Mucoviscidosis'”
Caso Clinico
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Concerro.—Es ésta una enfermedad
congénita, hereditaria de cardicter men-
deliano recesive que es debida a vma
disfuncién de las glindulaz exoerinas
fque se agocia a veces a una grave afec-
eidon pulmonar.

La teoria sefialada por Farber es la
mds aceptada. Segin ¢] se debe a una
anormal produccidn de mueus, por lo
que la Hamd Mucoviseidosis,

Mis recientemente, Darlin v sus co-
laboradores describieron las implicaeio-
nes funcionales anormales, tal como los
hallazggos de comcentraciones altas de
clorure de sodio de las glindolas sudo-
riparas. Esta anormalidad faeilité la in-
vestigacion diagndetica de esta enfer-
medad.

icladd

Trabajos realizados con posteri
tienden a sefialar una anormal concen-
tracion  electrolitica en las  glindulas
salivales v pardtidas,

La dificaltad en precisar la etiologia
v patogenia = hace mayor cuando se
carece de un verdadero corocimiento de
las anormalidades morfolagicas v bio-
quimicas.

Anatomin Patoligice. En el pincreas
puede ohservarse una obstruccion por

(*y Servicio de Newmologia del Hosp.
Infantil Dac, “Dr. A, A, Ahalli™,
(**1  Jefe del Seevicio,
(***)  Agxiliar del Servicio,
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secreciones espesadas que se inieia en
loz acinis ¥ se extiende a los conductos.
Con frecuencia, los conductos estin di-
latados ¥ se aprecian tapones blancos o
amarillos Nemos de material eosinafilo
espesado. En el intersticio a veces se
observan eélulas mononueleares v los
islotes de Langerhans son normales,

En el higado se puede ver hipertrofia
e infiltracion grasa: ademis puede exis-
tir hipertension portal con cirrosiz plu-
rilobulillar con conereciones,

En las glindulasz salivales, imestinales
v esofigicas se presenta también disten-
siin de los acinis con seereciones espes

aadas,

En el corazdén: eongestion derecha
eronica, hipertrofia ventricular v auri-
cular del mismo lado, dilatacion del
cono de la arteria pulmonar en casos
avanzados,

Aparato respiratorio:  laz glindulas
mucosas triquechronguiales se hallan
distendidas por seereciones espesadas v
viscosas. Posteriormente puede haber
dilatacion de los bronquios v bronguio-
loe; engrosamiento de las paredes bron-
quiales, ahscesos, bronguiectasias, neu-
monias, v en los casos eronicos hay
fibresis pulmonar; aunque ez mis fre-
cuente emcontrar en loz pulmones enfi-
sema v atelectasia,
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En el sudor, elevada concentracidn
de sodio, cloro ¥ potasio, sobre todo lo:
dos primeros,

No se encuentran alteraciones histo-
logicas en las células exocrinas que no
segregan mucus, tales como las pardtidas
v lagrimales, que muestran un marcado
aumento en las corrcentraciones electro-
liticas, Basicamente la alteracidn de las
glindulas productoras de mucus es un
actimulo de secreciones viscosas anor-
males con la vonsiguiente dilatacion de
las seeretoras.

Sintomas. Los sintomas intestinales en
el recién nacido tienerr como primera
manifestacion el ileo meconial: con
vimitos, constipacion y distension ab-
dominal. En el primer afio de vida puede
observarse: apetito voraz, deposiciones
abundantes v fétidas, unas: veces con
grasa ¥ otras espumosas, v ligeramente
oloreadas que tienerr un olor pecaliar
o cual es importante para la sospecha
de esta enfermedad. También e han
encontrado cirrosis biliar vy hepitica,
producidas por la obstruceion de los
conductos biliares; hipertension portal,
vérices esofigicas v prolapso rectal. Re-
cientemente se han encontrado ciertas
complicaciones en la mucoviseidosis en
pacientes mayores de uir afio como son:
celelitiasis v neumatosis quistica intes-
tinal.

Los sintomas respiraterics aparecen
por lo comin antes de los seis meses de
edad: to: espasmddica coqueluchoide,
edema nasal, disfonia v jadeo por in.
tensa ohstruecion  bronquiolar, vy  las
m“fﬂ‘cu{"lu'iﬂ!" A0I8, 11 CORGE "]"} f""'.”I-U'
cionados: eclanosis, dedos ew palillo -
tambor, de manos v pies, v torax en
tonel. Las complicaciones son: bronguio-
litis, bronconemmonia a repeticidn de-
bidas eon frecuencia al Estafilococo
Aureus Hemolitico, Coagulasa Positiva
v Pseudomona Aureuginosa: sinusitis
maxilar v frontal. pdlipn:  atelectasias,
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hronquicctasius, abscesos pulmonares ¥

fimalmente fibrosis pulmonar.

Por deficiente absorciom de vitami-
na A, hay generalmente metaplasia que-
ratinizante del g:pitﬂ-]iﬂ‘ xeroftalmia v
queratomalaeia.

Exdmencs de laboratorie. Electrolitos
en el sudor: aumentados. Tnvestigacion
directa de los fermentos pancredticos
por tubaje duodenal e indirectamente
tripzina err heces fecales, ausentes o muy
disminuides. Grasas neutras en heees
fecales, aumentadas. Curva de absoreidn
de vitamina A, disminuida, Colesterol
disminuide. Proteinas disminuidas, Es-
tudio de la viscosidad del liguido duo-
denal, aumentada, Bacteriologia: exuda-
do nasal, faringeo y hemocultive, que
pueden poner de manifiesto el germen
productor de la neumopatia intercu-
rrente,

Radiografias: en la placa de térax
puede encontrarse enfisema obstruetivo
zeneralizado, atelectasia, lesiones de
broneoneumonia, lesiones de peribron-
quitis, bronguiectasias, ete. Ew el tractus
digestiva pueden observarse burbujas
de aire con niveles hidricos en el intes-

tinao,

Diagnéstico. Para hacer el diagnéstico
definitiva nos basaremos en: 1. La his-
toria familiar. 2. Elevacion de los elec-
trolitos e el sudor. 3. Manifestaciones
de disfuneién de lag zlindulas exoerinas
v 4. Sintomas clinicos,

Diagnistica diferencial, En el recién
nacido bay que diferenciarle de cual-
edad ecapaz de |rr0[1'll('i1‘

quicr enfer
ohatrueeion intestinal. En lactantes v
nifios pequeiics tenemos que difererciar-
lo en enanto a su aparato ra*.-‘-pirutnriu
con: la tox lerina, el asma, la bronco-
neumonia, ete, En el aparato digestivo:
distrofia, intolerancia a los alimentos.

megacolon congénito, ete. En los nifio-

mayores: sinusitis, tuberculosis, neumo-
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nig  recurrente,  asn, h:l'mlt{llitmluf-iilh.
etectera.

Prondstico. Hasta hace algono: anos
s¢ consideraba fatal el prondstico de esta
enfermedad sobre todo enando las com-
plicaciones pulmonares dominaban el
cnadro elimico o la eronicidad de los
procesos pulmonares, se hacian mas fre-
cuentes vy progresivos, Hoy e hace
menos sombrio el prondstico ¥ algunos
casos pueden llegar a edades avanzadas
de la vida.

Tratamientn. El tralamiemo que se
wtiliza en estos casos s de acuerdo con
el aparato afectado. Antibidtices ecomo
profilaxis o enando exista una infeceion
intercurrente. Expectorantes, broneodi-
latadores. Aerosol con antibidticos v
Muidificantes. Ejercicios respiratorios
Dieta variada eon alta cantidad de pro-
teinas, siempre vigilando los alimentos
muy grasosos. Pancreatima para mejorar
la digestion de las grasas y proteinas,
Alta ingestion de vitaminas, sobre todo
A v I} solubles en agua.  Cloruro dee
Sodio, pero cuidando esta eondicion en
los pacientes con enfermedad pulmonar
avanzadla v aseciada eon eor pulmonale.
Son subsidiarios de tratamiento quinir.
sien a veees, los pdlipns nasales, ¢l ileo

meconial v las bronguiectasias,
CASD CLINICO

Fecha de ingreso: 29 de Marzo 1961
Historia clinica: 39442, Nombre: J. AL
(. M. Natoral de: Santiago de Cuba,
Edad: 8 meses,

Antecedentos patoligicos  familinres:
Niegan tuberenlosis v lies, Padre: bron-
quitis asmdtica v urticaria cuando pe-
queno. Un hermano muerto o la edad
de enatro meses por una afeecidn dia-
rreica v bronconeumonia,

Antecedentes personales pre v post-
patales:  Parto  institucional, Ciarosis
neonatal: 24 horas, Oxigenoterapia tres
dias, Suceidn deficiente, Llanto demo-

B+

rado. Caida del cordon a los ocho dias.
Spstuvo la cabeza a los 3 meses, Se pento

a los 6 meses,

Inmunizaciones: B, C. G, al  nacer.
DPT: 3 dosis. Antipolio oral.

Alimentacian: Lactancia materna 30
dias, luego leche condensada, actualmen-
le IIIII?'\-'{J‘ ﬂ'l‘-rﬂﬂ.h‘:‘. Ty T,

Antecedentes patoligicas personales:
Diarreas sanguinolentas ¥ catarro a los
cualro meses.

Motive de ingreso: Difienltad respira.

toria.

Historia enfermedad actual: Con his-
toria de aparente salud anterior, 27 dias
antes de su ingreso, refiere la madre gue
el nifio tenia wr proceso respiratorio
dado por tos, febriculas, asi como una
discreta distension abdominal, Diez dias
mds tarde comenzd a presentar fiebre
alta, falta e aire v llante incesante.
Pérdida de peso v anorexia, Tuvoe tra-
tamicnto pera como o ml.'jﬂr-'lhﬂ. de-
cide traerlo a este hospital donde se
ingEresa.

Resumen del examen fisico. Facte an-
stosa, pliegue de deshidratacion, mucosas
secas, tiraje infracostal, estertores cre-
pitantes v suberepitantes diseminados
por ambos campos pulmonares. Peso 8
libras. Resto del examen fisico pricti-

eamente negativo,

Exdmenes complementarios, Hemoei-
tograma: hematies: 5.300,000; leucoct-
tos: 12,000; :-'t:;_ru'u.'nladnh: 64 linfoct-
tos: 35: hematoerito: 49: CLH.C.: 290
H.b.:14: eritrosedimentacion 4 mm.:
orina: normal: heces fecales: negativo:
serologin: negative: preleinas totales:
0.25 grs: serina: 433 grs globulina:
222 grs.; ecaleio: 1003 mgs. 3 100 ml.:
fasforo: 3.5 mgs 3¢ 100 mls.: fosfatasa
alealima: 6.6 URB.: exudado pasal: es-
tafilocoeos aureus hemolitico, coagula.
sa: positivo: exudado faringeo: peeudo-

mana aurencinosa: hemocaltive: nega.
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tivo; colesterol: 112 mgs, 5 10 mls:
actividad tripsica: (dos oportunidades)
megative: actividad tripsica en tubaje
duodenal: negative: grasas neulras en
heces: positive: examen  de  tripsina
i Téeniea de Anderson b no se observan
licuacion en minguna de las diluciones,
desde el tmuboe Mo, 1 Gdilocian al 0,412
LY hasta el wubo Mo, % Gdilucion al
80/1,000: electrdalitos en ol sudor,  Tée:
nica Fotollama): Sodie 90 mEq > -
tro: clore 100 mEq % litro. Man-
toux: ATE 10 L. 1 som: ATE 2530 L
3 mm,

Radiografias: transito digestive nega-

tive. Tarax simple,

Lesiones e bronconeumonia de am-
bos hilies pulmonares, mas acentuados
en ¢l lade derecho, Enfizema polmonar
generalizade,

Se le indicd a los padres eleetrdlitos
en el sudor cove resuliado  descono-
CEmaos,

Evolucion, Fn el Servicio, tuvo tras-

tornos digestivos (diarreas que cedieran
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sin difieuliad a los tratamientos corres
pondientes; sin embargo no sucedié asi
con los lrastornos respiratorios, en los
euwales la evolucidn fue worpida e irregu-
lar con alternativas de mejoria v em-

peoramiento,

Tratamiente., Se corrigio su deshidra.
tacion, =e le admimistraron antibioticos,
vitaminas, lluidificantes, aerosol, gam-
ntaglobulina, fibrinoliticos, pancreatina

v eloruro de 2odio.

Fig. 2

CONCLUSIONES:

1. Se hace un estudio somero de la
Mucoviscidosis o Enfermedad Fibro-

quistica del Panereas,

2. Se presenta un caso de Mucoviscis
dosis en e nine de § meses de edad,
que no tuvo manifestaciones osten-

-i]*;lrm hasta los 4 meses,



3. Presentd como caracteristica clinica
la ausencia casi absoluta de diarreas,
siendo lo que primaba en el cuadro
clinico las manifestaciones bronco-
pulmonares,

4. Después de una estancia de tres me-
ses en el hospital, donde padecié por

tres ocusiones de bromeconeumonia,
fue dade de alta mejorado de su
estado nutritive v sin afeceién pul-
monar intercurrente,

5. El tratamiento fue el clisico que s

usa en eslos casos,
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