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Acabais de saber que vuestro hijo, o uno de vosotros en el caso de un adul-
to, tiene FIBROSIS QUISTICA (FQ). Es una enfermedad grave, compleja y difi-
cil de entender. No obstante, los descubrimientos recientes nos autorizan a
tener esperanza.

Desde 1999 en Catalufa se hace el diagnéstico neonatal a todos los recién
nacidos. Esto quiere decir, que todos los nacidos posteriormente a esta fecha
estan diagnosticados. Pero en ocasiones, en los nacidos antes de esta fecha,
y con un grado de afectacion leve del paciente, es posible que se diagnosti-
gue en la edad adulta.

En el primer caso, antes del nacimiento de vuestro hijo, estas palabras, fibrosis
quistica, probablemente os eran del todo desconocidas. Después constatasteis
gue, a pesar de vuestros cuidados, vuestro hijo tenia dificultades para ganar peso
y tosia frecuentemente. Posiblemente con los otros hijos no habfais tenido nin-
gun problema, o tal vez es éste vuestro primer hijo, y ahora tras la gran alegria
de ser padres, la angustia ha invadido vuestra vida.

Durante un tiempo mas o menos largo, pero que os ha parecido una eterni-
dad, los médicos no se han pronunciado. Antes de tomar una decision, tuvie-
ron que emitir hipétesis, hacer observaciones, examenes, tests... tal vez inclu-
so ha sido necesaria una hospitalizacion.

Finalmente el diagndstico es: FIBROSIS QUISTICA

A estas palabras, un poco complejas se han asociado otras: enfermedad here-
ditaria, genética, sintomas respiratorios y digestivos, cronicidad, tratamiento
asiduo y cotidiano, fisioterapia, drenaje, régimen alimentario... Total, un tor-
bellino en vuestra cabeza.

Para responder a vuestras preguntas, padres, afectados adultos y médicos han
escrito este librito sencillo, pero que creemos serd para vosotros una fuente
de informacion muy valiosa.

Con esta intencién la Asociacion Catalana de Fibrosis Quistica se esfuerza por
todos los medios en responder a vuestros interrogantes: por teléfono, por correo
y también publicando documentos de informacion. Ya no estais solos, la asocia-
cién estara siempre con vosotros para apoyaros en vuestra lucha contra esta
enfermedad. Pero necesitamos también vuestro compromiso y colaboracién
para crecer mucho mas como asociacion y poder contribuir a mejorar la investi-
gacion y la calidad de vida de nuestros pacientes. Por ello, os animamos a que
os hagais socios de la Asociacion e impliquéis a vuestro entorno para conseguir
mas medios econémicos y asi poder luchar contra esta grave enfermedad.

ASSOCIACIO CATALANA DE FIBROSI QUISTICA (ACFQ)
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o {QUE es la fibrosis quistica?

P> Es una enfermedad genética y hereditaria, siempre transmitida conjuntamente,
pero sin saberlo por el padre y por la madre. Afecta a ambos sexos.

P Estad presente desde la concepcién; en cambio, se puede manifestar mas o
menos tarde después del nacimiento.

P Es una enfermedad croénica cuya evolucion varfa de una persona a otra.

P> Es una enfermedad grave, pero no contagiosa.

| (:C(.IE'I')dO aparecio esta enfermedad? T
El estudio genético de la FQ ha
experimentado un gran avance en
los ultimos afios, permitiendo de-
sarrollar la investigacion en distin-
tos ambitos. Con el fin de estimar
el origen de la mutacion causante
de esta enfermedad, se publicé un
trabajo en la revista cientifica
Nature Genetics (junio 1994) do-
nde se analizan 15 regiones euro-
peas en relacién con la mutacién
deltaF508 (la mas frecuente en
todas las poblaciones). El estudio
estima que esta enfermedad apa-
recié¢ hace 50.000 afos, en una
poblacion distinta y que fue
expandida por primera vez en el
Paleolitico.

La FQ se habria extendido a lo
largo de los siglos hacia el ceste y
habria alcanzado, de esta forma toda Europa, América Latina, América del Norte y Australia.

Mas cerca de nosotros, su presencia se encuentra reflejada en la literatura y encontra-
mos en el siglo XVII relatos de historias que nos hablan de los nifos "del beso salado". Las
primeras descripciones de la enfermedad como tal aparecen en 1936, bajo el estudio de pro-
fesor Fanconi. La describe y le da el nombre de fibrosis quistica de pancreas. Hay que espe-
rar hasta el 1953 para que el profesor Di Sant Agnese proponga un método de diagnéstico
utilizado todavia, porque es el Unico especifico de la enfermedad: el test del sudor.

En 1958 se localiza el cromosoma donde se sitda el gen de la fibrosis quistica: es el cro-
mosoma 7. En 1989 comienza una etapa decisiva, pues por fin se localiza la anomalia gené-
tica que provoca la enfermedad. Es una gran victoria de todos los grupos de investigacion
gue trabajan en el estudio genético de la FQ.

{QuE significado tiene
fibrosis quistica 0 mucoviscidosis?




. {COMO se transmite esta enfermedad?

» El padre y la madre son portadores del gen de la FQ.
» Este est4 situado en el brazo largo del cromosoma 7 .
» Para cada concepcion, se presentara una de las cuatro situaciones siguientes:

1. El padre y la madre dan cada uno
el cromosoma sano al nifo D: él no

tendrd la enfermedad vy, al contra-
rio que sus padres, no es portador \

del gen; no transmitird la enferme-

PADRES

dad. /
2-3. Uno de los padres da el cromoso-
ma sano y el otro da el cromosoma % ﬁ
portador del gen: los nifios By C, Pl S M
como sus padres, seran portadores portador  portador
del gen. Transmisores potenciales ok == =
de la enfermedad, pero no enfer-
mos: ellos son heterocigotos.
4. Los dos padres dan cada uno el cromosoma portador del gen: el nifio A esta afec-
tado de FQ: él es homocigoto.

HIJOS

Enfermo

En conclusion, para una pareja portadora del gen de la FQ, LA PROBABILIDAD DE
TENER UN HIJO AFECTADO ES DE 1 SOBRE 4 (25%).

La probabilidad de tener un hijo sano portador es de 2 sobre 4 (50%) y de 1 sobre 4
(25%) de tener un hijo sano-no portador. Este modo de transmisién se llama autoso-
mica recesiva.

¢Es una enfermedad frecuente? ¢Es una enfermedad contagiosa?




m i Cuales son los sintomas?

B Aspectos CHiNICO'S 1

En el recién nacido: Un retraso en la expulsién del meconio (primeros excremen-
tos) no quiere decir necesariamente FQ, pero es un elemento de sospecha. Una
obstruccién intestinal del recién nacido es mas evocadora y es frecuente encontrar
este sintoma en el bebé afectado de FQ (10% de los casos). Se conoce por el nom-
bre de fleo meconial.

Cabe considerar también la lenta recuperacion de peso. El bebé pierde entre el
5y el 10% del peso durante los primeros dias de vida y recupera el peso al nacer
después de 8 o0 10 dias. Un bebé afectado de FQ puede tardar entre 12 y 20 dias,
sefal que hay que tener en cuenta para completar el cuadro clinico.

En el nino: La curva de peso es inferior a la normal, tiene apetito pero no engor-
da, digiere mal, tiene dolores abdominales, produce heces particularmente fétidas,
a veces abundantes y mas bien aceitosas; son otros elementos que hacen pensar
en un diagnostico de FQ.

En el adulto: Ademas de los sintomas respiratorios o digestivos, se pueden dar otros
como esterilidad en el varon que hagan sospechar de la existencia de la enfermedad.

] Diael')é SO

Test del sudor: En efecto, la observacion de los signos clinicos antes mencionados sugie-

ren un diagnostico que serd confirmado de manera especifica, por el test del sudor.
Este test consiste en determinar el cloro y el sodio que contiene el sudor. Las
proporciones elevadas confirman la sospecha de FQ. Es conveniente aclarar
que las tasas mds o menos importantes de cloro o de sodio no determinan
la gravedad de la enfermedad. Practicado en un laboratorio especializado,
este test absolutamente indoloro se repite tres veces para confirmar los
valores obtenidos.

¢Se puede hacer un diagnoéstico prenatal?

Si. Este diagndstico se dirige a las parejas portadoras del gen y a las familias que hayan
tenido un hijo con FQ. Permite determinar a partir de la décima semana del embarazo
si el nifo serd enfermo o no. Pertenece a cada pareja la libertad de tomar una deter-
minada decision, en funcion de los resultados de las pruebas.



{COMo se manifiesta la enfermedad?

» Es una enfermedad general que afecta a las propiedades de la mucosidad.
Este producto orgénico, fabricado por las glandulas mucosas, se sitta en los
bronquios, en el tubo digestivo, etc.

» Su exagerada viscosidad dificulta su expulsion y provoca el conjunto de las
anomalias de la FQ.

» De este forma, los bronquios se obstruyen y se infectan provocando la tos
y la expectoracién. Son las principales caracteristicas de esta enfermedad.

En cuanto al aparato digestivo, higado y pancreas se encuentran generalmente afec-
tados, las enzimas pancreéticas no pueden realizar su funcion digestiva, sobre todo en
lo que se refiere de las grasas.

Las consecuencias inmediatas son dolores abdominales, diarreas o estrefimiento y difi-
cultades para aumentar de peso.

La enfermedad no deja de evolucionar con mayor o menor rapidez, con algunas eta-
pas de estabilidad, seguidas de episodios particularmente agudos. Para controlar lo
mejor posible la enfermedad, nada debe ser dejado a la improvisacion, nada debe ser
descuidado, aunque todo parezca ir bien. Cualquier detalle es importante.

Con demasiada frecuencia todavia, vemos nifos con un estado pulmonar muy dete-
riorado debido a un diagnéstico demasiado tardio.

Es indispensable una vigilancia apropiada, bajo la responsabilidad del médico
del hospital especializado donde se controla el enfermo.




. Aspectos que hay que controlar

En cuanto el médico confirma el diagndéstico de FQ hay que controlar:
» El crecimiento: el peso y la estatura deben controlarse, procurando mantener,
dentro de lo posible, una curva ascendente regular.
» El estado nutricional, definido por un buen aspecto general.
» Y sobre todo, el estado respiratorio: tos, expectoracion, dificultad respiratoria...
Es esencial la observacion de estos aspectos por parte de los padres. Ello sirve de base
para el seguimiento médico.

A partir del momento del diagndstico, el pediatra del centro especializado en FQ les
establecerd la dieta adecuada, les recomendara la necesidad de realizar fisioterapia res-
piratoria y, segun el caso, afadird prescripciones terapéuticas para compensar las defi-
ciencias constatadas en el pancreas, el intestino y sobre todo de bronquios.

B La alinEntaCiod 1)
Como para todo recién nacido la alimentacion ideal para su hijo es la lactancia mater-
na. De todas maneras, en caso de imposibilidad, existen productos lacteos de sustitu-
cion adaptados al caso de nuestro hijo.

Durante mucho tiempo, hemos suprimido de la alimentacién de los nifios con FQ el
aporte de grasas. Parecia que si no se asimilaban correctamente las grasas, era mejor
evitarlas. Actualmente no se aconseja esta restriccion, sino una alimentacion variada y
rica en todos los alimentos: glucidos, prétidos y lipidos de tal forma que el conjunto lle-
gue al 120-140% de la racion caloérica habitual de un nifio de la misma edad.

La aportacion de lipidos se puede hacer con productos lacteos ordinarios: mantequilla,
queso, yogurt o aceite de maiz, girasol y oliva. Es conveniente afadir un suplemento
vitaminico A, D, E, K'y minerales: fluor, zinc, selenio, hierro, magnesio segun las dosis
recomendadas por el médico. El mantenimiento constante de un régimen de alto valor
energético se puede realizar gracias a la administracion de enzimas que reemplazan la
deficiente secrecion del pancreas.

Seguramente, en la mayorfa de los casos el médico os recetard para vuestro hijo, en cada
comida, algunos granulos o capsulas de enzimas pancreaticas para favorecer la digestion:
son las enzimas pancreaticas gastroprotegidas. La administracion de estos medica-
mentos es facil y se convierte rdpidamente en un habito. La dosis es variable, en funcion
del contenido en grasa de la comida y del grado de tolerancia del nifio a estas grasas.

El efecto es inmediato: las heces se regularizan, su apariencia aceitosa desaparece y su
olor se modifica.




El nino afectado por la FQ es a menudo un "comilén”. Si tiene hambre es conveniente
alimentarlo maés, pero también hay que dar a conocer ese hecho al médico para que
aprecie el funcionamiento del pancreas.

En cambio, si no tiene apetito excepto en los episodios infecciosos, habra que recurrir
a los suplementos caléricos. Cualquier anomalia en el aspecto digestivo debe ser ano-
tada para comentarla al médico: diarreas, estreimiento, dolores abdominales, etc.

B La fisioterapia PespiPatoria
Desde el primer momento, la fisioterapia
respiratoria pasa a formar parte de la
vida de un nifo afectado de FQ.

La necesidad de limpiar los bronquios
cada dia hace de este procedimiento un
gesto corriente, indispensable, vital que
se vuelve un acto ordinario de la vida. La \ \
fisioterapia debe ser ensefiada por un ‘ 2 ‘
profesional y los padres deben aprender

la técnica hasta que el nino pueda tomar la responsabilidad de efectuarla por si solo.

La fisioterapia consiste basicamente en la limpieza bronquial diaria, con el fin de evitar la
acumulacion de mucosidad en los bronquios y prevenir la infeccion.

u El control de los problemas PeSpIratorios M
A pesar de un buen cuidado y vigilancia por parte de los padres, el nifio puede pre-
sentar complicaciones. Es importante detectarlas precozmente y comunicarlo al médi-
co del centro especializado que controla habitualmente al enfermo.

Se pueden presentar tres situaciones:
1. Una obstruccion bronquial, ocasionada ya sea por un tapén de moco (localizada)
0 por un broncoespasmo generalizado.

2. Infeccion del moco y de la pared bronquial. Tiende a cronificarse. Las bacterias mas
frecuentes son la estafilococo, el haemofilus y las pseudomonas.

3. La infeccion condiciona una inflamacién secundaria, que también tiende a cronifi-
carse.




1. {Como "desobstruir" los bronquios?
La fisioterapia respiratoria es, como se ha dicho antes, el gesto "salvador" cotidiano. Se
puede mejorar el resultado modificando la consistencia de la mucosidad y la adherencia
en los bronquios con productos fluidificantes tomados oralmente o en forma de aerosol.
A la obstruccién mecanica creada por la mucosidad puede afadirse un estrecha-
miento de los bronquios. Es un broncoespasmo, reconocido a veces por un silbido par-
ticular cuando el nifo respira. Puede tratarse de un episodio de asma. En las dos situa-
ciones, el médico recetard medicamentos llamados broncodilatadores, a utilizar antes
de realizar la fisioterapia.

2. ;Como luchar contra la infeccion?
La infeccion respiratoria sigue siendo el mayor problema. Puede ser espontanea o
secundaria a unas anginas, a una rinofaringitis o a un episodio viral. Exige siempre:
» Un reconocimiento inmediato.
» Tratamiento basado en las caracteristicas del germen y grado de resistencia.
» Una adaptacién particular de las dosis de antibiéticos administrados.

El tratamiento de la infeccion consiste esencialmente en la administracion de antibiéti-
cos por tres vias posibles:

» por la boca: en forma de jarabe, polvo, comprimido, capsulas, etc.

» por inyeccion intramuscular o perfusion intravenosa: se puede establecer
una cura antibidtica trimestral o segun las necesidades especificas en cada
momento.

» por inhalacién: es el uso del aerosol. Un compresor eléctrico, un nebuliza-
dor y una boquilla permiten administrar el antibiético en forma de aerosol,
después de la limpieza bronquial conseguida con la fisioterapia.

Por este procedimiento se pueden administrar diferentes medicamentos.

Los aparatos de aerosol son suministrados gratuitamente por la Seguridad Social, a
través de empresas especializadas. El uso del aparato de aerosol requiere una excelen-
te higiene y una desinfeccion rigurosa.

En algunas circunstancias, hay que cambiar el antibiético a lo largo de un trata-
miento a causa de una alergia o0 a causa de una resistencia de la bacteria.

3. ¢Como luchar contra la inflamacién bronquial?

Corresponde a un aspecto inmunolégico de la enfermedad. Diversos medicamentos
atenuan la inflamacion. Su empleo requiere una vigilancia particular. En el cuidado de
un nifio con FQ todo debe tenerse en consideracién. Cada caso es diferente. El médi-
co puede, sobre las bases formales que acaban de ser definidas, tener en cuenta mul-
tiples variantes de prescripcion.

EN EFECTO, NADA ES TOTALMENTE COMPARABLE DE UN ENFERMO A OTRO.




m {Como sera la vida cotidiana?

= La vida en familia
Lo més dificil cuando se tiene un hijo
afectado de FQ (o de otra enferme-
dad crénica grave) es lograr que la
enfermedad no invada completa-
mente la vida del nifo y de la familia.
Para que éste alcance su plenitud
como persona, su vida debe parecer-
se lo mas posible a la vida de los
nifos con buen estado de salud que ' _
lo rodean. Como ellos, debe llegar : O

progresivamente a su autonomia. -

También los padres se enfrentan a una labor particularmente delicada: cuidar un
hijo sin darle un estatus de enfermo: "protegerlo sin sobreprotegerlo”.

Es preferible, dentro de lo posible, que la pareja asuma conjuntamente los cuida-
dos y la educacion como para el resto de sus hijos.

Vigilaremos en particular que la situacién del nifio enfermo no ocasione dificulta-
des de relaciéon con los hermanos, agresividad, celos... con motivo de los cuidados que
requiere por su enfermedad.

De nada serviria guardar los problemas para vosotros solos. Compartirlos con otros
os permitiran resolverlos mejor.

La ACFQ esta presente para escucharos, ayudaros y apoyaros en todo aquello
que le sea posible.

B Las VaCACIONES
Como para todos los nifos, las vacaciones, las colonias, las excursiones son beneficio-
sas. Sin embargo, hay que incluir todo lo relativo al tratamiento, fisioterapia, aerosol,
toma de medicamentos y asegurarse de que el estado clinico es satisfactorio, consul-
tando con el médico. Es muy importante no excluir a un jéven afectado de FQ de este
tipo de actividades. Es conveniente, al contrario, animarlo a participar en ellas.
Significa también a menudo para las familias una posibilidad de "distanciarse"
de los problemas cotidianos.

B El d€P OIPTE 10
La practica de deporte es factor de integracion y de desarrollo de la personalidad tanto
en el aspecto fisico como psiquico. El deporte, factor de equilibrio, favorece la practi-
ca del drenaje bronquial por el ritmo respiratorio que impone en funcion de las activi-
dades desarrolladas.

El deporte es una actividad de ocio a potenciar.



Evidentemente hay limites respecto a la resistencia o esfuerzo violento; es impres-
cindible respetar el ritmo y la capacidad de esfuerzo de cada nifo.

Recordaremos que un nifio o joven con FQ habitualmente tiene disminuida su capa-
cidad respiratoria. Finalmente, es el consejo del médico especialista lo que ayudara a
valorar la situacion.

B LA €SCOIaNclad
El niflo afectado de FQ puede y debe realizar una escolaridad completamente normal
y su rendimiento escolar, en general, es satisfactorio. En principio debe tener las mis-
mas obligaciones que sus companeros de clase, pero a veces seran necesarias algunas
adaptaciones en funcion de su estado de salud, ya que en algunas épocas tendra fal-
tas de asistencia a clase.

Desarrollar este capitulo nos llevarfa a analizar el conjunto de los factores relacio-
nados con la escolaridad. Los folletos editados por la ACFQ os daran la informacién
necesaria y podran facilitar vuestras relaciones con los profesores.

m iHasta donde ha llesado la investigacion?

La formidable esperanza de vida nacida de la localizacion del gen en 1985, de su iden-
tificacién y de su clonaje en 1989 y por fin, del descubrimiento de multiples mutacio-
nes (unas 1.700) nos autoriza hoy a hablar en términos mucho mas optimistas.
Los grandes campos de investigacion abiertos desde estas fechas han permitido ya
desarrollar vias de investigacién muy concretas.
» El conocimiento de la proteina producida gracias al gen abre la perspectiva
de una aproximacion farmacolégica (busqueda de nuevos medicamentos).
» La terdpia génica que consiste en incorporar un gen normal en las células
afectadas o a corregir el gen, es ya una pista seria en las investigaciones.
Otros estudios existentes desde hace tiempo aspiran a:
» Mejorar el tratamiento, en particular desde el punto de vista de la lucha
contra la infeccion broncopulmonar.
» Aumentar la aportacién de oxigeno en los pulmones utilizando procedi-
mientos que utilizan tecnologias muy desarrolladas.
» Favorecer la practica de trasplantes limitando, si es posible, los rechazos y
complicaciones.
» Desarrollar la posibilidad de vacunas contra algunas bacterias, como las
pseudomonas.
Todas estas vias de investigacion hacen prever que en un futuro proximo la FQ puede
ser una enfermedad mucho mdés controlada y que los avances que se consigan ayuden,
como minimo, a estabilizar a los enfermos.




n {QUE €s la Associacio Catalana de Fibrosi Quistica?

La ACFQ naci6 con el objetivo de luchar por la calidad de vida de los enfermos
y de sus familias, luchando a la vez contra las causas de esta enfermedad.

Pretende ser un grupo de apoyo para que las personas afectadas por la enfer-
medad y las de su entorno no se sientan solas con sus problemas cotidianos.
Desde el afo 1988 y dia a dia se esfuerza para conseguir mejoras para los
enfermos y dar informacion a las familias y al resto de la sociedad.

P> La asociacion publica una revista y envia a todos sus socios la revis-
ta editada por la Federacién Espafola de Fibrosis Quistica, organiza-
cion de la que forma parte la ACFQ.

P> Se ocupa de editar folletos como este, asi como videos y de mante-
ner una web, para informar de la enfermedad a las familias afecta-
das, y a la sociedad en general.

P Realiza jornadas formativas encaminadas a actualizar los conoci-
mientos necesarios para hacerse cargo de los cuidados cotidianos.

P> Ha conseguido, con la ayuda de los médicos especialistas en FQ y el
acuerdo de la Administracion Sanitaria, que la medicaciéon dispensa-
da a los enfermos sea gratuita y suministrada en los hospitales de
control. Financia, mediante la ayuda de donativos, trabajos de inves-
tigacion, asi como la compra de aparatos.

P La ACFQ dispone de una casa de acogida para que sirva de aloja-
miento gratuito a las familias de los afectados ingresados en los hos-
pitales de Barcelona.

P Asesora sobre las ayudas que pueden recibir los afectados por razén
de su enfermedad. Y trabaja para que éstas sean las que correspon-
den (un ejemplo es la lucha, llegando hasta los tribunales, por el cer-
tificado de disminucion).

Estos son algunos logros, pero necesitamos que la enfermedad sea conocida
en un ambito social mas amplio, asi como obtener mas recursos econdmicos
para llevar a cabo todos nuestros objetivos.

Estos proyectos no se pueden llevar a cabo por un grupo reducido de personas.

NECESITAMOS LA COLABORACION DE TODOS



Solicitud de socio
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SOLICITA ser admitido como socio activo/colaborador” de la
ASSOCIACIO CATALANA DE FIBROSI QUISTICA
LUGAN Y TECNA .

Firma

Domiciliacion bancaria I:I:I:I:I
BanCo 0 Caja ..oooiviiiiii I:I:l:l:l

AGENCIQ vt
LOCAINAAA ...t

C/lcollib v,
CUOTA MBNSUAL .ttt ettt

| |7ere | |1ssse | [2302€ [ |so70€ | |3s36¢€

D Otras cantidades

Firma

* Tachese lo que no proceda.

Rellénese en mayUsculas.

Socio activo: Padres afectados o afectado mayor de edad.

En caso de no ser asi: Nombre afectado ...............cooooviiiiiiiiii
Hospital donde se llevael control ..................cccoooiiiii
Fechade nacimiento .................ccoooiiiiiiii i,

Socio colaborador: Cualquier persona mayor de edad.



Fibrosi
Quistica

(o

Associacié Catalana de Fibrosi Quistica
Asociada a la Federacion Espanola de Fibrosis Quistica

Passeig Reina Elisenda de Montcada, 5, 08034 Barcelona
fqcatalana@fibrosiquistica.org - www.fibrosiquistica.org
Teléfono y fax: 93 427 22 28

Respirar
nos cuesta
mucho

Hazte
hazte de 6rganos





