Fibrosis quistica: Una nueva patologia del adulto
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Resumen. Lafibrosis quistica esté sufriendo cambios
epidemioldgicos sustanciales. Avances en el diagndstico y tratamiento
de lamisma, han condicionado un aumento de la supervivencia asi
como de la proporcion de adultos afectados. Con € fin de conocer mejor
nuestra realidad, remitimos una encuesta anénima a todos los socios
afectados de la Asociacion Catalana de FQ.

Material y métodos: La encuesta fue remitidaa 180 afectados,
requiriendo informacion de aspectos demogréficos, diagndsticos,
funcién pulmonar, datos microbiol 6gicos, complicaciones, tratamientos,
utilizacion de los centros de referencia, desarrollo personal, laboral,
socia y el grado de satisfaccion de laatencion recibida.

Resultados: La encuesta fue contestada correctamente por 75
afectados, siendo e 20% de |os mismos adultos mayores de 18 afios. La
edad de diagndstico media fue de 3,25 afios. Los sintomasiniciales
fueron de ileo meconial en el 8%, retraso pondoestatural en el 24%,
respiratorios en €l 34% y digestivos en el 36%. El 60% habian
presentado cultivos de esputo positivos, siendo el germen més frecuente
la Pseudomonas aeruginosa. En relacion con el tratamiento (ademés del
tratamiento enzimético-vitaminico y la antibioticoterapia habitual) un
54% tomaban suplementos alimenticios, un 27% mucoliticos, un 45%
broncodilatadores y un 20% antiinflamatorios inhal ados.

El 56% de los pacientes habian presentado complicaciones como:
hemoptisis, pdlipos, prolapso rectal, hepatopatia, diabetes, trastornos
psicoldgicos, litiasis biliar, neumotdrax, infertilidad y pancretitis.

Discusion: La proporcion de cultivos de esputo positives, €l tipo de
germen identificado y €l tipo de complicaciones observadas se
modifican en relacion con laedad. La realizacion de registros estatales,
nos van a proveer de unas herramientas inigualables parala elaboracion
de planes de salud, asi como de un instrumento de monitorizacion del
progreso en la atencion de dicha enfermedad.
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treatment, number of medical visitsto CF centers, personal, socia and
professional development, and the degree of satisfaction with the
medical care received.

Results: The questionnaire was correctly completed by 75 patients.
Of these, 20% were older than 18 years of age. The mean age at
diagnosis was 3.25 years. Theinitial symptoms were: meconium ileus
(8%), growth retardation (24%), respiratory problems (34%) and
gastrointestinal problems (36%). Sixty percent of the patients showed
positive sputum cultures. The most frequently isolated microorganism
was P. aeruginosa. Apart form the usual therapy with antibiotics,
enzyme replacement and vitamin supplements, other therapeutic
measures employed included: alimentary supplements (54%), mucolitics
(27%), bronchodilators (45%) and inhaled anti-inflammatories (20%).
Complications were present in 56% of the patients and these included
hemoptysis, polyps, rectal prolapse, hepatic disease, diabetes,
psychological changes, biliar litiasis, pneumothorax, infertility or
pancreatitis. The proportion of positive sputum cultures, the type of germ
identified and the complications observed changed according to the
patient’s age.

Conclusions: National registers can be very useful tools to make
public health plans. They are also good instruments to evaluate the
progress made in the treatment of diseases such as CF.
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CYSTIC FIBROSIS: A NEW ADULTHOOD DISEASE

Abstract. Objective: Cystic fibrosis (CF) has undergone substantial
epidemiologica changes. The life expectancy of CF patients and the
proportion of affected adults are rising because of advancesin diagnosis
and treatment. In order to find out more about our current situation, we
sent an anonymous questionnaire to all affected members of the
Catalonian Association of CF.

Patients and methods: The questionnaire was sent to 180 patients
and their parents asking for information about demographical aspects,
diagnosis, pulmonary function, microbiological data, complications,
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Introduccién

Lafibrosis quistica, la enfermedad genéticaletal mas fre-
cuente en laraza blanca, que afecta aproximadamente a unos
15.000 europeosy a unos 25.000 norteamericanos, esté sufriendo
cambios epidemiol dgicos sustanciales en estos Ultimos afios. Los
avances durante estas 2 Ultimas décadas, especialmente desde €
descubrimiento del gen'y sus diferentes mutaciones, en el diag-
ndstico y tratamiento de los afectados, ha conllevado un aumento
muy importante en la media de supervivencia, en la actualidad
de 30 afios, no siendo ya extrafio conocer pacientes en la cuar-
ta, quinta o incluso en |la sexta década de la vida'2.

Publicaciones recientes de estudios sobre diferentes regis-
tros de pacientes, han constatado el aumento de la proporcidn
de pacientes mayores de 16-18 afios, siendo ya mayor del 30%
en lamayoriade ellos®.

Estos cambios, van a condicionar nuevos retos desde  pun-
to de vistaclinico, socia y de organizacion sanitariay su co-
nocimiento nos permitira una mas rapida adaptacion, donde
las Unidades de FQ'y €l trabagjo multidisciplinario, deben seguir
siendo la piedra de toque en € progreso hacia un futuro, en la
actualidad, cada vez més esperanzador“9),
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I N(mero casos

Media: 11,3 afios 20% de adultos

Figura 1. Fibrosis quistica: Edad actual.

En espera de la elaboracion de un registro estatal y euro-
peo yaen marcha, de acuerdo con la Asociacion Catalanade FQ
y en colaboracion con lamisma, decidimos remitir una encues-
taanénima a todos | os af ectados de |la Asociacion Catalana, a
fin de acercarnos a conocer nuestra situacion actual.

Métodos
Poblacion

LaAsociacién Catalana, fundada en Junio de 1988, contaba
en Diciembre de 1994, momento en el que seremitio laencuesta,
con arededor de 180 asociados afectos y 200 adheridos. A los
afectados o sus familias se les remitié un cuestionario de 7 p&
ginas paralarecoleccion de datos, traslo cual eraremitidoala
secretaria médica de nuestra Unidad. De forma anonima se re-
cogieron y fueron analizandose hasta el verano del 95.

Diferente tipo de informacién, fue requerida en funcion de
obtener datos sobre aspectos como la demografia, diagndstico,
funcion pulmonar, datos microbiol 6gicos, complicaciones, tra-
tamientos, utilizacion de los centros de control, desarrollo per-
sonal, laboral y socia asi como el grado de satisfaccion con la
atencidn recibida. Datos como €l cultivo de esputo, €l funcio-
nalismo pulmonar o el nimero de ingresos o controles hospita:
larios hacian referenciaal afio 1994.

Se sugeriaque los datos solicitados no conocidos por los en-
cuestados, se contestasen con € asesoramiento delos centros de
control 0 se dejaran en blanco.

Resultados
Caracteristicas delos pacientes
Laencuesta fue contestada validamente por 75 afectados, |0
que correspondiaa 46 varones un 61% y 29 muijeres un 39%.
Laedad media en el momento de larealizacion de laen-
Cuesta, era de 11,3 afios con un rango entre 2 meses'y 35 afios.
Ladistribucién de edad se muestraen lafigura 1. De ellos 15
eran mayores de 18 afios, 10 que representa un 20% de adultos
€en nuestra muestra.
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Contestaron correctamente la encuesta 1 paciente, controla-
do en el Hospital de Terrassa (1%), 2 del Hospital de Bellvitge
(3%), 10 del Consorci Hospitalari Parc Tauli, de Sabadell (14%),
21 delaUnidad Integrada Hospital Clinic- Hospital de Sant Joan
de Déu (29%) y 38 del Hospital del Vall d’Hebron (53%).

Diagnaéstico

La edad de diagnéstico media fue de 3,25 afios con un ran-
go entre 1 mesy 32 afios, realizandose en el 90% de | os casos
antes delos 12 afios, destacando, asi mismo, los reaizados mas
tardiamente en la 22 - 32 década de lavida.

Los sintomas iniciales, presentes en € momento del diag-
ndstico, fueron digestivos en 43 pacientes (36%), respiratorios
en 40 (34%), de retraso pondoestatural en 28 (24%) y de ileo
meconial en 8 pacientes que representa el 8% de los casos.

El estudio genético habia sido realizado en el 88% delos pa-
cientes (66), pero no contestaban 0 no conocian su mutacion el
61% de [os mismos.

Control y seguimiento

L os pacientes realizaron una media de 7,5 visitas anuales a
los centros de control, siendo |o mas frecuente el control bi-
mensual seguido por €l mensual y trimestral.

Un 36% de | os pacientes, fueron ingresados una o més ve-
cesdurante d afio, lamayoriaen unasola ocasion aungue un pa-
ciente requirio hasta 5 ingresos.

L os pacientes colaboradores, por la edad, realizaron uname-
dia de 4 espirometrias por afio con un rango entre 0y 12 anua-
les, siendo lo mas frecuente 1-2 a afio. SAlo un 15% (11) cono-
cialos resultados de lamisma.

Se habian redlizado unamedia de 6 cultivos de esputo d afio,
con un rango entre 0y 20, siendo lo més frecuente el redizarlos
de forma bimensual seguido de mensua y trimestral.

Microbiologia

Durante 1994, 44 pacientes el 59%, tuvieron agun cultivo
positivo. Siendo laPseudomonas aeruginosa, & germen masfre-
cuentemente aislado en el 52% de los pacientes (32), seguido por
el Staphilococcus aureus en el 26% (16), el Haemophilusin-
fluenzae en el 10% (6), laBurkholderia cepaciaen el 5%y otros
entre los que seincluyen Candida, Aspergillus, etc. en e 7%.

Analizando la presencia de gérmenes en el esputo por gru-
pos de edad, se comprobd un aumento progresivo de la presen-
ciade Pseudomonas aeruginosa desde el nacimiento y laapari-
cion posterior, pero también progresiva de la Burkholderia ce-
pacia, especialmente a partir de |a primera década de lavida.

Fisioterapiarespiratoriay deporte

Lafisioterapiadomiciliaria, larealizaban €l 64% de los pa-
cientes (48), el 52% cada 12 horas, €l 46% cada 24 horasy un
2% cada 8 horas. Recibian fisioterapia hospitalaria el 53% de
los pacientes (39), un 36% sdlo durante los ingresos'y un 64%
de los mismos también de forma ambulatoria. Cuatro veces a
mes el 66%, dosvecese 17% Yy unavez el 17% .
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Lautilizacion de instrumental paralafisioterapia era co-
mUn en 16 pacientes un 21%, siendo los mas utilizadoslosin-
centivadores de lainspiracion, el flutter, la Pep mask y vibra-
dores.

Un 68% realizaban mayoritariamente 2 veces a dia (77%)
aerosolterapia.

La préctica de un deporte de forma regular, la confirmaron
€l 60% de los pacientes, siendo |os més practicados la natacion,
el ftbol y € baloncesto.

Tratamiento

La préactica mayoria de |os pacientes, recibia tratamientos
con complejos polivitaminicos de vitaminas liposolubles, oca-
sionamente con suplementos de calcio y/o hierro.

El 79% estaba recibiendo tratamiento con enzimas pancre-
aticas.

Tomaban de forma habitual suplementos dimenticios el 54%
delos pacientes. El 94% de |os casos por viaoral, un 3% por via
nasogastricay un 3% por gastrostomia.

En el momento de redlizar |a encuesta, estaban recibiendo
tratamiento antibidtico oral o parentera el 23% de los pacientes
y aerosolizado €l 36%. En este Ultimo caso, |os farmacos utili-
zados fueron latobramicina en € 44% de | os casos, colimicina
en el 17%, aztreonam en €l 17% y un 4% la asociacion de to-
bramicinay ticarcilina.

Utilizaban regularmente mucoliticos el 27% de los pacien-
tes, DNasa un 8%, N-acetilcisteina un 16% y otros un 3%.

El 43% de | os pacientes recibian tratamiento con beta-adre-
nérgicos, un 3% teofilinasy un 20% tratamiento antiinflama-
torio en aerosol con budesonida.

Un 3% de | os pacientes recibia soporte con oxigenoterapia
nocturna domiciliaria.

Otros tratamientos utilizados fueron: &cido ursodeoxicdlico
en 5 pacientes, insulinaen 3, taurinay aceite de pescado en 2,
omeprazol, ranitidina, homeopatia 1y ciclosporinaen 1 tras-
plantado.

Complicaciones

El 56% de | os pacientes habian presentado complicaciones,
siendo las mas frecuentes. esputos hemoptoicos-hemoptisis el
13% (10), pdlipos nasalesy prolapso rectal el 8%, hepatopatia,
diabetes, trastornos psicol 6gicos en e 5%, litiasis biliar el 4%,
neumotdrax el 2,5% y pancrestitis el 1%.

Al analizarlas por grupos de edad, se observa un aumento de
algunas de ellas en relacion con laedad. Trastornos como lahe-
moptisis, diabetes, trastornos psicol 6gicos, biliopancredticos y
neumotorax pasan de précticamente no estar presentes en los
menores de 10 afios, a presentarse en mas de un 15% en los ma-
yores de 20.

Aspectos sociales

Preguntados por lainterferencia de la enfermedad con su vi-
da cotidiana: la educacién, el trabajo y el deporte fueron las
actividades que comentaron més afectadas, siendo junto al con-
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Figura 2. Complicaciones/edad

sumo elevado de tiempo por la enfermedad, las causas que les
dificultaban més lanormal construccion de su futuro.

Un 85% de | os pacientes habian sido escolarizados, presen-
tando fracaso escolar el 8% de [os mismos. Su nivel educativo
en ese momento era un 59% educacion primaria, un 25% se-
cundaria, un 4,5 universitariosy un 11,5% cursan otros estudios.
De los pacientes en edad |aboral trabajaban el 35% de los mis-
mos (6), no trabajando por causas de salud el 45%. Por lo ge-
neral con horarios laborales normales y con un absentismo la-
boral por causa médica de 10 dias por afio.

Un 5% viven independizados en domicilio propio, habién-
dose casado un 3% sin que conste ninglin embarazo.

Valoracion dela atencion recibida
Mayoritariamente [os encuestados mostraron un alto grado
de satisfaccion con laatencidn médica recibida. Preguntados por
los aspectos médicos y sociales amejorar en € futuro, desde el
punto de vista de la atencién médica los afectados sugirieron
mejoras por orden de importancia en:
1.- Lacoordinacion en los controles de | as exploraciones com-
plementarias y visitas de especialistas.
2.- Dar mésinformacion alos afectados y familia.
3.- Quelaatencion primaria conocieramejor la enfermedad.
4.- Conseguir un mayor soporte psicoldgico.
5.- Mejorar €l aislamiento respiratorio de los afectados.
6.- Avanzar en € control del paciente adulto.
7.- Potenciar la atencién domiciliaria.
8.- Potenciar ¢ trasplante pulmonar.
Y desde el punto de vista social mostraron su preocupa-
cion por:
1.- Aumentar ladivulgacion de la enfermedad.
2.- Meorar las prestaciones econdmicas.
3.- Potenciar lafisioterapiaambulatoriay domiciliaria
4.- Creacion de Unidades de Control de FQ.
5.- Desmasificar y acercar las Unidades de Control al paciente.
6.- Megorar lasinfraestructuras hospitalarias.
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7.- Potenciar lainvestigacion.
8.- Facilitar la subvencion y adquisicion de medicacion.
9.- Favorecer laintegracion social.

Discusion

Laencuesta fue contestada correctamente por el 41% delos
afectados de la Asociacion Catalana contrala Fibrosis Quistica,
un alto porcentgje teniendo en cuenta la dificultad de laencuesta.

A pesar delaslimitaciones que pueden tener los datos de as-
pectos médicos de una encuesta contestada por 10s propios pa-
cientes o familiares, en otros aspectos como los demogréficos,
sociales, etc. y en espera de tener datos mas fidedignos de un re-
gistro nacional 0 europeo, pensamas que aportan un mayor co-
nocimiento de nuestra realidad.

En ella se constata el cambio epidemiol 6gico observado en
registros nacionales de otros paises, un 20% se trataba de pa-
cientes adultos de mas de 18 afios®. Hecho que se veraincre-
mentado en |os préximos afios, en |os que se espera un aumen-
to aln més espectacular de la supervivencia. Estimandose que
a menos lamitad de los afectos de fibrosis quistica serén adul -
tosen el afio 2000y que los recién nacidos afectos de FQ delos
90 tienen ya en la actualidad una proyeccién de vida media so-
bre los 40 afios, no pareciendo utdpico pensar que en un futuro
no muy lejano pueda hablarse de curacion®.

La edad media de diagndstico de nuestros pacientes fue de
3,25 afos, algo més alta que en otros registros probablemente
relacionado con lano realizacion de un sreeening neonatal, tam-
bién con la menor incidencia de ileo meconial (8%), asi como
por la posible manifestacién méas moderada de la enfermedad®.

Los sintomasinicia es mas frecuentes son |as manifestacio-
nes digestivas y respiratorias.

En Catalufia el control de los pacientes afectos de FQ se
realiza mayoritariamente a partir de Unidades de Neumologiay
Gastroenterol ogia Pediétricas de centros hospitalarios publicos,
como el Hospital del Vall d' Hebrén, Unidad I ntegrada Hospital
Clinic-Hospital Sant Joan de Déu o el Consorci Hospitalari Parc
Tauli de Sabadell. Siendo habitual € control clinicoy de culti-
vo de esputo cada dos mesesy el espirométrico cada 6. Aunque
el tratamiento y control se tiende aindividualizarlos, hay un
alto nivel de concordancia de actuacion entre los diferentes cen-
tros.

Durante €l afio encuestado, cerca del 60% presentaron cul-
tivos de esputo positivos, siendo al igual que en otros regis-
tros, la Pseudomonas aeruginosa & germen mas frecuentemen-
te aislado seguido del Staphylococcus aureus, Haemophilus
influenzae, Burkholderia cepacia, Candida y Aspergillus fumi-
gatus®.

La proporcion de cultivos con presencia de Pseudomonas
aumenta de forma progresiva desde el nacimiento con la edad,
apareciendo a partir de la 22 década de la vida gérmenes como
la Burkholderia cepacia multirresistentes09),

Enlapresenciay tipo de complicaciones, también se obser-
va un cambio epidemiol 6gico en relacidn con la edad, aumen-
tando algunas como la hemoptisis, |0s trastornos psicol égicos,
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la diabetes, |as alteraciones de vesicula biliar, el neumotdrax y
la pancreatitis précticamente inexistentes en las primeras déca
dasdelavida'-.

Lafisioterapiarespiratoria, pilar fundamental en el trata-
miento de la enfermedad, la realizan de forma sistemética cer-
cadel 65% de |os pacientes, observandose en especial por los
pacientes de mayor edad |a creciente utilizacion de instrumen-
tal accesorio, asi como la préctica deportiva como complemen-
to de lafisioterapia convencional.

En los aspectos de integracion social, a pesar de que el 85%
de | os pacientes estan escolarizados con solo un 8% de fraca-
so escolar, un 35% de pacientes en edad laboral trabagjan, que
un 5% estan independizados y un 3% estan casados, €l consu-
mo de tiempo por la enfermedad y la dificultad en laintegra-
cion laboral, son los aspectos que mas dificultan lanormal cons-
truccion de su futuro. A pesar de ello un ato porcentgje de adul-
tos afectos estan viviendo una completa vida productival?3), La
realizacion de registros estatal es, nos van a proveer de unas he-
rramientas inigual ables para |la elaboracion de planes de salud
que se adapten alas nuevas circunstancias, asi como deun ins-
trumento de monitorizacion del progreso en el diagnostico y
tratamiento de esta enfermedad. En ausencia de ellosy con
las limitaciones de una encuesta de estas caracteristicas reali-
zada por los pacientes o familiares, la alta calidad de su parti-
cipacion en las contestaciones nos permite acercarnos aunare-
alidad yaintuida, tanto por las experiencias propias de | os pro-
fesionales que atienden este tipo de pacientes, como por losre-
sultados de diferentes registros ya conocidos como los de
Canada, Estados Unidos, Francia, Italia, Dinamarcay Nueva
Zelanda.

L os datos observados en nuestra poblacion, nos deben hacer
replantear a corto-medio plazo |os niveles organizativos de la
atencion integral a esta enfermedad®.

Adaptandonos asi no sdlo a incremento de edad de nuestros
pacientes, sino también alos cambios clinicos con nuevas com-
plicaciones, nuevos tratamientos, dificultades de integracion so-
cial, devidaen pargja, etc.
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