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Frecuencia y formas de la mzicoviscidosis

enn Checoslovaquia'

FPor los Dres,:

J. HovsteEx ¥ V. VAVROVA(®"!

Hemos cstado interesados en la fibro-
sis quistica del pincreas, o mwucovisei-
dosis, desde el ano de 1948, El primer
reporte, en nuestro pais, de 9 casos con
desenlace fatal, fue ofrecido por nos-
otroz en colaboracion con Benesova
Svejear. en 1948,

A pesar de la falta de acuerdo en la
literatura, teniamos la impresion de que
la mucoviseidosis era menos frecuente
en nuesiro paiz que en otros. Es por
ello que iniciamos la acumulacion de
datos sobre la incidencia de esta enfer
medad en Checoslovaquia.

Fn el afio de 1961 tratamos de hallar
cudntos lactantes v nifioz de scgunda
infancia afectos de mucoviscidosis ha-
hian sido tratados durante los cinco 1l
timos afios. Se recibicron reportes de
todas partes de Checoslovagquia que en
ese momento lenia 13 millones y medio
de habitantes, alcanzando dichos repor-
tes a 208 ecasos perfectamente confirma-
dos de mucoviscidosis arrojando una in-
cideneia de 1 por cada 65 mil habitan-
tes. Estos primeros repories no fueron

1) Presentado sl Sympesie “de quaestioni.
Iz Physiologize et Pathophysiologiae systema-
tis respiratorii infantum”™ celebrado en Praga.
sepliembre de 1964, Version en espaiol del
De. E. Alemiin,

**y  Profesores de ln Segunda Clinica de
Nifios & Institute de Investigaciones sobre el
desarrollo del nifio, Focultad de Pediatria de
Praga.

completamente dignos de confianza de-
bide a que no se habian realizado autop:
sias sistemiticas de todos los casos como
tampoeo s¢ hicieron eximenes cuantita-
tivos de electrélitos del sudor. La ver:
dadera incidencia debe haber sido ma-
vor v es por ello gque emprendimos otra
investigacion en la region de Bohemia
Central, en la cual se pudo obtener in-
formacion exacta y uniforme.

Este distrito tiene cerca de un millon
v cuarto de habitantes v desde el afio
de 1952 todos los nifios que mueren en
el hozpital asi como en suz domicilios
son amtopsiados.  Las autopsias sc rea
lizam por los patélogos de la Facultad
de Pediatria v no es por lo tanto proba-
ble que e pueda escapar un solo caso
de mucoviscidosis.

Nosotros estamos perfectamente hien

informadoz sobre los ninos con muco-

viscidosis que viven en este distrito.
Ello e¢ debido al hecho de la avuda de
supervizion v cooperacion que le ofre-
ce nuestra clinica a todos los departa-
mentos de pediatria del disteite.  To-
dos loz ninos con mucoviscidosis son ins-
eriptos.  Algunas formas benignas o
atipicas de la enfermedad pueden. sin
embarge. escapar al reporte e inscrip-
cidn. pero no ereemos que sean mucheos,
Durante el periodo de 10 afos, desde el
comienzo del 1953 hasta el final de 1962
nacieron 1600333 nifios en esta region,



En el mizmo periodo de ticmpo se en-
contraron 58 casos de mucoviscidosis in-
fantil. En 55 casos se confirmé el diag-
nostico por cortes histolégicos, v en 3
nifios vives por un detallado examen eli-
nico y de laboratorio de acuerdo con los
criterios aceptados. Esto indica un caso
de mucoviscidosiz por eada 2,767 niiios
nacidos vivos, o sea 0.361 pacientes por
cada 1.000 nifios nacidos wvives. Este
numero, obtenido por una investiga-
cion exhaustiva, ofrece la incidencia de
mucoviscidosis en nuestro pais algo mas
baja que la que indican la mayoria de
las publicaciones de otros paises. Nues-
tra incidencia queda inscrita hacia la
media entre la cifra mas baja repor-
tada —uno por cada 1,000 nifios naci-
dos vivos— y la mis alta —uno por
cada 3.700— dadas en ¢l estudio enida-
dozo v detallado de Steinberg v Brown
en el estado de Ohio, en los E. U,

En contraste con las aseveraciones de
varios autores que consideran la muco-
viscidosis como la causa mas frecuente
de enfermedades pulmonares crdnicas
no tuberculosas de los nifos, no cree-
mos que su participacién en estas en-
fermedades sea tan grande en nuestro
pais. Dezde el aio 1960 se examinaron
en nuestra elinica 560 nifos, eon pro-
ces0s respiratorios repetidos, desde el
punto de vista de los eloruros en el su-
dor v sélo en 5, es decir menos del 19:,
pudimos diagnosticar mucoviscidosis.

Ni se pudo afirmar relacidn alguna
entre mucoviscidosiz y diabetes. Entre
los 54 niios diabéticos estudiados no
hubo ninguno con aumento en la con-
centracion de cloruros del sudor de sig-
nificacién patoligica. ni habia ningin
caso latente de diabetes entre loz casos
del grupo con mucoviscidosis,

Una investigacién completa sobre mu-
coviscidosis demostrd la gran severidad
de la enfermedad en su cuadro sombrio

completo. De los 75 ninos con mucovis-
cidosis que hemos tratado desde 1946.
directamente en puestra clinica o en las
salas de clinica de la regién de Bohe-
mia Central, 68 fallecieron, ez decir ¢l
91%. Sdlo 7 siguen vivos en la actua-
Viclad.

Una tereera parte de los ninos falle-
cio antes del mes de edad, la mitad por
debajo del sexto mes y sélo 2, es decir,
el 3%, supervivieron el primer ano de
vida, aungue el prondstico es ain grave.

Con relacion a las distintas formas de
la enfermedad, nuestro grupo se encuen-
tra dominado por ¢l cuadro completa-
mente desarrollade de enfermedad pul-
monar grave combinada con ¢l sindro-
me de malabsoreidon :

Mir, de
nifios )
leo meconial .............. 9 1z0
Sindrome de malabsorcién . . & 10,7
Afeccion crdmica de los pul
FHOMEE o vvevenesnrsennsns 23 304
Aleccion crénica de los pul
mones plus  zindrome  de
malabsorcién ............ 31 414
Evolucién atipica .......... 1 5.3
Towalz: v cicivoiiva 73 10400

La evolucién atipica, con el diagnds-
tico de mucoviscidosis realizado 26lo en
la autopsia, fue hallada s6lo raramente
{en 39 de los casos selamente). Otros
defectos de desarrollo congénite fueron
hallados en 11 de estos 73 nifios, es decir
en cada séptimo nifio afecto de muco.
viseidosiz, Hubo 4 casos de anomalias
del tractus gastrointestinal, 4 de enfer-
medad de Down, 2 de cardiopatia con-
zénita ¥ 1 con anomalias nniltiples.

El caracter hereditario de la enfer.
medad se acepta uniformemente hasta
ahora pero no existe tal uniformidad
de opinidn con respecto al tipo de he
rencia. Por esta razén emprendimos
un estudio genealégico de 51 familias
cuyos 75 vistagos estaban afectos de
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mucoviscidosis. La probabilidad de Ia
incidencia de ninos afectados entre to-
das las fratrias fue obtenida por la eva-
luacion de Weinberg-Just, alcanzando
a 27.4%. es decir casi la cuarta parte.
El método mis exacto y mas convenien-
te de los “probands™ demostréd una tasa
de segregacion igual a 0.265, que es ain
mas cereana del 14. Estos resultados
indican un tipo recesivo de herencia
que es aceplable también con vista al
alto porcentaje (3.9%) de consangui-
neos en estas familias,

Aunque la cifra absoluta de easos de
mucoviscidosis es relativamente peque-
fia, su gravedad es de tal magnitud que
requirié una investigacién exhaustiva
de la enfermedad en todo el munde.
Algunas premisas han sido tratadas tam-
hién por nuestros investigadores. La li-
teratura reporta gue, en el liquide due-
denal de los pacientes de mucoviscido-
sis, la precipitacién con ethanol-ben-
zeno origina la formacién de un preci-
pitado insoluble. Nuestras investigacio-
nes, realizadas en colaboracién con To-
masovi y Masopust demostraron gque es-
te precipitado estaba presente en casi
la mitad de los liguidos duodenales nor-
males vy ademas en casi el 907 de los
liquidos gastricos normales, La cues-
tion esta en si ¢l 1009 de positividad
de esta reaccién en el liguido duodenal
cn pacientes de mucoviscidosis pueda
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no ser debida a las alteraciones en la
desintegracién de  las  mucoproteinaz
producidas por laz glindulas salivales »
wistricas.

Otra investigacion esta siendo reali-
zada por Jirka —uno de los primeros—,
quien dirigié su atencién hacia la pre-
sencia de mucoproteinas en el sudor. El
también hace la observacion de las pro-
piedades inmunoguimicas de las pro-
teinas del sudor.

La mucoviscidosis gque al principio
fue objeto de estudios anatomopatold.
gicos o clinices, se convirtié en una en-
fermedad intensamente estudiada. Esto
e+ debido, por una parte, a la gravedad
del proceso v a la diversidad de su evo-
lucién elinica, y por la otra, a la exten-
sion de la alteracién metaboélica, inci-
dencia hereditaria, relacion posible con
otras enfermedades v las nuevas impli-
caciones diagnosticas. Por encima de
todo se hallan los intentos por dilucidar
el defecto basico que causa la enferme-
dad. A este fin, que hasta ahora ha
eludido nuestra sagacidad, se hallan la-
borando muchos grupos de investigado.
res.
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