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Fibrosis quistica:

La Fibrosis quistica es una enfermedad multisistémica que
genera la formacion y acumulacion de moco viscoso que afecta sobre
todo a pulmones, aparato digestivo incluyendo pancreas e higado.
Anteriormente se la conocia como mucoviscidosis o fibrosis quistica del
pancreas.

Su clinica mas frecuente es la disnea, con generacion de
infecciones respiratorias repetidas e insuficiencia respiratoria. A su vez
se altera la concentracion de sal en el sudor siendo esta circunstancia la
base de una de las pruebas de deteccién més usada.

Es una enfermedad hereditaria debida a una alteracién
genética frecuente en poblacion caucésica, tan frecuente que en
determinadas regiones hasta un 25% de la poblacion es portadora del
gen causante de la enfermedad que consiste en una mutacion en el gen
regulador de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica que
interviene en la produccion de sudor, jugos gastricos y moco en
glandulas exocrinas. Esta mutacién se transmite de una forma
autosémica recesiva si bien existen grados diferentes de impregnacion
clinica.

Objetivos:

Entre 2003-2007 esta enfermedad fue estudiada en Espafia
por la REpIER en Espaiia y Asturias. En esos estudios Asturias presenta
una elevada frecuencia de enfermedades raras debidas Otras
enfermedades del metabolismo por encima de la media nacional medida
en términos de Razén de Morbilidad Estandarizada (Atlas Nacional
provincial de Enfermedades Raras. Repier, 2006) nos planteamos el
elaborar este estudio. Nuestro objetivo, en este estudio, es intentar
estimar la incidencia, mortalidad y los diferentes factores de la Fibrosis
quistica en el Principado de Asturias como el describir las caracteristicas
clinicas, epidemioldgicas, diagnosticas y terapéuticas de la enfermedad
de en Asturias que han sido atendidos en los hospitales asturianos entre
1996 y 2008.

Metodologia:

Estudio descriptivo de calculo de presentacion clinica, tasas de
incidencia de la Fibrosis quistica en el periodo segun el sexo, los grupos
etarios y la evolucion en el tiempo. La informacién procede de los
registros de actividad hospitalaria del Principado de Asturias y de las
historias clinicas de cada paciente diagnosticado como caso de Fibrosis
quistica residente en Asturias entre 1996-2008.

De todo se han localizado un total de 55 casos que cumplian la
definicion de caso (diagndstico de fibrosis quistica (CIE-92: 270.00 y
270.01) en alguno de los cddigos de diagnostico al alta del CMBD)
residentes en Asturias en el periodo.

Para cada caso se ha recogido en un formulario disefiado
especificamente para este estudio, las caracteristicas identificativas
(edad, sexo, residencia), los factores etiopatogénicos, la situacion vital en
2008, las formas de presentacion clinica (signos y sintomas), las fechas
de diagnostico, los distintos métodos diagnosticos utilizados y los
tratamientos aplicados a los casos.

Posteriormente, se procedio a ir, hospital por hospital,
recogiendo los datos de cada caso a partir de su historia clinica, habiendo
realizado previamente un formulario protocolizado de recogida de
informacién. Una vez recogida la informacion de todos los casos que
reunian la definicion de caso de enfermedad se procedid a su andlisis y
elaboracion de un informe.

Incidencia de Otros trastornos del metabolismo (entre ellas
la Fibrosis quistica). Espaiia. Extraido de Atlas Nacional de
Enfermedades Raras, Repier-2006

Resultados:

En el periodo de tiempo analizado (1996-2008, trece afios) se
han diagnosticado en los hospitales asturianos un total de 55 casos
nuevos los que nos da unas tasas de incidencia de 5,1 casos/100.000
habitantes y una tasa media anual de 3,9 casos por millén de habitantes
y afo.

La incidencia es mayor en mujeres 32 casos, con tasas de 5,9
cas0s/100.000h, que en hombres, con tasas de 4,2.

Fibrosis quistica. Presentacion por sexo. Asturias, 1996-
2008.

Distribucién por sexo

Hombres
42%

Tenian antecedentes familiares un 70% de los casos. En un
54% constaba la existencia de analisis genético de portador en padres o
madres. Un 14% tenian hermanos afectados por la enfermedad y en un
4% habia primos afectados.

La edad de inicio més frecuente fue en menores de 14 afios asi
como la tasa de incidencia.

Los casos sucedieron dispersos a lo largo del periodo de este
estudio, con una tendencia a la disminucién en los Gltimos afios. El afio
con mas nuevos diagnosticos fue 2002 dentro de los del periodo de
estudio.



Fibrosis quistica. Presentacion por edad al inicio. Asturias,
1996- 2008.

Nimero de casos

Clinica:
La clinica mas frecuente fue:

. La respiratoria, en forma de: tos y sibilancias (89%),
bronquitis (36%), neumonia (32%), bronquiectasias (39%),
atelectasias (18%), sinusitis (36%), poliposis nasal (14%),
insuficiencia respiratoria crénica (36%), fibrosis pulmonar
(25%), insuficiencia cardiaca (10%), aspergillosis (21%).

. delgadez (61%), diarreas (54%), alteraciones del crecimiento
(36%), fatiga (29%), retraso maduracién ésea (7%),
hipertrofia de glandulas salivares (25%), protusién de
abdomen (14%) y alteracion vitaminica (32%).

Dentro de la afectacién perinatal, la clinica mas frecuente fue:
retraso expulsion y tap6n meconial en el 4%, prolapso rectal (14%),
invaginacion (25%), neumatosis (4%), ileo meconial (14%), retraso
ponderal lactancia (18%), esteatorrea (25%)y crecimiento retardado
(11%).

Diagnéstico:

En el diagnoéstico, los casos tenian alteradas...
= las pruebas de test de sudor (50%),
. grasas fecales (18%),

= tripsinay quimiotripsina (54%)

Fibrosis quistica. Presentacion por aito de inicio. Asturias,
1996- 2008.

Numero de casos

1996 1998 2000 2002 2004 2006 2008

Tratamientos:

Los tratamientos maés utilizados fueron... Antibioterapia
(79%), Antiftngicos (14%), Enzimas pancreaticas (82%), Vitaminas
(82%), Broncodilatadores (86%), Oxigenoterapia (11%), DNAsa (36%),
Corticoides (61%).
Se realiz6 fisioterapia y gimnasia respiratoria en un 75%

En cinco casos, el paciente se habia sometido a un trasplante
del 6rgano afectado (4 de pulmén y uno de higado)

Fibrosis quistica. Tratamientos aplicados. Asturias, 1996-
2008.

Porcentaje de casos
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Fibrosis quistica. Presentacion clinica (I). Asturias, 1996-
2008.

H M T

Adolescentes y adultos:

Obstruccidn biliar 22,2 0 7,1
Cirrosis biliar 11,1 0 3,6
Hipertension portal 11,1 5,3 7,1
Varices esofagicas 11,1 0 3,6
Hiperesplenismo 22,2 5,3 10,7
Diabetes insulinodependien 22,2 10,6 17,9
Colelitiasis 0 5,3 3,6
Esterilidad 0 0 0
Dedos palillo tambor 33,3 53 14,3

Fibrosis quistica. Presentacion clinica (I). Asturias, 1996-
2008.

H M T
Periodo perinatal: 0 5,3 3,6
Expulsion retardad meconio
Sindrome tap6n meconial:
Prolapso rectal 22,2 10,5 14,3
Impacto fecal 11,1 53 7,1
Neumatosis intestinal 11,1 0 3,6
Ileo meconial:
Vélvulo 0 53 3,6
Atresia 0 0 0
Perforacion intestinal 0 0 0
Polihidroamnios en madre 0 0 0
Sin ileo meconial:
Retraso ponderal lactancia 0 26,3 17,9
Esteatorrea 11,1 31,6 25,0
Crecimiento retardado 11,1 10,5 10,7

Conclusiones:

Con este estudio se ha logrado una aproximacién hacia el
conocimiento de los patrones de presentacion de las fibrosis quisticas en
Asturias (frecuencia, distribucion personal y temporal) asi como su
manejo diagndstico y terapéutico que hasta ahora por su escasa
frecuencia estaba poco No se han estudiado en esta fase de la
investigacion, el impacto que tiene la enfermedad sobre la comunidad
(costes asociados a la enfermedad, costes sociales, coste de disposicion,
etc.) ni el que tiene sobre el individuo enfermo o su familia (calidad de
vida, impacto sobre su salud, etc.), que son objeto de un estudio
especifico en una segunda fase de investigacion.

Este proyecto ha sido financiado a cargo de los fondos parala
cohesion territorial 2010 del Ministerio de Sanidad y Politica
Social que fueron aprobados en el CISNS, como apoyo a la
implementacién a la Estrategia en Enfermedades Raras del
Sistema Nacional de Salud

Informe realizado por Mario Margolles y Sara Mérida.
Consejeria de Salud y Servicios Sanitarios. Principado de Asturias.
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