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HOSPITAL INFANTIL DOCENTE DE CAMAGCEY

Mucoviscidosis

{Reporte de 3 casos)

Por los Dres.:

Sanoarto Dumds Avvanez(®), Reseca Escoman Casas(**),
Magia Vicromin Cuax Lean(***) v Co. Eooy Cruvz Momapes(****)

INTRODUCCION

F+ una enfermedad congémita, here-
ditaria con caracter mendeliano recesi-
vo. Fue considerada como una entidad
independieme por Fanconmi en 1936 v
Andersen en 1938 dic la primera des-
cripeion clittica v anatomopatoliogica de
la enfermedad. Farber en 1953 apunté
la posibilidad de que muchos simomas
e este trastorno pudieran ser debidos
a afectacion difusa de las secreciones
mucosas, sugiriendose ¢l pombre de mu-
coviscidosis, [N Sens’ Agnese en ese mis-
mo afio de 1953 demostrd la participa-
cidn en este trastormo de las glindulas
sudoriparas y salivales y asi s¢ hizo evi-
dente que esta enfermedad afecta mu-
chas y, posiblemente la mayor parte,
de las glindulas exocrimas, las produe-
toras de moco v las otras, Por tanto, es
una enfermedad generalizada, y no Ii-
mitada al pancreas, en la que este Gr-
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gano esta [recuente pero no necesaria-
meme afectado,

Darlin  describio las  implicaciones
funcionales anormales, tal como los ha-
lHazgos de concentraciones altas de clo-
ro ¥ sodio en ¢l sudor, facilitando asi
la investigacion diagmistica de esta en-
fermedad.

Para su diagnaostico es necesar’'o bhas
sarse en: 1) Historia familiar, 2 Ele.
vacion de los electrolitos en el sudor.
3 Manifestaciones de disfuncidn de las
glaindulas exocriras. 4) Sintomas «li-
nicos,

A jpresar de existir olras |1rurlun ile
laboratorio que ayvudan al diagnostico,
la determinaciéon de los clectrolitos en
el sudor es la prucha que nos va a ha-
cer el diagnistico, va que con excep-
cign de la insuliciencia suprarrenal in-
tratada, no existe en la edad pedidtri-
ca otra entidad que afecte la concen-
tracion de los electrolitos en el sudor
¥ su cuadro clinico no se presta a con-
fusidn con esta entidad.

PRESENTACION DE €CASOS
Caso N* .S, V. M., . C 60252,
femenino, blanca de 215 aifios de edad.

AP.F.: Dos tias de la madre asmati-
cas. Un hermano padece de *hronquitis
asmatica™,



Tres cmbarazos: dos partos a I€rmine
v un aborto provoecade,

APP.: Parto cutécico, institucional
con peso de 7 libras al nacer. Llamo
demormdo v cianosis sin poderse preci-
sar su duracién v su intensidad, pero
o'n necesidad de oxigenoterapia. Saram-
pién a los 18 meses. “Tos ferina™ a los
2 aios,

Resumen vrolutive:

Hac: su primer ingreso a los 18 me-
ses e edad por presemtar dificuliad
respiratoria que no eede a tratamiento
ambulatorie con Adrenalina, Predniso-
na ¥ Yodure v Efedrina, v en el inte-
rrogatorio la madre refiere erisis ante-
riores similares, Es dada de alta cowr €l
diagnistico de: “Crisia aguda de asma
bronquial™. A los 2 afios de edad in-
gresa con diagndstico probable de *Tos
ferina™, ¥ los familiarcs deciden sacar-
la del hospital ¥ Hevarla a un hospital
de La Habana, domde se hace el diag-
ndstico de mncoviscidosis,

A los 214 aios 124-1-69) ingresa por
disnea, cianosis ungueal y peribucal;
estaba recibiendo tratamiento con Di-
goxina y Pancrealina,

Datos positives al examen [isico:
Peso: 10 kgs, Talla: 90 ems, C.C.
485 ems, Temperatura: 36°C. Aspee-
to crénicamente enfermo. Fascies oan-
siosa, cianosis peribucal ¥ ungueal, uiias
en vidrio de relaj. Térax con aumento
del didmetro antcroposterior. Abdomen
globuloso,

AR.: F.R.: 68/minuto, Tiraje sul-
costal, Sonoridad normal, Suberepitan-
tes bilaterales.

ALC.: F.C.: 120/minute, ritmice ¥
hien golpeado. No soplos,

AD.: Higado rebasa 3 cms, el rebor-
de costal derecho,

Resto del examen sin datos de in-
teres,

Se inicia tratamiento con Eritromiei-

I

na, Pancreatima y Digoxina, pero a los
cinco diss de hospitalizada es sacada de
“alta a peticién™ por los familiares.

Reingresa dos meses despucs (24-10-
69) por quejarse de dolor precordicl
y es entonces que puede cstudiarse,

En este ingreso el idnico dato a seia-
lar e» que la cianosis es mas inteitea
que en su ingreso anlerior, que no so-
porta el decibito y la hepatomegalia e+
de 5 ems. Se indica tratamiento con i
gitilicos, cnemas de Aminofil na, "an.
creatina, Eritromicina, aerosoles e
Propilenglical al 109 ¥ drenaje postu-
ral, mejorando la sintomatologia, sien-
do dada de alin a iirsistencia de los pa-
dres.

Exdmenes auxiliares dv diognastico:

Hemograma: Hh: 12 gre.52 ; Hio: 39
Vol 77 : Leucocitos: 13,500 por mm’;
Segmentados neutrdfilos: BOTE ; Stabs:
2% ; Menocitos: 37 : Linfocitos: 15°;.
Eritrosedimentacion: 11 mm.

Rayos X de tdrax: (Ver ligs. 1, 2 »
3).
Rayos X de abdomen simple: No al-
leraciones,

Electrocnrdiograma: Hipertrofia au.
ricular v ventricular derechas,

Glicemia: 96 migs.?:.

Mantoux |RT23): D pon.

Proteimas por relectroloresis:

Totales: 5.1 gramo ‘.

Valores Nalures
relatives T8 alwelutos

Albvimina. . . . 50 % 2.55 gres
Globuling Alla 1 3.4 017 .
Globuline Alfs 2 8.1 042  °,

Globulina Beta . 10 % 051 . °
Globulina Gamma 285% 145 ,

Electrolitos en el sudor:

Pacicmte:
Clorn: 107 mEq L
Sodio: 93 mEqg/L
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Fig. 1 /13-1048) Enfiserma pulmonar, Lesio-

wes e asgeecto inflamatorio de ambos hilios,

pere mds marcedas del derecho v base del
mivemas faalis,

Madre de la paciente:
Cloro: 85 mEq/L
Sodio: 79 mEq/ L
Hermano de la paciente:
Cloro: 115
Sodie: 104 mEq /L
Madre de la paciemte: No pudo ser es-
tudiada.

Fig. 2 i21.0V48) Cardiomegolie, aren medio
way  promincoate, PFProceso de aspecto broncoe
wrmmanico de la boase del pulmin derecho

Después del alta la wifia contimia
-||'||l|n vi=ta llllr [TTETT] |||' sl s caila
21-48 horas porque los familiares e

i £ *

C. ¥
. re 31. 19869

Fig. 3 12V189%), Aumento de la cordiomegulin
v signos de estavis pulmonar

pirgan a ingresarle v e muantiene el
mtsno  tralamemo  anternor, ot anilose
los antibidticos v €l dia 14-VI1-69 & ne
cosario reclairle por estar en insuli
ciencia cardiaca incontrolable por con-
sulta v falleee a los seis dias de ingre-
sarda sin lograrse compensar de la insu
ficiencia cardisca v ewr un cuadro de in-
suliciencia candiorespiratoria,

Es de sefialar que los dos altinos me-
ses de la vida de la n fa transcurricron
presentando diarreas tipicas ile una o=-

tratorrea pero sélo en pocas ocasiones.

Desafortumadamente, la mina  fallees
cuando se esta redactamilo este trabajo
v no pudo realizarse estudio necropei-
i, F.‘I“l'l .l'l.l 1 'lb- i: (TR 'II HL'II

Caso N 2P V. M., . €. 21561.
blanco, masculing e 3V anos e edad

i hermano del caso No, 1,

\.P.l‘.: Lios servaludos en ¢l caso an
terior.

L Mante eutlovieo, institucional
con peso de T lihras 14 onzas, o tras-
tormos postpnatales inmediatos. A los 315
meses  ingreso por “brongu olitis”  es-
l_"qu mily grave I'Irl"ll"ﬂ'l-.lllllll Crisgs

comvulsiva, Despucs el nifio ha conti
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nuado con episodios respiratorios a re-
peticion por lo cual esta en tratamien-
to cotr el alergélogo, Ha padecido sa-
rampion v ||.1r1-ilitmn por oxiures ¥
fue apendiceptomizado a los 4 aifios,

Este mifio fue citado por consulta pa-
ra estudio despucs de ingresar la her-
iarna.

Al examen: Peso: 19 kgs, talla: 117
ems, Aspecto desnutrido. Térax disere-
tamente  aumentado cn su didmetro
anteroposterior, excapulas aladas, arcos
costales visibles v esterndn prominente,

AR.: Aumento de la sonoridad pul-
monar en plano anterior. No estertores.

AL.: Tonos ritmicos ¥ hien golpea-
los. No saplos,

Adr;: Dientes con esmalte desgasta-
do. Numerosas caries dentales, Abdo-
men: s,

Resto el examen: n s

Exvdimenes auniitarcs o dingnostice:
Hemograma: Hb: 135 gras”: : Hoe: 42
vol ‘. ;1 Leucocitos: 8300 x mm’, Poli-
segmentaldos nentrafilos: 5300, 1 Eosing
filos: 17, ; Linfocitos: 19, Eritrosedi-
memtacion: 15 mm. Glicemia: 79 mlg.
i1 Mroteinas totales: 5.26 gre. 5

-

Fig. 4 118V149;, Enfisema puilmonar. Motea

s mowmlislar de asperto broacoarumenica de

amiliss  gamipeen pulmonares con  preferencsa

bhwrwa  Foon  Dilalons  superriores, Calcificaciones
fearahilinres.

Electrolitos en ] sudor:

(Segunda determinacion )
Cloro: 127 mEq/L
Sodio: 120 mEq /L

Rayos X del térax (Ver Fig. 4).

Mantuox (KT23): 0 mm.

Caso N* 3.—J]. M. A.. H.C. 583238,
masculing, hlanco de dos anos de edad.

APF.: Un hermano muerto ile car-
diopatia congémita v bronconeumonia a
los 5 meses de edad. Tres embarazos
con Lres partos a lermino,

AP, Parto cutdcico a los B meses
de gestacion, Peso al nacer: 5.5 lbs
Llanio inmediato, Incubadora durante
24 horas. Padece catarros a repeticion.

D.SAM.: Sostuvo la cabeza a los cuatro
niesEsl e senld a los ocho meses; |.Ifi-
meras palabras a los doce meses; co-
menzd a pararse a los veintiion meses;
comienza a dar los primeros pasos a los
ilise Ak,

H.E.A.: Ingresé por primera vez ol
7169 por hipertermia v polipnea,
Reliere la madre que cinco dias anies
de su ingreso el nifo estaba intrengui-
lo v al dia siguicnte comenzo a preseir-
tar flichre deo 38-38.5°C: la fliebre se
manliene v dos dias después comienza
a prosentar vomitos por lo que se deci-
de su ingreso,

Examen [isico: Paciente de aspecto
distrifico con peso de 8 kgs. Talla: 80
ems. GGt 45 ema. v temperatura de
37°C. Dedos en palillo de tambor, uiias
en vidrio de reloj v ciamdticas. Torax
aumentade en su Jdiamelro anteropos:

terior, esternon prominente, escapulas
aladas v arcos costales muy marcados,
Abdomen globuloso de sonoridad nor-
mal.

AR.: F.R.: 56/minutos, tiraje inter
v subcostal; estertores romcos ¥ sibilan-
tes en ambos campos pulmonares,

AL.: Tonos ritmicos ¥ bien golpea-
dos. No soplos,

Resto del examen: n/'s

S¢ decide su estudio al comparar la
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radliozrafia de torax de ingreso con oxi-
mrnes anteriares en que manlienc wrm
Hinazen similar,

Cuatro dias después de su ingreso pre-
seita un rash tipico de sarampion que
varsa sin complicaciones v es dado de
alta mejorado a los 18 dias de ingee
'J‘Ill.

Examenes auxiliares de dragnastico:

Revos X del rorax (Ver Figs. 5 v 6y

il

Trdnsite intestinal; No alieraciones,

Fag, & 7200088, iMhsdrvese la rediograjia el
ecienle a s ingress oa la gque a0 abwrria
was imagen similar a la anterios,

Elevtroforesis de Proteinas:

Totales: 5.26 gramos

N oalares Noalares

relativos alrsaslnioss
Albviimina ik 69,5 3.66 grs.
Globulinag alla 1 ... 23 012 .
Globulina alfa 2 ... 4.1 032 .
Globuling Beta .... 9.0 047 .
Globulina Gamma .. 15.1 059 .

L P ALV IH-68) Enfisema pulmionar, Lesio.

wes ofe aspecto brovconeumonice peedominan.

b v lon campos superiores de ambos ke
fisrma.

Hemograma: Hb: 1007 grs."f ; Hio:
1 vol *¢ ; Leveocitos: B30 x mm”, Mo
himorfonueleares peutedlilos: 4077 ; Eo-
sindgfilos: 4°¢ : Monocitos: 2°¢ v Linfo
citoms 547

Eritrosedimentacion : 26 mm.

Evamen parasitologico de heces fes
yalis: Escasos huevos de Tricoeelalos.

Caoprocaltive: Flora habimal.

Ewudado nasal: Estalilococos anrcus
coagulasa positiva,

Exududo faringeo: Pseudomona ac-

ugines=a v estalilococos aurcus coagu-

lasa lillil'll\ a,

Electroditos en el sudor: Clora: 110 !f'nr : :FI “;' ;,I”"'” o ;h rtoduscidn  ra
g 2 ileegiva dondes ha anseentedo « enlisvema
mk | L. Sedio: 123 "Il-"l L. las [esiones se han localizssdo hacia loa hilioa

m i (=] -
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Después de estudiado el nifio se rea-
liza determinacion de electrolitos en
el sudor al padre v la madre vy se rep.-
ten al paciente con los siguientes re-
sultados:

Paciente: Cloro: 152 mEq/L
Sodio: 172 mEq/L

Padre:  Clore: 33 mEq/L
Sodio: 40 mEq/L
Madre: Cloro: 42 mEq/L

Sodio: 49 mEq/L

Despudcs del alta ¢l nifio ha seguido
sendo vsto por consulta manteniendo
su cuadro respiratorio dade por tos
coqueluchoide,  polipnea,  estertores
hronquiales, curva de peso estitica ¥ en
ocasiones ha presentado deposiciones
amplias, fetidas v grasosas,

El tratamiento de este nino ha sido:
AntihiGticos en forma rotatoria, Pan-
creatina, dieta hipersédica e hiperpro-
téica ¥y acrosoles o+ Propilenglicol al
10%.

COMENTARIOS

En nuestros tres pacientes predomins
el enadro respiratorio v la desnutricion
sobre los otros sintomas senalados en
esta enflermedad, v aunque los sinto-
mas del aparato digestivo pueden pre-
sentarse desde ¢l periodo de recien na-
cido con ileo meconial v en los prime-
ros meses de la vida pueden presentarse
va las depos ciones abundantes v feti-
das, con grasas o espumosas, nuestros
pacientes no presentaron eslos sinlomas
como dato importante para el diagnos-
tico, coincidiendo asi con el caso re
portado por el Profesor %lir, aunque
este era un Jactante de menor edad. El
caso reportado por la Profesora Liane
Borbolla presentaba un cuadro diarrei-
co erdnico,

172

Las otras manifestaciones digestivas
reportadas como cirrosis hepitica, hi-
pertension portal, varices esofdgicas y
prolapso rectal, no presentironse en
nuestros pacientes,

A pesar de su herencia recesiva he-
mos encontrado dos hermanos portado-
res de la enfermedad, lo que represen-
ta para esta familia el 1007, aunque
lo mas probable que sea debido a la ea-
sualidad. Hemos encontrade en el pa-
dre de estos ninos cifras elevadas de
cloro v sodio en el sudor. La madre
desafortunadamente, no se pudo esta-
diar,

Como senala )i Sant’ Agnese osta en-
tidad es la dnica er Pediatria, con ex-
cepeion de la insuficiencia suprarrenal
intratada que presenta cifras elevadas
de electrolitos en el sudor v mis de
60 mEq/L de sodio hacen el diagnds-
tico de la entidad antes de los 20 adios
de edad ¥ en ese examen complementa-
rioc hemos basade principalmente el
diagnostico de la enfermcdad en nues-
Lros casos,

CONCLUSIONES

1) Se reportan tres casos de mucovisci-
dosis, en nifios de 2, 215 v 814 afios
de edad v dos de ellos hermanos.

2) Dos de estos pacientes habian sido
catalogados como asmiticos y esta-
han siendo tratados como tal.

3) El otro paciente al ser examinado
presentaba polipnea v roncos v si-
bilantes bilaterales.

4) En los tres pacientes la radiogra-
fia de térax mostraba enfisema
pulmenar ¥ una imagen radiols-
gica que luce corresponder a una
extensa bronconeumonia que res-
peta la periferia de los campos pul-
inonares,

5) La diarrea no fue sintoma impor-
tante en ninguno de los tres pa-

R. C. P
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cientes ¥ dos de ellos que la presen-
taron fue en estadio avanzado e
la enfermedad ¥ po como sintoma
impartante,

i La desnutricion estaba presente en
los tres pncirnlrl.

71 El padre de los dos hermanos con
la  enfermedad  presemtaba eilras
clevadas de electrolitos en el sudor,
no asi los padres del otra nidoe,

% Uno de los pacientes desarrolla una
insufliciencia cardisca incontrolable
e su estadio linal.

4 El electrocardiograma realizado a
vsla pactente muestra una hipertro-
fia de cavidades derechas,

1 Los dos pacientes mas pequeios en
que los sintomas sespiratorios eran
mas severos, presentaban uias en
vidrio de reloj.

RESUMEN

=S¢ informan tres casos de mucovisei-
dosis estudiados en el Hospital Pedia-
trice Provincial Docente de Camagiiey,
destacando los sintomas mis importan-
e« en estos pacientes. Se sefala la es-
vassy o nula sintomatologia digestiva en
rolus pacientes en conlraste con la tem-
prana sintomatologia respiratoria. Se
seitala el hallazgo del padee de dos pa-
cientes con la enfermedad que presens
taba cifras elevadas de electrolitos en
ol suilor, Se destaca ademas la imagen
rulioliégica de estos pacientes que nos

pareee tipica de esta entidad, por ha-
herse repetidlo en los tres pacientes,

=t MMARY

Three cases of mucoviscidos « studied
in the Teaching Provincial Pediatrie
Hospital of Camaguey are reported, em-
phasizing the most important =y mptoms
in these patients. It i= pointed out the
searce or null digestive svmptomato-
logy in these patients in contrast with
the early respirators ssmptomatolog.
The linding of the father or two of the
patients with the discase who presen-
ted high figures of electralstes in the
sweal is pointed out. Besides, it i em-
phasized the radiological image of these
pat'ents, which seems o us to be typical
of this entity. being repeated in the
three patients,

RESLUME

On informe trois cas de mucoviscis
dose etudiés dans FHopital Pédiatrique
Provinciel Enseignant  de  Camaguey,
soulignant les symptéomes les plus im-
portants chee ces patients. On signale
la limitée ou nulle s mptomatalogie
digestive chez ces patients en contraste
avee la précoce symptomatologie  ress
piratoire. On s'gnale la trouvaille sdu
pere des deux patients avee la maladie
qui presentait des chiffres elevees o
clectrolvtes dansla sueur, On seuligne
en plus Vimage radiologique e ces pa-
tients qui mons parait tpigue de eelie
enlile, flant  repeles vhee  les traia
[rativnis,
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