr la difusion de
conocimientos relacionados con el diagnéstico y
tratamiento de la FQ, y ha estimulado la conforma-
cién de equipos especializados con todos los profe-
sionales requeridos paralaatencién delosafectados.
En 1999, publicé el Consenso Nacional de Diagnés-
tico y Tratamiento, con la participacion de todos los
pediatras, pediatras neumondlogos, nutricionistas y

kinesi6logosinteresados del pafs. Durante estos afios
ha sido un instrumento muy importante para los
profesionales y para la seguridad social, y por consi-
guiente para los pacientes, quienes se beneficiaron
con todos los recursos disponibles. En esta nueva
version se realiz6 una actualizacién en el diagndsti-
co, especialmente en la pesquisa; se jerarquizé la
importancia de la tomografia computada de alta
resolucién en la evaluacion, por ser el método mas
sensible parala deteccion dealteraciones anatémicas
precoces;'? se incorporaron nuevos recursos tera-
péuticos y se ha resaltado la importancia de las
estrategias para evitar o posponer la infeccién cré-
nica con Pseudomonas aeruginosa’y delas politicas de
control delainfeccién. Ademds se han incorporado
los requisitos para la organizacién de la atencién,
las dificultades propias de la adolescencia y la pla-
nificacién de la transicién a centros asistenciales de
pacientes adultos.

Seguramente, esta actualizacién constituird un
recurso importante para el pediatra en la cada dia
mas frecuente posibilidad de asistir a nifios con esta
peculiar y compleja enfermedad. B
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El nuevo Consenso de Enfermedad Fibrosis Quistica se publicara completo en versién electronica.



