	  FIBROSIS QUÍSTICA

	La Fibrosis Quística o Mucoviscidosis es una enfermedad hereditaria que se transmite en forma autosómica recesiva, es decir que para padecerla se necesita que ambos progenitores sean portadores del gen mutado. Recién hace poco tiempo atrás se pudo aislar el gen, este se ubica en el brazo largo del cromosoma 7 y se denomina CFTR (cystic fibrosis transmembran regulator) cuya mutación es causa de la enfermedad.

La Fibrosis Quística (FQ) o Mucoviscidosis es la enfermedad hereditaria letal más frecuente de la raza blanca y su incidencia se calcula en 1 cada 2500 nacimientos.

En Latinoamérica la media de edad al diagnóstico supera largamente los tres años de edad (datos del registro latinoamericano de FIBROSIS QUÍSTICA “REGLAFQ”) Por otra parte según la tasa actual de natalidad de la región podrían nacer aproximadamente 2.400 pacientes con FQ por año, sin embargo los diagnosticados serán mucho menos de la mitad. Esto implica un fatal
retraso en el tratamiento.

La FQ se caracteriza clínicamente por Enfermedad Respiratoria e Insuficiencia pancreática exógena.
La insuficiencia respiratoria es progresiva y supurativa, con bronquiectasias que se colonizan crónicamente con gérmenes como Pseudomona aeruginosa y Estafilococo aureus. El tratamiento consiste en dos medidas fundamentales: fisioterapia respiratoria diaria y tratamiento con
antibióticos orales o endovenosos, según cultivos estrictos de las secreciones respiratorias. La afección respiratoria es en el 90% de los casos la responsable de la calidad de vida y la sobrevida de los pacientes.
La insuficiencia pancreática se caracteriza por esteatorrea (heces con abundantes grasas) y requiere de un tratamiento con enzimas de reemplazo (lipasa) con lo que se la suele tratar eficazmente.
Muchos otros órganos están involucrados: íleo meconial, diabetes, azoospermia, hepatopatías, y otras complicaciones pueden observarse con distinta frecuencia entre los pacientes.
El diagnóstico se efectúa con relativa facilidad a través del Test del Sudor, aprovechando una manifestación característica que es la excesiva concentración de iones sodio y cloro en el sudor.
Las asociaciones de padres de niños con fibrosis quística generalmente dan un mensaje práctico para la detección precoz: “Bese a su hijo, y si le llama la atención su sabor salado, consulte a su pediatra”.

Los esfuerzos en el manejo de la enfermedad se acentúan en tres tópicos:
1) Diagnóstico precoz
2) Asegurar el aporte de drogas e insumos médicos a cada niño
3) Creación de equipos multidisciplinarios para el tratamiento: pediatras, neumólogos, nutricionistas, fisioterapeutas, enfermeros, trabajadores sociales, psicólogos, enfermeras, etc.

Actualmente el tratamiento de la fibrosis quística no es curativo y por lo tanto debe ser realizado durante toda la vida. La meta es lograr la mayor sobrevida media con la mejor calidad de vida posible.


