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Fibrosis quistica. Aspectos sociales

RESUMEN CLINICO

La fibrosis quistica (F.Q.) es la enfer-
medad genética letal mas frecuente en la
raza blanca. El tipo de herencia es auto-
sdmica recesiva y su incidencia se esti-
ma en 1/2.500 R.N. vivos. La enferme-
dad consiste en un trastorno generaliza-
do de las glandulas exocrinas, que se
caracteriza por niveles altos de cloro en
el sudor y secreciones muy espesas que
producen obstruccidn intestinal neonatal
(ileo meconial), insuficiencia pancredati-
ca, azoospermia en los varones y enfer-
medad pulmonar obstructiva crénica, asi
como otras manifestaciones menos fre-
cuentes, que se observan en el transcur-
so de la enfermedad, como son la cirro-
sis hepdtica, diabetes mellitus, cor pul-
monale... (1).

Actualmente se ha descubierto el gen
que transporta la mutacién de la FQ y es
posible realizar diagnéstico prenatal y
de heterocigosidad en los hermanos (2).

Aunque el defecto béasico no esta
bien precisado, los estudios fisiopatoldgi-
cos realizados sugieren que la anomalia
reside en una alteracién de la regulacion
de los canales del cloro en las células
epiteliales (3). Gracias al mejor conoci-
miento de la fisiopatologia, al desarrollo
de la nutricién, que permite disponer de
alimentos mais adecuados para estos en-
fermos, y de la farmacologia que facilita
la utilizacién de fermentos pancreaticos
resistentes al jugo gastrico y antibidticos
mas activos frente a pseudomona, la es-
peranza y calidad de vida de estos en-
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fermos ha mejorado considerablemente.
Mientras en los anos 40-50, estos nifios
morian en la primera infancia, actual-
mente, en los paises desarrollados, don-
de se les proporciona una atencién es-
pecializada, la supervivencia media es
de 20 afos, y un gran nimero de enfer-
mos de F.Q. llegan a la edad adulta con
diferentes grados de afectacién fisica (4).

PROBLEMAS SOCIO-SANITARIOS

Por tratarse de una enfermedad rela-
tivamente frecuente, crénica e invalidan-
te, la FQ supone un problema sanitario
y social de primera magnitud, que des-

‘borda las posibilidades del enfermo y su

familia y plantea claras demandas del
sistema sanitario y de los sistemas socia-
les de la comunidad.

La primera de ellas es la necesidad
de una atencidén médica especializada y
de alta calidad. La afectacidén multisiste-
midtica de la FQ precisa ser tratada por
un equipo de profesionales de distintas
especialidades: pediatras gastroenterdlo-
gos, neumodlogos, fisioterapeutas espe-
cializados en rehabilitacién respiratoria,
microbidlogos familiarizados con el pro-
cesamiento del cultivo de esputo, nutri-
cionistas, paidosiquiatras y genetistas.
Asi han surgido los Centros o Unidades
de FQ, que llevan muchos afios funcio-
nando en EEUU y Europa y que han
contribuido de manera decisiva al incre-
mento de longevidad de estos pacientes.
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Otro grave problema social es el de-
rivado del alto costo econdémico del tra-
tamiento médico. En pacientes ambula-
torios, el coste medio es de 30.000
ptas/mes, en muchas ocasiones superior
a las posibilidades de la familia. A través
de las Asociaciones de Padres de FQ, se
hizo llegar esta preocupacién a la Admi-
nistraciéon, la cual autorizé en 1988 a
dispensar desde las farmacias hospitala-
rias, los medicamentos precisos para el
tratamiento ambulatorio de los pacien-
tes. Sin embargo, al no haber dispuesto
de una previsién de fondos destinados a
este fin, en algunos hospitales con pre-
supuesto ajustado no se estd llevando a
efecto. Por otra parte, esta medida no
llega a los pacientes de FQ tratados en
hospitales no dependientes del Insalud.

Tan importante como los aspectos
anteriores es proporcionar a las familias
y enfermos un adecuado apoyo psicold-
gico. Numerosos estudios realizados en
las familias de FQ han demostrado que
viven bajo una situacién de stress emo-
cional permanente, que se incrementa
en determinadas situaciones y se traduce
en incapacidad para aceptar la enferme-
dad del nifio, ansiedad, hostilidad hacia
el mismo, depresién subclinica o sobre-
proteccion. Como en cualquier otra en-
fermedad crénica, la atencién preferente
al hijo enfermo puede desarrollar pro-
blemas emocionales y de conducta en
los hijos sanos (5, 6).

Por parte del paciente con FQ, facto-
res como separaciones de la madre en
etapas precoces por hospitalizacion, la
conciencia de cronicidad de la enferme-
dad, la pérdida de autoestima por las li-
mitaciones fisicas inherentes a la enfer-
medad crénica, ademads de las anomalias
corporales propias de la FQ (acropa-
quias, talla baja, retraso puberal..) o la
gran dependencia de los cuidados de
sus padres, pueden alterar el desarrollo
psicolégico y dar lugar a diversos meca-
nismos de adaptacién en forma de senti-
miento de culpabilidad, minusvalia, inhi-

bicion intelectual o dependencia fisica,
que contribuyen a su aislamiento y le
impiden integrarse en el grupo social de

la escuela o el trabajo. En otras ocasio-

nes, surgen actitudes de rebeldia, nega-
cién de la enfermedad y abandono del
tratamiento médico (esta situacién es
muy frecuente en la etapa de la adoles-
cencia y representa un grave riesgo para
la vida del enfermo) (7).

ORGANIZACIONES

En respuesta a estas demandas sani-
tarias y sociales, se han creado en paises
desarrollados organizaciones encargadas
de promover la lucha contra la FQ. En
EEUU existe la Fundacién de la Fibrosis
Quistica cuyas misiones son:

1) Subvencionar e impulsar la inves-
tigacion de todas las areas referentes a
la enfermedad.

2) Acreditacion de los Centros de Fi-
brosis Quistica.

3) Contribuir a la divulgacion y edu-
cacion de los enfermos mediante la pu-
blicacion de folletos orientados a los pa-
dres, pacientes, profesores y sociedad
en general. Esta organizacién obtiene
sus fondos de donaciones privadas, esta-
tales y campanas nacionales de cuesta-
cién. Existen ademds los Centros de Fi-
brosis Quistica, en un total de 125 en
Norteamérica, localizados habitualmente
en hospitales universitarios que les pro-
porcionan apoyo logistico. En estos cen-
tros se realiza la terapéutica de los en-
fermos y se promueve su cuidado en
base a equipos de salud, de atencidn
domiciliaria y es donde esti centrada la
investigacion (1).

PROBLEMATICA DE LA FQ EN NUESTRO PAIS
Dista mucho de ser la situacion des-

crita anteriormente. Uno de los proble-
mas mds importantes es el escaso cono-
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Fi6. 1. — Niimero de enfermos de FQ en las diversas comunidades auténomas (encuesta nacio-

nal de 1989).

cimiento que se tiene de la enfermedad
por las autoridades sanitarias, en lo que
hay que reconocer que los médicos no
estamos libres de culpa, al no haber sa-
bido difundir adecuadamente los proble-
mas y posibles soluciones.

Las consecuencias de esta falta de in-
formacién las padecen los enfermos,
que se han visto privados de prestacio-
nes que se dan en otras enfermedades
cronicas: medicamentos gratuitos, crea-
cién de unidades especializadas, cuida-
dos especiales, exenciones familiares fis-
cales, prioridad para acceder a un em-
pleo...

No existe un plan nacional de detec-
cion precoz durante el periodo neonatal,
ni tampoco se conoce la incidencia real
de esta enfermedad en la poblacidn es-
pafiola. En una encuesta nacional reali-
zada en 1989 (fig. 1) se registraron 1.042
pacientes de FQ, nimero a todas luces
inferior a lo esperado (1/6.000 R.N. vi-
vos). Es seguro que existen enfermos
con diagnodsticos errdneos, tales como
asma, malabsorcion, etc., que padecen
en realidad FQ.

La asistencia reglada de los pacientes
se ha iniciado en algunos hospitales pe-

didtricos desde el advenimiento de las
especialidades de Gastroenterologia y
Neumologia y, aunque funcionan como
unidades de FQ, la cantidad de enfer-
mos que se controlan en ellas es todavia
pequefa. La desconexidn existente entre
hospitales y asistencia primaria hace que
los pacientes se vean obligados a de-
pender del hospital para cualquier even-
tualidad, lo que les acarrea numerosos
viajes, molestias y absentismo laboral de
los padres. Por razones idénticas, la
transferencia del paciente del hospital
pedidtrico al de adultos suele ser trau-
mdtica, ya que el enfermo se siente obli-
gado a recibir atencidén médica en hos-
pitales donde su problematica no es
bien conocida.

Tampoco hay un plan nacional de
investigacién y la sociedad en general
desconoce las implicaciones de esta en-
fermedad. En junio de 1988, se fundd la
Asociaciéon Cientifica Espafiola de Lucha
contra la FQ, en la que se han integrado
profesionales de diversas especialidades
que atienden a estos enfermos. Desde
entonces se vienen realizando reuniones
monograficas anuales sobre la enferme-
dad. También existen diversas asociacio-
nes autondmicas de padres de FQ, que
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se han reunido en la Federacidén Espa-
fola contra la Fibrosis Quistica. Estas
asociaciones han demostrado ser activas
ante la Administracién, y las mejoras ob-
tenidas se deben en gran parte a ellas,
pero siguen siendo a todas luces insufi-
cientes. Un informe, con propuestas

concretas de actuacidn, ha sido elabora-
do por el Presidente de la Asociacidn
Cientifica Espafiola para el Ministerio de
Sanidad, y es de esperar que se obtenga
una respuesta favorable en breve plazo

8.
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