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INTRODUCCION

La fibrosis quistica se define como una enfermedad de origen autosomica que afecta la
produccion y flujo de moco dentro de los pulmones de los pulmones y sistema digestivo,
por lo que el paso de aire entre vias aéreas se obstruyen con un moco grueso pegajoso*
(Mandal, 2018), por muchos estudios ya realizados se puede notar que su incidencia es
muy frecuente, resulta interesante su forma de presentacion de enfermedad debido a
que es la alteracion del gen CFTR y cada una de las complicaciones que se pueden
presentar, ademas de que la edad es un factor decisivo debido a que si se presenta en
los adultos puede llegar a ser mucho mas complicado, generalmente se diagnostican en
casos de nifios y adolescentes, la teoria mas aceptada, y avalada por muchos
investigadores es debido a un dafio de la proteina CFTR “regulador de la conductancia
de la transmembrana de la fibrosis quistica” y que por lo general se para que una persona

desarrolle esta enfermedad necesita tener un gen defectuoso por herencia de los padres.
INTRODUCTION

Cystic fibrosis is defined as a disease of autosomal origin that affects the production and
flow of mucus within the lungs of the lungs and digestive system, so that the passage of
air between airways is obstructed with a thick sticky mucus (Mandal, 2018), for many
studies already carried out, it can be noted that its incidence is very frequent, Its form of
presentation of the disease is interesting because it is the alteration of the CFTR gene
and each one of the complications that can occur, besides that age is a decisive factor
because if it occurs in adults it can reach be much more complicated, it is generally
diagnosed in cases of children and adolescents, the most accepted theory, and endorsed

by many researchers is due to a damage of the CFTR protein "regulatory the

! Fibrosis quistica como una enfermedad de cardcter autosémico
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transmembrane conductance of cystic fibrosis "and that usually stops a person
developing this disease needs to have a defective gene by parental inheritance.

DESARROLLO
1. Respiratorio

La respiracion es el conjunto de procesos fisiolégicos que permiten la utilizacion del O2
a nivel celular, involucra a todo el aparato respiratorio en conjunto para realizar cada
funcién, desde los musculos respiratorios, el sistema nervioso central y periférico que
controlan la ventilacién, el aparato circulatorio y la sangre, que transportan el O2 desde
el pulmédn a las células, de igual manera que los sistemas enzimaticos que utilizan el O2

a nivel celular (Escovar, s.f.)?
1.1 Tamafio pulmonar

Para evaluar el real estado de funcionar del pulmén es necesario tomar las medidas de
su volumen, dado los diferentes casos o circunstancias que puedan modificar el tamafio

normal, ya sea por enfermedades o por cambios de estructura,

Pero ¢ Coémo hacemos esto? Lo que se debe hacer es medir el volumen maximo que se
puede espirar luego de haber realizado una inspiracibn maxima, a este volumen se lo
denomina la capacidad vital, hay que tomar en cuenta que varia segun la edad, talla, y

el sexo.
1.2Ventilacion.

En este mecanismo se renuevan continuamente aire de las zonas de intercambio
gaseoso de los pulmones, en las que el aire esta proximo a la sangre pulmonar, aqui se
encuentran los alveolos, los sacos alveolares, los conductos alveolares y los bronquiolos
respiratorios (Guyton & Hall, 2011)3

2 Fisiopatologia respiratoria tomada de las lecturas recomendadas del Dr. Carlo Garcia Escovar
3 Ventilacién pulmonar, sacado del libro de Guyton y Hall
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Unidad respiratoria terminal.

La unidad respiratoria terminal son los alveolos, en el cuerpo humano existen alrededor
de 300 millones de alveolos, poseen un diametro de 270um, a este nivel los alveolos
constituyen una red de capilares, cada alveolo se encuentra rodeado por 2000

segmentos capilares compartidos por alveolos adyacentes
Fisiopatologia

Fibrosis Quistica pulmonar

Definicién de FQP

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad autosOmica recesiva causada por
mutaciones en el gen localizado en el brazo largo del cromosoma 7 que codifica la
proteina reguladora de la conductancia transmembrana (RTFQ) (F.Baranda & Coll,
2011)%.

Algunos de los factores que influyen en la fibrosis quistica estan basado en
microorganismos patdégenos como los Staphylococcus Aureus, Pseudomona
aeruginosa, entre otros, los cuales por lo general complican la enfermedad llevando a
una etapa de cronicidad o incluso la muerte, siendo los nifios que son los mas afectados
debido a la edad temprano y que no cuentan con una sistema inmunitario tan
desarrollado que pueda combatir en estos casos (Aquino & Gonzales, 2017)°, una de las
teorias para combatir esta enfermedad y que no sea convierta en una infeccion crénica
es el rapido diagnostico dado que esta es la manera en la que los pulmones se van

degenerando y produciendo la muerte de los pacientes. FIG1

4 Definicién de fibrosis quistica pulmonar
5 Caracterizacion molecular de bacterias patégenas de las vias respiratorias de pacientes peruanos con fibrosis
quistica
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Si relacionamos a la fibrosis quistica con una teoria es que esta es causada por las
mutaciones o degeneracion que ocurre en el Gen CFTR o mas conocido como regulador
de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica cuya funcién es codificar la
proteina que progresara a funcionar como canales de cloro, de aqui viene la conduccion
de agua y sal a través de la membrana celular, cuando es dafiada la actuacion de gen
CFTR sobreviene una secrecién de mucosa con un mayor espesor, entonces decimos
gue estos conductos en los que son transportados contaran obstrucciones que impiden

el paso de las sustancias que los pulmones necesitan para su correcto funcionamiento.
Factores de Riesgo

De tipo Genético

Por lo que la fibrosis quistica es hereditario se transmite de generacidén en generacion
De tipo metabdlico

Uno de los factores de riesgo dentro de aquellas personas que tienen el trastorno de
fibrosis quistica es que sobresalga la disminucion o un déficit de vitamina K, es una
vitamina de tipo soluble que se encuentra de dos formas naturales: Vitamina K1
(filoguinona) esta la encontramos en la mayor parte de vegetales de hojas verdes y aceite
vegetal, Vitamina K2 (menaquinona) podemos hallarla en los alimentos fermentados

(Krzyzanowska, 2017)8.

El funcionamiento de la vitamina k es muy amplio, hablando de algunos de ellos tenemos
a, contribuir a factores de coagulacién de la sangre (11, VII, 1X, X), ayuda a la calcificacion
vascular, la mineralizacion de los huesos, previene el cancer, asociada a la

sensibilizacion de la insulina.

En la fibrosis quistica la insuficiencia de vitamina k desencadena la hipoabsorcion de
intestinal por insuficiencia pancreatica, hepatopatia, mala ingesta de alimentos, entre
otros, sin embargo esto son factores los cuales haran que los pacientes con FQ

predispongan sufran de hematomas o hemorragia facilmente.

6 Prevalencia de deficiencia de vitamina k y factores asociados
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Una de las formas de contrarrestar este factor seria la implementacion de un suplemento
de la vitamina k, pero en estudios ya realizados no muestran una gran mejoria en lo
pacientes que presentan FQ debido a que, pese a que ellos cuentan con un tratamiento

de ingesta de suplementos continian mostrando una deficiencia de ella.
Tratamiento nutricional

Los pacientes con FQ necesitan de una dieta balanceada para poder complementar
ciertos déficits que puedan presentar en el ritmo de su vida diaria y todas las tareas
requeridas, esto ayudara que cada paciente pueda tener un mejor estilo de vida y tener
un buen prondstico de su enfermedad, en cada caso puede ser diferente debido a las
condiciones en la que esté presente su enfermedad, cada paciente debe tener un
cuidado segun el médico que lo atiende recomiende esperando que ellos acojan y
respeten las indicaciones dictadas, los sintomas méas comunes que puedan presentarse
debido a una mala nutricibn son la pérdida de peso, hiperglucemia, esteatorrea,
deshidratacion, sin embargo existen complicaciones mayores que pueden presentarse
como reflujo gastroesofagico, sindrome de obstruccion intestinal distal, estrefiimiento,

apendicitis (Garriga & Horrisberger, 2017)’.

Como se sabe no existe una cura para la fibrosis quistica pero se trata a los pacientes
con varios tratamiento alternativos que mejoran la vida de las personas enfermas, no
solo se trata por un médico en general si no varios especialistas para llegar a un conceso

de cual la mejor alternativa para el paciente (Clinic, 2018)32.
Debemos tomar los puntos mas importantes para el tratamiento que son:

e Preveniry controlar las infecciones que pueden producirse en los pulmones
e Eliminar y ablandar la mucosidad de los pulmones
e Tratar y prevenir la obstruccion intestinal

e Proporcionar una alimentacion adecuada

7 Guia de Nutricidn en pacientes con fibrosis quistica
8 Tratamiento en los pacientes con FQ
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Manifestaciones de Signos y sintomas

Es necesario decir basados en estudios las manifestaciones varian de acuerdo a el tipo
de fibrosis quistica que el paciente presenta, debido a que muchas veces estan son
manifestadas desde el momento en que nace, o pueden empezar en la adolescencia o
edad adulta, una peculiaridad es que las personas con FQ contienen mas sal en el sudor
gue el resto, la FQ puede afectar directamente al sistema respiratorio o puede llegar al
sistema digestivo, a las personas que se les diagnostica la enfermedad en la etapa adulta
puede llegar a desarrollar problemas anormales, como pancreatitis, infertilidad o

neumonia .
Los sintomas respiratorios caracteristicos que se suelen dar son:

e Silbido al respirar

e Tos persistente con mucosidad espesa (esputo)
¢ Intolerancia al ejercicio

e Congestion nasal o fosas nasales inflamadas

e Infecciones pulmonares recurrentes
Los sintomas digestivos:

e Heces mal olientes o grasosas
e Obstruccion intestinal, generalmente en los recién nacidos
e Estrefliimiento grave

e Problemas para aumentar o bajar de peso

En este caso se pueden obstruir las mucosas por su alta viscosidad dado que estas
transportan las enzimas digestivas desde el pancreas hasta llegar al intestino delgado
(Clinic, 2018)°. FIG2

9 Signos y sintomas en pacientes con fibrosis quistica
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Diagndstico y detencién de FQ en recién nacidos:

Usualmente las pruebas son tomadas a los neonatos por medio de un estudio de sangre,
y gracias a esto podemos alargar y tratar la enfermedad de mejor manera, por la
deteccion temprana se ha podido ayudar a los pacientes a tener mejor calidad de vida
prolongando su afos de vida, considerando que antes por lo general las personas morian
a edades muy tempranas, en la actualidad existen casos en los que una personas con
fibrosis quistica puede vivir més alla de los 40 afios de vida, o que nos demuestra que
la ciencia avanza dia a dia, esto nos hace pensar si en un tiempo cercano podria
erradicar o incluso curar la enfermedad, dejando de lado la idea de solo tratar la

enfermedad.

Durante la deteccion en la muestra de sangre lo que se toma a observacion es si existen
niveles altos (mas altos de lo comun) de tripsin6geno inmunorreactivo que es liberada
por el pancreas, de toma en cuenta que los recién nacidos cuentan con niveles altos de
esta sustancia quimica por lo que se realizan varias pruebas antes de confirmar (Clinic,
2018)%0,

Otra prueba es tomada en la muestra del sudor en el recién nacido, recordemos que una
caracteristica en pacientes con fibrosis quistica es tener una cantidad mayor de lo normal
de sal en el sudor, pero estas pruebas deben ser analizadas en un centro de estudio

especializado en fibrosis quistica para diagnosticar esta enfermedad.
Complicaciones que pueden presentarse en el aparato respiratorio

e Hemoptisis. Con el paso del tiempo la fibrosis quitica deteriora las paredes en las
vias respiratorias produciendo un adelgazamiento de la misma y cuando esto ocurre
las personas con FQ presentan tos con sangre

e Infecciones Croénicas. La espesa mucosidad que se presentan en los senos
paranasales y en los pulmones las bacterias y hongos, tienen una rapida y
prolongada reproduccion por lo que es muy facil que las personas con FQ contraigan

de manera frecuente infecciones en los senos para nasales, bronquitis o neumonia.

10 Diagndstico de FQ mediante pruebas en recién nacidos
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e Poélipos Nasales. La configuracion interna de la nariz se encuentra inflamado e
hinchado, por lo comun crecen bultos carnosos conocidos como pélipos que no son
mas que masas de células.

e Bronquiectasia. Dada la infeccion existe un prologado dafio de las vias
respiratorias, lo que dificulta la transmision de aire desde los pulmones y la
eliminacion de mucosa de las vias respiratorias

e Neumotorax. Denominada a la acumulaciéon de aire en el espacio que ocupan los
pulmones de la pared del térax, las personas suelen presentar dolor en el pecho o
falta de aliento. (MayoClinic, 2017)!

Trasplante pulmonar frente a solucionar la fibrosis quistica

Es debatible cuando se habla de trasplante pulmonar en pacientes con FQ debido a que
se tienen que tomar en cuenta el entorno sobre el que se encuentre la personas, y si es
necesaria para gue el paciente conlleve a tener una mejor calidad de vida, analizar en
gué etapas de la enfermedad enfrente y si esto puede ser un riesgo que ataque la vida

del mismo.

Por lo general el trasplante seria la mejor opcion del enfermo, ya que le ayudaria a tener
un estilo de vida normal en el que pueda realizar las tareas cotidianas sin la necesidad
de tener que cansarse o manejar un tanque de oxigeno todo el tiempo, sin embargo el
trasplante tiene muchas limitaciones por todo lo anterior, y sobre todo en los multiples
casos que existen a nivel mundial, para que exista un trasplante todos los pacientes
deben pasar por una lista de espera, interviene el tiempo dado que muchos de ellos no
logra llegar a que esto pase por el avance rapido de la enfermedad y las complicaciones

gue lleguen a ocurrir, llevando a la mayoria de pacientes a la muerte

Prevencion

La mas acertada seria la investigacion por un estudio genético por parte de los padres si

alguno de ellos presenta familiares con fibrosis quistica portadores del gen mutado en

1 Complicaciones en pacientes con FQ en el aparato respiratorio
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este caso (CFTR), y asi se determinaria en el caso que deseen tener hijos y prevenir si
alguno de ellos podria presentar esta enfermedad.

Una de las medidas de prevencion la fibrosis pulmonar se trata de prevenir
enfermedades subyacentes, ademas que las personas se encuentran dia a dia con la
contaminacion ambiental, siendo los gases y polvos toxicos deben cuidarse de no

exponerse mucho a estos factores debido a posibles enfermedades a futuro.
CONCLUSION

La fibrosis quistica por lo general ataca y se ven mas afectados los nifios en cuanto a los

ndmeros de casos a nivel mundial.

La FQ es una enfermedad que por lo general no tiene una cura, sin embargo lo que se
pretende hacer en la mayoria de los casos es brindar un tratamiento adecuado para que
el paciente puede llevar una vida moderadamente bien, y esto participan mucho los

meédicos en como diagnostiquen, ademas de que elijan un correcto tratamiento.

La FQ es una enfermedad de tipo hereditaria y por lo tanto es muy comun que ambos
progenitores que presenten el gen CFTR mutado para que el hijo presente esta

enfermedad.

La ciencia ha avanzado un tanto por lo que se ha podido prolongar la vida de los
pacientes, cosa que en afios atras era poco probable porque la mayoria de personas
diagnosticadas con FQ morian en la adolescencia debido a los deficientes tratamiento

gue para ese entonces existian.

10
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ANnexos:

FIGURA 1. FIBROSIS QUSISTICA
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FIGURA 2. SINTOMAS DE FQ
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