44

disponible en http://www.neumologia-pediatrica.cl

Fibrosis quistica en Colombia

Dra. Catalina Vasquez!", Dr. Ricardo Aristizabal®, Dr. Wilson Daza®.
I. Neumdloga Pediatra Clinica del Nifio, Docente Postgrado de Pediatria de la FUCS y Universidad San Martin, Coordinacion del

Programa de Fibrosis Quistica Clinica del Nifio. Bogota - Colombia.

2. Neumdlogo Pediatra, Jefe de Departamento de Pediatria Hospital Santa Clara, Director del Postgrado de Neumologfa Pediétrica

Universidad El Bosque. Bogoté - Colombia.

3. Gastroenterdlogo Pediatra, Magister en Nutricién Clinica, Jefe de Unidad de Gastroenterologfa y Nutricién Pediatrica - Clinica
del Nifio “|B”, Director del Postgrado de Gastroenterologfa Pediétrica Universidad El Bosque. Bogota - Colombia.

INTRODUCCION

La Fibrosis Quistica (FQ) es una enfermedad hereditaria
autosémica recesiva, que afecta las caracteristicas quimicas
y fisicas de las secreciones producidas por diversas glandulas
del organismo, incluidas las bronquiales, intestinales, pancrea-
ticas, sudorfparas, hepaticas, del sistema reproductor u otras.
El espesamiento de dichas secreciones obstruye progresiva-
mente los canaliculos excretores hasta ocasionar una disfuncién
de las glandulas y del érgano afectado.

Las principales anormalidades estan dadas por: |. Concen-
tracion anormal de iones inorganicos en las secreciones
glandulares serosas, que se refleja en un aumento de cloruro
de sodio en sudor; 2. Aumento en la viscosidad de las
secreciones glandulares mucosas que conduce a obstruccién
de los canales excretores y pérdida secundaria de la funcién
glandular; 3. Susceptibilidad anormal a la colonizacién endo-
bronquial crénica por un grupo especial de bacterias, como
la Pseudomona aeruginosa entre otras.

A partir de 1938, cuando se describié la enfermedad, se
han identificado mas de 1500 mutaciones que pueden codificar
algiin defecto de la FQ(). El defecto principal se localiza en
el cromosoma 7 y la mutacién mas frecuente es la Delta
F508, la cual esta presente en 70% a 80% de los americanos
afectados por la enfermedad. En Colombia® y Latinoamé-
rica® los estudios genéticos realizados muestran que aunque
la DF508 es la mutacion mds encontrada, su frecuencia no
es la misma que se informa en otros paises; hallazgo que
enfatiza la necesidad de continuar realizando investigaciones
que aporten mayor informacion relacionada con la incidencia
y la genética de la enfermedad en nuestra poblacion.

La FQ es la enfermedad hereditaria més frecuente en la
raza caucasica con consecuencias en la expectativa de vida.
En los Estados Unidos y otros paises desarrollados la incidencia
oscila entre 1:1900 a 1:3700 recién nacidos vivos®, con una
frecuencia de portadores del 5%; por otra parte en asiaticos®
y afroamericanos la incidencia es mas baja (1:32000 recién
nacidos vivos y 1:15000 recién nacidos vivos(® respectiva-
mente). En cuanto a los hispanos(?) existen pocos estudios
que evallan la frecuencia de la enfermedad encontrandose

Correspondencia: Dra. Catalina Vésquez Sagra, Neumdloga Pediatra.
Direccion: Calle |14 # 45-32 Cons 305, Tel: 2150010 - 31535003 19;
Fax: 6567900; E-malil: catavas@cable.net.co

ISSN 0718-3321

los datos de Uruguay donde la prevalencia es de 6.9 por
cada 100.000 habitantes(®).

Desde 1960 en que se inicié el registro canadiense de FQ,
éste se ha venido replicando en diversos paises permitiendo
evaluar el perfil de la enfermedad en cada uno de ellos. El
conocimiento epidemioldgico de esta patologfa ha evidenciado
diferentes asociaciones en su historia natural asf como varia-
ciones en el prondstico de vida a través del tiempo, permi-
tiendo evaluar los diferentes tipos de intervencién v las
tendencias de manejo de la enfermedad.

Teniendo en cuenta lo anterior el presente estudio pretendié
documentar el perfil de la FQ en Colombia a través de la
cuantificacién de los casos que se encuentran actualmente
en seguimiento y de la caracterizacién de los mismos. De
esta manera se pretendié conformar una base de datos con
variables de salud dindmicas (estado nutricional, funcién
pulmonar y gérmenes causantes de infecciones entre otras)
que permitiera constituir el punto de partida para observar
la tendencia de la enfermedad en Colombia a través del
seguimiento anual de los pacientes incluidos y del ingreso de
casos nuevos. El fin Ultimo de la investigacién fue aprestar
herramientas adicionales que permitan apoyar el cumplimiento
de los derechos de estos pacientes, con respecto a disponer
de los medios de diagndstico, y del cuidado y tratamiento de
la enfermedad y, en consecuencia, poder influir positivamente
sobre la calidad y expectativa de vida de los nifios colombianos
con FQ.
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Figura | .- Distribucion de los pacientes con Fibrosis Quistica
seguin grupo etareos.
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OBJETIVO

El presente trabajo pretende ser el punto de partida para
observar el comportamiento de la enfermedad en Colombia
buscando aportar herramientas adicionales a nuestro sistema
de salud que permitan mejorar la calidad y expectativa de
vida de los pacientes con FQ.

METODOS

Se disefid un estudio descriptivo de corte transversal basado
en la practica cotidiana cuya poblacién estuvo conformada
por pacientes con diagndstico confirmado de Fibrosis quistica
que fueron atendidos en la consulta de neumologfa o gas-
troenterologia pediatricas en todo el territorio colombiano
durante el afio 2.003, y quienes fueron informados por sus
médicos tratantes de su participacién en el estudio, haciendo
énfasis en la confidencialidad de los datos.

Para la recoleccion de la informacién se elabord un formu-
lario, con instructivo anexo, que fue distribuido a todos los
neumologos pediatras de la Asociaciéon Colombiana de
Neumologia Pedidtrica (ACNP) y a algunos gastroenterdlogos
del pafs, el cual debid ser diligenciado en su totalidad por el
médico tratante con base en la revision de la historia clinica
de cada uno de los casos.

El formulario incluyd tres dominios de variables: |. Datos
demogréficos y aquellos relacionados con antecedentes
médicos y familiares del paciente; 2. Datos relacionados con
las manifestaciones clinicas y el diagndstico de la enfermedad
asi como de los estudios genéticos practicados; 3. Variables
correspondientes al seguimiento clinico, radioldgico, micro-
bioldgico, nutricional y de funcidon pulmonar; 4. Informacién
relacionada con complicaciones y patologfas concomitantes;
5. Variables correspondientes al tratamiento suministrado en
el afo anterior.

El andlisis estadistico se efectud utilizando los programas
Microsoft Excel y Epi info version 2002. La descripcion de

las variables numéricas se realizd mediante el empleo de las
medidas de tendencia central (promedio y mediana), de
dispersion (valores minimos y méaximos) y de posicion (quar-
tiles). En el caso de las variables cualitativas, las proporciones
fueron empleadas para la descripcion de los datos.

RESULTADOS
Aspectos Generales

Se incluyeron un total de 128 pacientes, provenientes de la
ciudad de Bogota (57%), Medellin (17.2%), Barranquilla
(1'1.79%), Manizales (4.7%), Cartagena (3.9%), Pereira (3.9%)
y Cali (1.6%), con un porcentaje de casos pertenecientes al
género femenino ligeramente mayor (53.9%). El 95.3% de
dichos pacientes se encontraron vivos al momento de la
recoleccion de los datos.

Las edades oscilaron entre 2 y 25 afios, con un promedio
de 12.05 afios y una mediana de |2 anos. El 41,4% de
pacientes tuvo edades comprendidas entre || y |7 afos

Tabla |.- Manifestaciones clinicas al momento del diagnéstico.

Cuadro clinico n %

Manifestaciones Gastrointestinales
y/o nutricionales

Fallas en el crecimiento 56 43,7
Esteatorrea - Malabsorcién 48 37,5
Prolapso rectal 12 9,4
lleo meconial/ Obstruccién intestinal 10 7,8
Litiasis biliar 2 l,6
Pancreatitis 2 l,6
Subtotal 130 101,6

Manifestaciones Respiratorias

Sintomas respiratorios 103 80,5
Pseudomona a nivel pulmonar 4 3,1
Poliposis nasal 3 23
Bronquiectasias 2 1,6
Subtotal 112 87.5
Otras

Hipocratismo digital 9 7,03
Desequilibrio hidroelectrolitico 6 4,7
Sudor salado 2 1,6
Hipertensién portal | 0,8
Tamizaje | 0,8
Subtotal 19 14,84
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(n=53), y el 28,9% entre 6 y 10 afos (n=37), de manera
tal que el porcentaje de pacientes con edades entre 18y 25
anos fue considerablemente mas bajo (14.8%) (Figura I).
El promedio de edad al momento del diagnéstico fue de 3,68
=+ 3,71 afios, aunque dicho dato no se registrd en 46 pacientes.

Cuadro Clinico

Al momento del nacimiento se reportaron | | casos de fleo
meconial (8.6%) constituyendo la primera manifestacion de
la enfermedad. La neumonia in Utero se presentd en 2
pacientes (6%) vy la hipoxia perinatal en | paciente (0.8%).

En la mayorfa de los pacientes las manifestaciones clinicas
fueron una combinacion de sintomas gastrointestinales y/o
nutricionales y respiratorios (85 pacientes). Los sintomas
gastrointestinales y nutricionales hicieron sospechar el diag-
nostico en la mayorfa de los pacientes (130), seguidas por
los sintomas respiratorios (1 |2 pacientes), como se observa
en la Tabla |. Solo en 38 de los casos, la enfermedad fue
sospechada por sintomas aislados: exclusivamente respiratorios
(29 pacientes), esteatorrea (3) , ileo meconial (2), prolapso
rectal (1), pancreatitis (1), litiasis biliar (1) y falla en el crecimiento

(1.

El andlisis de los cultivos de esputo informados durante el
2003, mostré que el Stafilococcus aureus se cultivd en 73
pacientes (57%), mientras que la Pseudomona aeruginosa se
encontrd en 51 (39.8%). Otros gérmenes encontrados
fueron Haemofilus influenza, Klebsiella pneumoniae, Serratia
sp, Burkordelia cepacia, Xantomona maltofilia, y otros menos
frecuentes. Al analizar la edad a la que se colonizaron los
pacientes con P aeruginosa, fue evidente que el 35.2% de
los pacientes estaban colonizados a una edad promedio de
6.38 afios. La B. cepacia se encontrd presente en 6.25% de
la poblacién estudiada con una edad promedio de colonizacién
de I |.4 afos.

Figura 2.- Comparacién de la Funcién Pulmoniar ( VEFI)
segun el Registro Colombiano de Fibrosis Quistica (2003) y
el Registro americano de la CCF (1990 y 2.002).
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Las curvas azul y roja pertenecen a la tendencia encontrada en el Registro de la
Fundacion de Fibrosis Quistica (Cystic Fibrosis Foundation) realizados en el afio
1,990y en el afio 2.002. Por otra parte, la linea verde corresponde a la informacion
obtenida en el Registro Colombiano de Fibrosis Quistica en el 2003.

Figura 3.- Comparacion del VEF| segtin el Registro Colombiano
de Fibrosis Quistica (2003) y el Registro americano de la CCF
(2002).
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Con respecto a la funcién pulmonar se observé que el
32.7% de los nifos tenian el flujo espiratorio forzado en el
primer segundo (VEF|) por encima del 90%; el 23.1%
tenfan una obstruccion leve (VEF, entre 70 - 89%), el 25%
tenfan una obstruccién moderada (VEF, entre 40 - 69%)
y el 19.2%, ya tenian un compromiso severo (VEF| < 40%)
(Figuras 2 y 3).

Estado Nutricional

El andlisis del estado nutricional mostré un compromiso
importante de la talla: el 35.9% de los pacientes tuvo un
z-score de talla/edad por debajo de -2 desviaciones estandar.
La desnutricion global (definida por un indicador Peso/Edad
por debajo de -2 desviaciones estandar) fue del 29.7%.
Aunqgue segln el indicador antropométrico Peso/Talla, solo
el 2,34% de los pacientes estuvo en franca desnutricién (por
debajo de -2 desviaciones estandar), este Ultimo indicador
no se pudo determinar en el 60, 1 5% de los casos (Tabla 2).

Con relacion al IMC se encontrd un promedio de 15.6 +
2,08.

Complicaciones

El 70.3% de los casos cursaron con por lo menos una
complicacién asociadas a la FQ (n=90). Entre estos pacientes
las principales complicaciones incluyeron: sinusitis (26,6%),
hipertension pulmonar (26.6%), compromiso hepatobiliar
(20,3%) e hipoxemia (20.3%).

Estudio Genético

Fue practicado en 66 casos (52%). Las mutaciones mas
frecuentes fueron la DF508 informada en 36 pacientes
(54.5%) seguido de la 621+ 1G>T que se encontrd en 7
pacientes (10.6%). Entre todos los pacientes con FQ hubo
un total de 156 hermanos de los cuales 68 (43.58%) habian
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Tabla 2.- Estado nutricional de los pacientes con Fibrosis
Quistica seglin los indicadores antropométricos Peso/Edad,
Talla/Edad y Peso/Talla.

Z- score TE PE PT
Normal ( = | DS) 18(1406%) | 19(14,84%) | 32(25%)
Riesgo de desnutricion

Cl ag_z DS) 21(164%) 29(22,65%)  16(12,5%)
Desnutricion (> -2 DS) | 46 (35,93%) | 38(29,68%) | 3(2,34%)

Sin dato $3(3359%) 42(3281%)  77(60,15%)

tenido estudio para FQ, y de estos, 23 (33.8%) resultaron
con electrolitos en sudor positivos.

Tratamiento

El 71.1% de los nifios habfa recibido ciclos de antibidticos.
De dicho porcentaje solo un 6.25% correspondieron a ciclos
intravenosos (IV) ambulatorios (Tabla 3). El 32.8% estaba
recibiendo antibiéticos nebulizados caracterizados por ampollas
de Amikacina y Gentamicina para administracion IV. El 76.6%
recibia broncodilatadores inhalados y el 58.4% esteroides
inhalados. Hubo un pequefio porcentaje manejado con
ibuprofen en forma permanente (3.2%), mientras que mds
de la tercera parte estaban recibiendo Dornasa Alfa (39.8%).

Por otra parte el 83% (n=106) recibian suplencia con
enzimas pancredticas. La dosis de enzimas administrada a
los pacientes fue en promedio 5.499 =+ 2839 unidades de
Lipasa por Kilogramo de peso, existiendo sélo 3 pacientes
con dosis mayor a lo aceptado (mayor a 10000 Ud lipa-
sa/Kg/dia). La anterior informacion solamente se encontrd
adecuadamente registrada en 50 casos.

Con relacién al manejo nutricional, la mayorfa de los
pacientes recibian suplencia de minerales, multivitaminas y
suplementos nutricionales. Dentro de los pacientes registrados
hubo 18 pacientes (14, 19%) de ellos recibia suplencia de sodio
en su alimentacion diaria de los cuales mas del 61.1%
procedian de la regién atlantica, 27.8% de Antioquiay I'1,1%
de Bogota.

Entre los otros tratamientos administrados se encontraron
terapias para inhibir la secrecidn de écido clorhidrico como
Ranitidina en el 40% de los casos y con Omeprazol en el
15%. En cuanto al acido ursodeoxocdlico se estaba utilizando
en 41.4% de los casos.

DISCUSION

La incidencia real de la FQ en paises latinoamericanos no se
conoce en la mayorfa, sin embargo, aproximaciones derivadas
de estudios en hispanos residentes en Estados Unidos sugieren
| caso por cada 9000®) & | caso por cada 4.966(), lo que
refleja una incidencia menor que la de los paises Anglosajones
y de Europa del Norte. De acuerdo a estas tasas, y con las
aproximaciones estadisticas poblacionales('9) y de natalidad(!' )

del Departamento Administrativo Nacional de Estadisticas
(DANE) para el afio 2003, podria estimarse un total de 3. 145
pacientes con Fibrosis quistica en Colombia, con una incidencia
de 78 casos por afo. En contraste con las anteriores cifras
128 casos reclutados en nuestro registro evidencian un
subdiagndstico importante existiendo también la probabilidad
de que varios afectados hayan fallecido antes de que se
sospechara el diagndstico de la enfermedad.

La edad de diagndstico en nuestro pais comparada con la
informada en el CCF (del inglés, Cystic Fibrosis Foundation)
del 200312 (3,68 afios vs 6 meses), muestra una importante
demora en la realizacion del diagndstico, pudiéndose suponer
que este retraso genera un impacto negativo considerable
en el prondstico de la enfermedad en nuestro medio. Esta
situacién, de acuerdo con publicaciones previas, no se ha
modificado en los Ultimos 6 afios(!3). El tamizaje neonatal('¥),
la educacién de los profesionales de la salud y de la comunidad,
sobre los signos y sintomas de la enfermedad y el acceso
oportuno a los métodos diagndsticos son las acciones que
en otros paises han contribuido a la realizacién de un
diagndstico més temprano(! > 16:17),

Un dato que ilustra las diferencias de sobrevida entre
Colombia, Latinoamérica y los Estados Unidos (2002), es el
relacionado con el rango de edad de los afectados(!8!%), pues
mientras en Colombia se encuentra entre los 2 y 25 afios,
en Latinoamérica es de 0 a 79 afos y en Estados Unidos de
0 a 74 anos. Asi mismo sélo un 14.8% de los pacientes
colombianos registrados, fue mayor de |8 afos de edad,
comparado con el 40,2% del registro americano, lo que
sugiere que la mayorfa de nuestros pacientes fallecen antes
de cumplir los 18 afios de edad. Con los informes disponibles
hasta este momento es imposible determinar la expectativa
de vida en Colombia; en un futuro, cuando se logre elaborar
el registro con una periodicidad anual, se espera disponer de
esta y otras informaciones.

Tabla 3.- Tabla comparativa de medicamentos administrados
a pacientes colombianos con fibrosis quistica vs. registro
americano (CCF) y registro latinoamericano (REGLAFQ).

Tratamiento RCF/03* | REGLAFQt | CCF+
Tobi® 46
Antibidticos Nebulizados 32.8% 0
Pulmozyme® 39.8% 56
Ibuprofeno 3.2% 38
Acido Ursodeoxicdlico 43.1% 7.0
géﬂzzgrggbéﬂgzlsaforios 6.25% 20.9%
Enzimas pancredticas 82.8% 80.8% -

*Registro Colombiano de Fibrosis Quistica 2.003
FRegistro Latinoamericano de Fibrosis Quistica
FCystic Fibrosis Foundation
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El 43.1% de los pacientes de nuestro registro estan reci-
biendo acido ursodeoxicdlico por su compromiso hepatobiliar,
porcentaje mas bajo que el informado por Ling et al29) (68%)
y por un estudio previo realizado en Colombia) (55%).
Sin embargo, Linblad A., en 1999, encontré un compromiso
hepatobiliar de la FQ mas bajo que el nuestro: alrededor de
25% en los nifios mayores de 4 afios22), Dado que en nuestra
cohorte la mayoria de los pacientes estaba por encima de
los cuatro afios, es factible que este hecho explique el alto
compromiso hepatobiliar.

De los 106 pacientes que presentaron insuficiencia pan-
credtica, 3 podrfan estar en riesgo de colonopatia fibrosante
debido a dosis de lipasa mayores de 10.000 Uds./Kg./dfa. Es
posible que este riesgo esté subvalorado debido a que no se
registrd este dato de manera rigurosa.

Con respecto al estudio genético para FQ, éste fue realizado
al 52% de los pacientes en diferentes instituciones en Bogota
que evaluaron hasta 32 mutaciones de las 1500 que se
conocen. Los trabajos de investigacion de las Universidades
del Rosario (Restrepo y Mateus), Javeriana y Nacional (Keyeux
G.), permitieron la realizacion de un buen nimero de estos
estudios lo que explica la alta proporcidon de pacientes
estudiados, si se tiene en cuenta que en nuestro medio no
es facil su autorizacién y realizacién por parte de los servicios
de salud. La frecuencia de la mutacion DF508 fue baja, similar
a la hallada en otros estudios latinoamericanos(?3) (54.5%).
Hay suficiente evidencia de que la frecuencia de esta mutacion,
es mas baja en Colombia y en Latinoamérica comparada con
la poblacién caucasica anglosajona. La doctora Keyeux publicd
un trabajo en pacientes colombianos con FQ, en los que la
mutacién DF508 se encontré en 41.8%(2425). Por su parte,
Restrepo y colaboradores?%), en un estudio realizado en tres
paises latinoamericanos, encontraron la mutacién DF508 en
el 38% de los enfermos colombianos, 29% de los venezolanos
y 49% de los mexicanos. La frecuencia promedio de la DF508
en estos 3 paises fue de 39.6%, incidencia baja, que se
explicarfa por la mezcla amerindia, caucésica y negra que ha
habido en Latinoamérica. En otra investigacion realizada en

nuestro pals se encontrd la mutaciéon DF508 en 28,6%,
G542X conel 5%, 621+ 1G>T conel4,6%y 1811+ 1,6kb
A>G con un 2,19%27),

Por otra parte, similar a lo informado en la mayoria de las
publicaciones, los gérmenes que con mayor frecuencia se
encontraron en los pacientes analizados fueron el Stafilococo
aureus y la Pseudomona aeruginosa, con una edad promedio
de colonizacién para ésta Ultima de 6.38 afos. La P aeruginosa
es el patdgeno de mayor relevancia en la FQ; estudios que
analizan la respuesta inmune®® han documentado que aparece
mas temprano de lo que se sospechaba anteriormente: se
han evidenciado anticuerpos positivos a los |5 meses de
edad, mientras que los cultivos de VA inferior se tornan
positivos a los 23 meses. Conforme a los datos de la Fundacién
de Fibrosis Quistica de los Estados Unidos, un 42% de la
poblacidn enferma ha sido colonizada entre los 6 y 10 afios
de edad, porcentaje que se acerca al 80% a partir de los 18
anos. La fuente de la P Aeruginosa no esta bien establecida,
siendo probable la colonizacién desde reservorios del am-

biente; su aparicién esta relacionada con deterioro clinico.
En cuanto a la Burkholderia cepacia, la frecuencia y edad de
colonizacién fue similar a la informada en otros paises. Estos
pacientes tienen un curso mas severo, con deterioro impor-
tante de la funcién pulmonar y mayor mortalidad®?). Existen
estudios9 demostrativos de que la B. cepacia no es una
especie Unica, sino un grupo de especies relacionadas de las
cuales hay por lo menos 9. En un futuro se espera estar en
capacidad de diferenciarlas dado que algunas especies estan
asociadas a una menor severidad de la enfermedad. Se
recomienda la realizacién de estudios propios que establezcan
con precisidon los agentes infecciosos en el esputo v los niveles
de resistencia propios de las instituciones en donde se manejan
pacientes con FQ, para orientar, en consecuencia, el manejo
de antibidticos.

En el aspecto nutricional hay un alto porcentaje (29.7%)
de desnutricion global. Dentro de los factores que estan
influyendo en dicha situacién se encuentra la enfermedad
pulmonar crénica, las pérdidas proteicas y de nutrientes por
esputo, la mala absorcién no controlada, las infecciones a
repeticién, la anorexia, el estrés psicolégico vy la diabetes. La
comparacién de estos datos con estudios previosG') muestra
que el estado nutricional ha mejorado: desnutricién segin
Peso/Edad (29.7% vs. 95% en 1999). A pesar de la mejoria
en el estado nutricional por Peso/Edad, actualmente existe
una mayor afectacion de la talla o estatura para la edad (T/E)
de los pacientes (35.9% vs. 33% en 1999). El porcentaje
de desnutricién, que sigue siendo alto, y el compromiso
mayor de la talla, probablemente sean el resultado de un
diagndstico tardio y de la falta de claridad de los pacientes,
sus familias e incluso de algunos profesionales de la salud,
sobre la imperiosa necesidad de mantener un buen estado
nutricional para el control de la enfermedad. La mayor
expectativa de vida alcanzada en los paises desarrollados se
ha atribuido, en buena parte, a la mejoria del factor nutricional.
Por lo tanto, a medida que se logre una intervencién gastro-
intestinal y nutricional temprana y de alta calidad, se estara
favoreciendo la sobrevida de los pacientes afectados.

El diagndstico tardio, el cual influye de manera negativa
en el prondstico de la enfermedad, también afecta en el
mismo sentido la funcién pulmonar. En el presente estudio
se observd un deterioro del VEF| mas temprano y mas
severo que el informado en paises desarrollados. Solo el
32.2% de los nifios tenfan un VEF| mayor a 90%, mientras
que el 44% ya tenfan un compromiso moderado a severo
(Figura 2). Estas diferencias se hacen patentes al superponer
las gréficas de caida de VEF, a través de los afios y observar
cdmo la nuestra del afio 2003 es similar a la americana de
1990 (Figura 3).

Los medicamentos que se emplean en la actualidad para
el tratamiento de la FQ en Colombia, son similares a los
descritos internacionalmente para el manejo de la enfermedad
(Tabla 3). Sin embargo, el acceso a estas medicinas usuamente
debe hacerse mediante acciones legales, teniendo en cuenta
que no estan cubiertas por el Plan Obligatorio de Salud (POS).
Tal circunstancia obliga con frecuencia a interrumpir el trata-
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miento por falta de suministro de los medicamentos por las
EPS.

Hasta el afno en que se realizé este estudio, la Tobramicina
inhalada aun no estaba disponible en Colombia, empleandose
a cambio, los viales de aminoglicdsidos como Amikacina o
Gentamicina en forma nebulizada. Desde el 2004 se cuenta
con tobramicina en ampollas para nebulizar, Util en el manejo
de la infeccién crénica por P aeruginosa.

De manera similar a lo referido el informe del afio 2002,
del Registro Americano, el Ibuprofen es poco utilizado como
antinflamatorio. Es posible que en el futuro, si contamos con
niveles séricos para este medicamento, y con nuevas evidencias
sobre su eficacia, sea una buena opcién de manejo. También
serfa Util introducir cada vez mas la hospitalizacién en casa,
para el suministro de antibidticos IV, pues es evidente que se
estan utilizando en mucha menor proporcién (6.25% vs.
20.9%).

Confiamos en que este trabajo contribuya a la sensibilizacién
de los entes estatales, de manera que se mejore el acceso
a pruebas genéticas y de iontoforesis, se centralice la atencion
en instituciones especializadas en el manejo multidisciplinario
de la FQ y se acceda de manera facil y regular a los medica-
mentos.

Nos parece de gran importancia haber dado el primer
paso para emprender un Registro Nacional de Fibrosis Quistica
en Colombia y, aunque es probable que el nimero de
pacientes registrados alin no corresponda con el total de
casos existentes en el momento, creemos que representa
una buena proporcién de los afectados en seguimiento.

Muchas de las decisiones clinicas actuales han surgido de
la observacion e interpretacion de las tendencias longitudinales
del estado nutricional, la funcién pulmonar y la identificacion
microbioldgica de la infeccién que se obtienen de estos
registros. Sin embargo, de acuerdo a la opinidn de expertos,
deben mejorarse la estandarizacion en la recoleccion de
datosG2).

Como ACNP hacemos manifiesto nuestro deseo de con-
tinuar realizando el seguimiento longitudinal prospectivo de
los pacientes con Fibrosis Quilstica para lo cual invitamos a
los pediatras, neumdlogos y gastroenterdlogos pediatras a
participar activamente en este estudio, en especial llevando
un registro adecuado de todos los pacientes con esta enfer-
medad. De esta manera podremos acercarnos a las metas
alcanzadas por los paises desarrollados o por lo menos influir
para que esta brecha sea cada vez mas angosta. Confiamos
en que los préximos registros anuales permitiran ampliar el
ndmero de pacientes y mejorar la informacion.

CONCLUSIONES

Este es el primer informe del Registro Nacional de Fibrosis
Quistica en Colombia, del que resultan las siguientes conclu-
siones: En nuestro pais el diagndstico de la enfermedad sigue

siendo tardio, por lo que al momento del mismo los pacientes
presentan alteraciones irreversibles gastrointestinales, nutri-
cionales y de la funcién pulmonar, que impactan negativamente
el prondstico, dado que solo el 14% de nuestros pacientes
alcanzan la mayorfa de edad. En este sentido se impone
debatir la posibilidad del tamizaje neonatal para su oportuno
diagndstico. Entre tanto, se necesita un mejor acceso a
métodos de iontoforesis y sensibilizacién del personal de
salud para que piensen en su diagnostico.

El andlisis de las posibles tasas de incidencia de nuestro pals
y de algunos estudios latinoamericanos, permiten inferir un
marcado subdiagndstico de la enfermedad y una alta proba-
bilidad de que muchos de los afectados fallezcan antes de
que se haya establecido el diagndstico. El subregistro de los
pacientes diagnosticados y el tratamiento, compromete a las
Asociaciones Colombianas de Neumologfa Pedidtrica (ACNP)
y de Gastroenterologia, Hepatologfa y Nutricion Pediatrica
(ACOGAHNP) para trabajar conjuntamente con el propdsito
de promover el diagndstico a mas temprana edad y el
inmediato registro, acciones estas que impactaran positiva-
mente la calidad de vida y los costos de atencidn de estos
pacientes. Igualmente el desarrollo y actualizacién de gufas
nacionales permitirdn una estandarizacién en el manejo de
la enfermedad.

Se confirman las diferencias étnicas de las mutaciones
involucradas. Resta adelantar estudios para precisar un panel
de mutaciones méas amplio, adecuado para nuestra poblacion.

La colonizacién por Pseudomona aeruginosa se presenta a
una edad mas temprana condicionando un mayor deterioro
de la funcién pulmonar. Se propone enfatizar las medidas de
control de infecciones en estos pacientes.

Las opciones terapéuticas disponibles en el pais son ade-
cuadas, si bien deben interponerse acciones legales para su
consecucién. El manejo estandarizado en centros especiali-
zados de referencia es otra de la estrategias para mejorar el
prondstico de vida.
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