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Fibrosis quístíca en el adulto

P. Morales Marín

Servicio de Neumología. Hospital Universitario La Fe. Valencia.

La fibrosis quístíca es la enfermedad hereditaria de
mayor mortalidad en la población de raza blanca'. Su
incidencia es de 1 por cada 2.000-2.500 nacidos
vivos2'3, lo que puede dar una idea aproximada de su re-
percusión.

Se transmite de forma autosómica recesiva y está
causada por un defecto en el gen denominado "regula-
dor de la conducción transmembrana de la fibrosis quís-
tíca" (CFTR)4. Este gen interviene en el balance de flui-
dos a través de las células epiteliales; de esta forma, el
defecto genético del CFTR conlleva la formación de se-
creciones espesas que dan como resultado la obstruc-
ción de diversos tipos de conductos exocrinos (p. ej.,
gastrointestinal, respiratorio, pancreático, hepatobiliar y
reproductor)5. La multiplicidad de mutaciones genéticas
no identificadas hoy día justifican la ausencia de confir-
mación genética en algunos casos. La principal repercu-
sión de la enfermedad tiene lugar en los sistemas gas-
trointestinal y respiratorio. Su detección no siempre es
fácil, puesto que la sintomatología puede ser mínima,
remedando, o bien alteraciones del ritmo intestinal y de
la calidad de las deposiciones (estreñimiento, deposi-
ciones voluminosas, esteatorrea)6, o bien infecciones
respiratorias frecuentes atribuibles a otra causa7 y que
justifican los diagnósticos en la edad adulta. En otros
casos es más florida, y se inicia con un íleo meconial en
el recién nacido6. Una vez efectuado el diagnóstico, la
atención se dirige fundamentalmente a la consecución
de una nutrición adecuada mediante el aporte enzimáti-
co, vitamínico y dietético correcto8 y al tratamiento de
la afección respiratoria9.

La tríada clínica clásica incluye la obstrucción al flujo
aéreo, la insuficiencia pancreática y la detección de elec-
trólitos anormalmente elevados en la prueba del sudor'.

La afección respiratoria es la principal causa de mor-
bimortalidad''9. Gracias a la utilización de los antibióti-
cos, la fisioterapia respiratoria, los mucolíticos, los
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broncodilatadores y otras terapéuticas adicionales (ami-
lorida como bloqueador de la reabsorción de calcio,
domasa alfa como reductor de la viscosidad del moco,
antitripsina como inhibidor de la actividad de la elasta-
sa), se ha conseguido frenar el deterioro, por lo que esta
enfermedad, típicamente pediátrica, se ha incorporado
al adulto con una supervivencia actual de un 50% a los
25-27 años según diversas fuentes consultadas10.

La expectativa de vida en un niño nacido en el año
1990 se estima en 40 años". Esta evidencia ha obligado
a asumir la responsabilidad, por parte del médico espe-
cialista de adultos, del seguimiento y control de una en-
fermedad que ha dejado de ser exclusiva de la edad pe-
diátrica. En nuestro país está suponiendo un proceso
largo. En unos casos se debe a la lógica desconfianza
del propio paciente y su familia, acostumbrados a un
mismo equipo médico desde edades tempranas, casi
desde el nacimiento. En otros, es al propio pediatra al
que le cuesta perder el contacto con un paciente de estas
características, al que ha tenido que seguir de cerca du-
rante muchos años y al que conoce, no sólo como
paciente, sino como niño y adolescente, con toda su
problemática. Finalmente, tendríamos al médico espe-
cialista que trata a pacientes adultos, al que, al tener que
afrontar el problema, se le ocurren múltiples preguntas:
¿Cómo asumir la sobrecarga asistencial que suponen
unos pacientes que requieren una atención constante?
¿Qué o cuántos especialistas? ¿Es mejor la atención
preferente de unos facultativos o deben ser atendidos
por el servicio/departamento de cada centro de forma
global? ¿Mejor un equipo multidisciplinario que cons-
tituya una unidad? ¿Dónde debería estar ubicado en
ese caso dicho equipo? En este último punto entra tam-
bién la administración sanitaria, con posibilidades y
orientaciones diferentes en su gestión dentro de cada
autonomía.

Al final la realidad se impone, los pacientes existen y
hay que darles una cobertura asistencial. La mayor par-
te de éstos alcanzan la pubertad con una afectación gas-
trointestinal ligera-moderada, pero que, en cualquier
caso suele estar controlada con el tratamiento sustituti-
vo y no requiere, salvo excepciones, una vigilancia tan
estrecha. La afectación respiratoria es la que necesita
una mayor vigilancia y control dada la colonización
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crónica del árbol respiratorio por gérmenes, el consi-
guiente riesgo de sobreinfección y la inflamación y
daño de la vía aérea7. Esto ha hecho que, principalmen-
te, hayan sido los neumólogos los que hayan tomado la
rienda inicial12. Así sucede en algunos de los grandes
centros hospitalarios existentes en nuestro país.

En nuestro hospital el compromiso asistencial fue
asumido por parte del servicio de neumología a finales
de 1994 y, de forma paralela, por el servicio de digesti-
vo. Los pacientes han sido remitidos desde entonces
de manera gradual, comenzando por los mayores de
18 años. Todos han acudido por primera vez a la con-
sulta disponiendo, tanto los pacientes como el médico
encargado, de un informe-resumen por parte de su mé-
dico pediatra que recoge los datos más característicos
referentes a la edad de diagnóstico, las circunstancias
del mismo, el entorno familiar y social, la afectación de
la enfermedad, las complicaciones, los datos clínicos,
analíticos y radiológicos más relevantes y las recomen-
daciones terapéuticas. Desde el primer momento se ha
mantenido un estrecho contacto con el médico pediatra
dada su mayor experiencia y lógicos conocimientos, no
sólo en la vertiente puramente médica, sino en la idio-
sincrasia de estos pacientes. Por parte de las dos espe-
cialidades mencionadas, se ha tratado, en primer lugar,
de conseguir una coordinación y, en segundo, de faci-
litar al máximo la asistencia. En algunos centros el
neumólogo acude a la propia consulta pediátrica, cono-
ciendo in situ al paciente. A este respecto hay que con-
siderar las características de cada centro, tanto arquitec-
tónicas como organizativas, por lo que no debe pensarse
en un modelo único; es deseable que conozca a su nue-
vo médico a través de su médico "de siempre", pero eso
no le evita el que haya una primera vez en que tenga
que acudir a otra consulta y relacionarse con pacientes
adultos en lugar de hacerlo con niños. Lo importante es
conseguir transmitir, al paciente y su familia, que, desde
el primer momento, va a recibir una asistencia coordi-
nada y de igual calidad a la que venía recibiendo. Den-
tro de esa coordinación no hay que olvidar otras mani-
festaciones de la enfermedad, además de las
respiratorias (p. ej., endocrinas [diabetes], óseas, nutri-
cionales, esfera sexual [esterilidad, consejo genético]),
así como la necesidad de contar con una adecuada aten-
ción por parte del psicólogo hacia el paciente y su en-
torno familiar. La asistencia en nuestro centro recoge
estos aspectos de manera que mantiene una estrecha co-
laboración con los servicios de gastroenterología y neu-
mología infantil, rehabilitación respiratoria, digestivo,
dietética, otorrinolaringología, psicología, cirugía torá-
cica, ginecología y urología, así como con los servicios
de asistencia social. En este punto enlazaríamos con las
denominadas unidades de fibrosis quística12'13, y respec-
to a las mismas hay que considerar que, al margen de
las dificultades de funcionamiento, subyace el temor a
una parcelación progresiva dentro de cada especialidad,
en detrimento de la dedicación plurivalente que se viene
desempeñando hasta ahora. No obstante, vamos inexo-
rablemente hacia ello, es cuestión de tiempo y dinero.
Otra mejora a tener en cuenta es la posibilidad de
cobertura por parte de las unidades de hospitalización

domiciliaria y hospitalización de día para evitar o acor-
tar estancias hospitalarias.

Hay muchas peculiaridades en la asistencia a estos
pacientes y que suponen un cierto reto para nuestra es-
pecialidad. Podrían destacarse las siguientes: a) el alto
grado de conocimiento sobre la enfermedad tanto por su
parte como por la de su familia; b) la dificultad en si-
multanear una actividad académica, de relación, depor-
tiva, etc., con el cumplimiento del tratamiento y con la
limitación condicionada por su situación clínica, y c) se
trata en su mayoría de pacientes jóvenes adolescentes
con una enfermedad crónica y arrastran desde su naci-
miento. Este hecho ya es una diferencia respecto a los
diferentes motivos de consulta del resto de pacientes jó-
venes, enfermedades agudas y de rápida resolución en
su mayoría, a excepción del asma bronquial. El conoci-
miento de la enfermedad es obra en su mayor parte de
las diferentes asociaciones provinciales de fibrosis quís-
tica. Desde el momento del diagnóstico los padres han
entrado en contacto con la asociación provincial corres-
pondiente y, de esta forma, han dispuesto de una infor-
mación periódica sobre los más diversos aspectos de la
misma, tanto clínicos como terapéuticos, así como de
las diferentes prestaciones sociales conseguidas, activi-
dades vacacionales, etc. No nos ha de extrañar, pues,
que se adelanten en ocasiones, planteándonos sugeren-
cias terapéuticas o "exigiendo" explicaciones reiteradas
sobre cualquier modificación en la evolución de su en-
fermedad. Dentro de las prestaciones está la dispensa-
ción gratuita de toda la medicación en el hospital donde
reciben asistencia. Aun cuando el médico no mantenga
una relación contractual, sí que, inevitablemente, man-
tiene un estrecho contacto con dicha asociación, lo cual
redunda en beneficio, tanto del paciente como del médi-
co, que en cierto modo ve reconocida su dedicación.

El hecho de tratarse de pacientes, en su mayoría jó-
venes adolescentes, que desde edades muy tempranas se
han visto sometidos a tratamientos continuos y hospita-
lizaciones frecuentes, así como el conocimiento de la
evolución natural de la enfermedad, hace que estén muy
protegidos por sus padres y hermanos. Esta protección,
que en otros jóvenes sería incómoda, no lo es en éstos y
les supone incluso un estímulo para realizar cualquier
actividad. No obstante, enlazando con el segundo apar-
tado, una elevada proporción (el 56% de los pacientes
con una edad comprendida entre los 14 y los 29 años,
en nuestra casuística) presentan una afectación modera-
da-severa de la enfermedad, lo que obliga a insistir en
el cumplimiento de terapias que interfieren con su acti-
vidad previa, limitando su tiempo y dificultando su ac-
tividad diaria (p. ej., fisioterapia, aerosolterapia, terapia
intravenosa) o a introducir otras nuevas que, de entrada,
se resisten a admitir (p. ej., oxigenoterapia nasal conti-
nua con mochila, ventilación mecánica no invasiva).

Por parte del médico, éste se enfrenta a un tipo de pa-
tología crónica que asienta en un paciente joven. Hasta
ese momento el pediatra ha asistido al desarrollo paula-
tino de ese paciente en todas sus vertientes y le ha acon-
sejado en los más variados aspectos. Tanto él como su
familia, esperan lo mismo por parte de su nuevo médi-
co, y eso es algo a lo que no estamos acostumbrados y
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hay también que aprender. Hay que tratar de compren-
der la situación emocional de ese adolescente, que está
y estará enfermo, al que se añade la problemática habi-
tual de cualquier adolescente. Hay que actuar con cari-
ño a la vez que con firmeza, facilitándoles al máximo
los controles médicos y los tratamientos.

La colonización del árbol respiratorio por Pseudomo-
nas aeruginosa es una constante en el adulto. Le siguen
la colonización por Staphylococcus aureus y H. influen-
welw.

Resultana prolijo desarrollar las complicaciones evo-
lutivas de la enfermedad y las posibilidades terapéuti-
cas, baste únicamente enumerarlas. Entre las primeras,
hay que destacar la atelectasia por impactación de moco
que puede requerir una broncoaspiración12, el neumoto-
rax en el que debe ser valorada la posible iatrogenia de-
rivada del tratamiento y que puede condicionar la ulte-
rior limitación para un trasplante14, la hemoptisis con
embolización bronquial en el 7% de los casos15 y la co-
lonización por hongos, en particular Aspergillus fumi-
gatusí6. Las alternativas terapéuticas habituales se cen-
tran en: a) la facilitación de la eliminación de las
secreciones mediante su fluidificación, la fisioterapia
respiratoria y la utilización de broncodilatadores; b) el
control de las infecciones respiratorias9'12'17. A este res-
pecto hay actitudes distintas, unas en la línea de una an-
tibioterapia sistematizada tanto oral, en aerosol como
intravenosa18, y otras que restringen la administración
intravenosa a la objetivación clínica de una infección9'12,
y c ) la adecuada nutrición y el control de cualquier
afectación no respiratoria. La terapia génica se halla en
fase de experimentación; no obstante, no es de aplica-
ción en fases evolucionadas de la enfermedad9.

Finalmente, están aquellas alternativas terapéuticas
para pacientes que se encuentran en una fase más avan-
zada de la enfermedad con insuficiencia respiratoria
parcial o global, obstrucción severa y cor pulmonale. La
oxigenoterapia continua que incluye la administración
con mochila portátil para permitir la deambulación del
paciente y la ventilación mecánica no invasiva, son dos
opciones terapéuticas adicionales, que en algunos casos
representan un compás de espera hacia otra oportunidad
que es el trasplante19'20. En nuestra experiencia, del total
de 27 pacientes inicialmente remitidos desde nuestra
propia unidad pediátrica de referencia, en ocho se esta-
bleció indicación de trasplante dentro del primer año;
seis de ellos (22%), han recibido un trasplante (cinco
bipulmonar y uno hepático)21'22 y dos fallecieron en los
primeros meses en espera del mismo.
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