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1. Introduccion

La fibrosis quistica (FQ) est4 causada por mutaciones del gen regulador de la
conductancia transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR, por sus siglas en inglés)
[1,2]. Esto ocasiona la disfuncién de la proteina CFTR de la membrana apical que
regula el transporte de cloro y sodio en las células epiteliales secretoras [1], causando
concentraciones anémalas de iones a ambos lados de las membranas apicales de estas
células. Las consecuencias clinicas incluyen una enfermedad multisistémica
caracterizada por un dafio pulmonar progresivo que causa insuficiencia respiratoria,
disfuncién pancredtica, enfermedad hepética que puede progresar a cirrosis, problemas
de motilidad intestinal y electrolitos elevados en el sudor. Practicamente todos los
varones con FQ son estériles debido a la atresia o ausencia completa del conducto
deferente.

La fibrosis quistica es una enfermedad compleja que requiere un enfoque integral del
tratamiento [3]. Para que el tratamiento y la evolucidn del paciente sean 6ptimos, es
esencial que la atencién médica se de en una Unidad de Referencia de FQ que cuente
con un equipo de profesionales formados y con experiencia [4]. La atencion médica por
especialistas en Unidades de Referencia de FQ monogréficas, se asocia con una mejor
supervivencia y calidad de vida [4,5]. Esta atencién médica implica frecuentes
evaluaciones y control clinico de las complicaciones por parte de médicos y otros
profesionales sanitarios especialmente formados en el tratamiento de la FQ, y en las
intervenciones terapéuticas tempranas.

Las normas asistenciales definen los servicios Optimos necesarios para conseguir la
mejor evolucidn posible de los pacientes. Se han redactado varias directrices para
ayudar a los cuidadores de pacientes con FQ en la evaluacién y control de los pacientes,
la deteccidn de complicaciones y la prevencion del deterioro clinico [6-9]. No obstante,
no existe uniformidad en muchas de las recomendaciones europeas aceptadas, por
ejemplo, en relacion con la infraestructura necesaria para las Unidades de Referencia de
FQ, las normas minimas para la evaluacién y valoracidn rutinaria de pacientes, la
documentacion de los resultados en una base de datos estandarizada o el tratamiento de
las complicaciones. Estamos convencidos de que los tratamientos intensivos, tanto
profilacticos como en respuesta a complicaciones agudas, reducen la morbilidad y
aumentan la supervivencia y la calidad de vida.



El propésito de este documento de consenso es definir las normas relativas a la
evaluacion, control y tratamiento habituales de los pacientes con FQ en Europa.
Esperamos que todas las Unidades de Referencia de FQ las adopten para proporcionar
un instrumento de garantia de calidad y una base para la auditoria de la atencion médica
a la FQ.

La evaluacién de las Unidades de Referencia de FQ respecto a estas normas
proporcionard, ademads, informacién importante sobre la realidad asistencial actual de
un gran nimero de pacientes europeos, asi como datos comparativos procedentes de
diferentes centros. Unidades de Referencia de FQ

2. Definicion una Unidad de Referencia de FQ

Una Unidad de Referencia de FQ, debe contar con el personal y las instalaciones
adecuadas para proporcionar una atencion médica integral y tener la capacidad de tratar
todas las complicaciones asociadas a la FQ. La Unidad debe formar parte de una
universidad u hospital docente y tener financiacién garantizada por la institucién
correspondiente. En los paises en los que la atencién médica se comparte entre la
Unidad de Referencia de FQ y hospitales més pequefios y mds préximos al domicilio
del paciente, la Unidad de Referencia de FQ debe coordinar la atencién médica y ser la
responsable final del tratamiento y la evolucién del paciente. No se puede garantizar que
la atencién médica compartida sea equivalente a la atencién en una Unidad de
Referencia de FQ, por lo que debera reservarse a aquellos pacientes que vivan lejos de
una Unidad de Referencia de FQ o a los que no puedan acudir a él de forma regular por
problemas sociales. Las consultas de atencion médica compartida deberan seguir las
mismas normas que la Unidad Principal, y ello supone que se pueda solicitar la ayuda
del equipo multidisciplinario de la Unidad de Referencia de FQ por medio de
interconsultas con especialistas de ésta

Una Unidad de Referencia de FQ debe atender normalmente a un minimo de 50
pacientes. El coordinador de la Unidad debe ser un médico con experiencia en FQ que
trabaje en estrecha colaboracién con al menos otro médico especialista en FQ. Ademas,
las Unidades de Referencia de FQ deben tener un niimero variable de personal sanitario
especialista en FQ : enfermeras, dietistas, fisioterapeutas, asistentes sociales,
psicdlogos, farmacéuticos y microbi6logos, dependiendo del ntimero de pacientes.
Asimismo, la Unidad de Referencia de FQ debe mantener una estrecha relacién con
médicos especialistas del hospital o de hospitales préximos especializados en
gastroenterologia, hepatologia, endocrinologia, ORL, cirugia general, hepatobiliar y
pediétrica, radiologia, obstetricia y ginecologia (incluido expertos en fecundacién
asistida), enfermedades infecciosas y medicina preventiva, reumatologia, oftalmologia y
nefrologia. Deben existir protocolos para la evaluacion y referencia de pacientes a las
Unidades nacionales de trasplantes.

La Unidad de Referencia de FQ debe tener las siguientes instalaciones: un departamento
de radiologia con instalaciones para exploraciones de TAC; experiencia en
embolizacién de arterias bronquiales para hemoptisis, laboratorio de funcién pulmonar;
experiencia en la colocacion de de reservorios de acceso venoso central, sondas
nasogdstricas y gastrostomias; un servicio de microbiologia experto en el andlisis de



muestras procedentes de personas con FQ y que pueda contactar con un laboratorio de
microbiologia de FQ de referencia; capacidad diagndstica completa, incluyendo tests
del sudor y andlisis de mutaciones del gen CFTR fiables .

Deben existir protocolos escritos e instalaciones para el tratamiento de todas las
complicaciones asociadas ala FQ como: neumotorax, hemoptisis, aspergilosis
broncopulmonar alérgica (ABPA), infecciones por micobacterias, sindrome de
obstruccién intestinal distal (SOID), hemorragia gastrointestinal, hipertension portal,
cirrosis, diabetes mellitus, osteoporosis, insuficiencia respiratoria, insuficiencia
cardiaca, pancreatitis, pérdida de audicidon, poliposis nasal, sinusitis crénica y otras
complicaciones ORL.

Los pacientes deben tener acceso las 24 horas Unidades de Referencia de FQ para
avisos telefonicos, urgencias u otras consultas.

3. Miembros del equipo multidisciplinario

Es esencial proporcionar atencién médica multidisciplinaria a los pacientes con FQ. Los
miembros del equipo de FQ deben formar parte integral del equipo multidisciplinario de
atencion médica de FQ. Las autoridades sanitarias estatales o nacionales deben tener
registrados a los miembros del equipo reconociéndolos como aptos para la prictica en el
pais. Cada uno de los miembros seria responsable del desarrollo de su propia practica
profesional dentro del contexto del equipo multidisciplinario, garantizando que se
mantienen al dia en los nuevos avances y desarrollos en el tratamiento y potenciando la
practica basada en su propia investigacién. Los miembros del equipo de FQ tienen la
responsabilidad de mantener e incrementar su conocimiento como especialistas
asistiendo a cursos postgrado relevantes, conferencias nacionales e internacionales y
siendo miembro de sus grupos de FQ nacional o europeo. Deberdn actuar como fuente
de formacion, educacion, desarrollo y apoyo a otras personas implicadas en la atencién
médica de FQ, incluido sus colegas de la Unidad de Referencia de FQ y aquellos que
trabajan en hospitales que proporcionan atenciéon médica compartida. Estas actividades
deben estar dirigidas a mejorar la calidad de la atencion médica de los pacientes.

3.1. El coordinador de la Unidad de Referencia de FQ

El equipo multidisciplinario debe estar dirigido por el coordinador del centro. Puesto
que las enfermedades respiratorias son responsables de la mayoria de la morbilidad y
mortalidad de los pacientes, el Coordinador del centro debe tener una formacién de
especialista en medicina respiratoria pedidtrica o de adultos. La compleja naturaleza de
la atencidén médica de la FQ demanda que el principal compromiso profesional del
coordinador sea el tratamiento de las personas con FQ y la gestion de la Unidad. Los
coordinadores de las Unidades deberdn dedicar una parte sustancial de su trabajo
semanal a la atencién médica a la FQ.

3.1.1. Papel del coordinador de la Unidad



e Abogar por cada paciente.

o Estar al dia en las practicas terapéuticas Optimas para la FQ basadas en la
evidencia y en los estudios de investigacion internacional en curso.

¢ Dirigir el equipo multidisciplinario y participar en reuniones regulares
semanales del personal para revisar el estado de salud de los pacientes y tratar
cualquier otro asunto relacionado con el funcionamiento de la Unidad de
Referencia de FQ.

¢ Revisar el rendimiento y las pricticas del centro y participar en una base de
datos nacional.

¢ Garantizar que se controla la evolucion del centro y que se introducen los
cambios apropiados cuando es necesario.

¢ Establecer una red de expertos en el hospital de la Unidad u hospitales proximos
para problemas no pulmonares asociados a la FQ, por ejemplo, en obstetricia y
ginecologia, problemas de fertilidad, reumatologia, gastroenterologia, etc., como
se menciond anteriormente.

¢ Conseguir, de la Gerencia del hospital, las instalaciones necesarias para
pacientes ambulatorios y hospitalizados en las cuales proporcionar atencién
médica a los pacientes que acudan a la Unidad y planificar las futuras
necesidades de atencién médica.

¢ Garantizar una comunicacién adecuada con todos los pacientes y familiares,
incluidos los pacientes de mayor edad, y usar la informacion recabada para
mejorar el servicio que proporciona la Unidad.

¢ Promover la investigacion cientifica con los colegas locales y ser la persona de
enlace para la participacion en estudios multicéntricos nacionales e
internacionales.

¢ Desarrollar un programa de educacion local: formar a futuros médicos
especialistas en FQ, garantizar que los miembros del equipo de FQ se mantienen
al dia asistiendo a congresos nacionales e internacionales, y contribuir en la
actualizacion de conocimientos del personal de las Unidades de atencién médica
compartida.

3.2 El Especialista en FQ

El coordinador de la Unidad de Referencia de FQ debe trabajar al menos con un médico
de plantilla especialista que pueda compartir la responsabilidad clinica, proporcionar
continuidad en la calidad de la atencion profesional cuando el coordinador esté ausente
y colaborar en la investigacion relacionada con la FQ. Debe tener una especializacioén en
neumologia o gastroenterologia y haber recibido formacion acreditada en medicina para
la FQ. El especialista en FQ debe dedicar a la Unidad de Referencia de FQ al menos un
tercio de su tiempo y estar al dia en las practicas terapéuticas 6ptimas para la FQ
basadas en la evidencia y en las iniciativas de investigacién internacional en curso.

3.3. La enfermera especialista en FQ
La enfermera especialista en FQ tiene responsabilidades con los pacientes, familiares y

el personal implicado en la atencién médica de los pacientes. Debe comprometerse con
el cuidado de los pacientes con FQ y dedicar todo, o casi todo, su tiempo a la Unidad



3.3.1. Responsabilidades de la enfermera especialistas en FQ:

e Abogar por cada paciente

o Estar al dia respecto a las practicas actuales de tratamiento
e Mantener y ensefiar la experiencia y practica clinicas

¢ Desarrollo profesional

e Apoyo y consejo

¢ Educacidn e investigacién

¢ Relacién con pacientes y familiares

La proporcion de tiempo dedicado a cada una de estas funciones y a la formacion
necesaria para su consecucion puede diferir segin el pais y el centro. La funcién del
personal de enfermeria especialista debe desarrollarse para cumplir las necesidades de la
poblacién local con FQ.

El personal de enfermeria especialista en FQ debe implicarse en ciertos momentos clave
de la vida del paciente y sus familiares; en el diagndstico, en la planificacion de la
transicion de la atencion pedidtrica a la de adulto, en el trasplante de pulmén desde la
primera conversacion sobre éste, y en los cuidados paliativos al paciente terminal.

Debe implicarse en proporcionar apoyo e informacién acerca de la fertilidad y el
embarazo y en el seguimiento de un diagnéstico secundario (p. €j., diabetes relacionada
con FQ).

La fibrosis quistica es una enfermedad de dificil manejo tanto para el paciente como
para el equipo de FQ. La defensa de los pacientes y sus familiares es una de las
funciones mds importantes del personal de enfermeria especialista. El bienestar y
satisfaccion del paciente son un objetivo particular del cuidado de enfermeria y la
defensa eficaz de éste ayudara a conseguirlo.

El personal de enfermeria especialista estd activamente implicado en la toma de
decisiones acerca del tratamiento y en la monitorizacién de la atencién médica. Ademas
del apoyo especial que proporciona con el tratamiento intravenoso y la alimentacién
mediante sondas nasogéasticas, tiene la responsabilidad de garantizar que cada paciente
recibe una atencion Optima para sus necesidades individuales. El personal de enfermeria
especialista coordina la atencién entre paciente y familia, y los servicios
extrahospitalarios y hospitalarios, tanto a nivel practico como a través de apoyo y
consejo. Esto se consigue a través de su funcion como educador, cuidador fiable,
consejero y confidente [10].

3.4.El fisioterapeuta de la Unidad de Referencia de FQ

El fisioterapeuta de FQ debe estar implicado en la evaluacion de los pacientes,
proporcionando consejo sobre técnicas de aclaramiento de secreciones de las vias
respiratorias, control de calidad y desarrollo profesional [11]. En cooperacién con
pacientes y familiares, deben desarrollar un régimen de fisioterapia individualizado,
razonable, optimo, eficaz y eficiente. Esto debe tener en cuenta todos los factores fisicos
y psicosociales importantes. La fisioterapia moderna en la FQ es fundamentalmente



preventiva y se debe incorporar a la rutina diaria de cada paciente [12]. Por
consiguiente, debe realizarse siempre de forma que haga posible la futura cooperacién y
estimule el cumplimiento.El fisioterapeuta de la Unidad de Referencia de FQ debe
evaluar a los pacientes cada 1-3 meses o en cada visita a consultas externas de la
siguiente forma: 1) realizando una interpretacion de los resultados de las pruebas de
funcién pulmonar, asi como de los sintomas y signos respiratorios y capacidad de
ejercicio; 2) controlando el volumen y las caracteristicas del esputo y el grado de disnea;
3) valorando la postura, movilidad toricica, fuerza y resistencia muscular; 4) evaluando
la calidad y el cumplimiento del tratamiento. Debe realizarse una sesién completa de
tratamiento y una evaluacion de la capacidad fisica mediante protocolos estandarizados
como parte de la revisién anual. También pueden administrarse tratamientos completos
en la consulta o durante las visitas domiciliarias. El programa de fisioterapia de cada
individuo necesita modificarse continuamente segin la edad, necesidades y cambio de
circunstancias. Esto puede ayudar a maximizar el cumplimiento.

3.4.1. El fisioterapeuta de la Unidad de Referencia de FQ tiene una funcién importante
en:

1. la Terapia inhalatoria

a. eleccidn del dispositivo (o dispositivos) de inhalacion adecuados

b. formacion del paciente o familia en su uso 6ptimo

c. manejo, limpieza y necesidad de mantenimiento y sustitucién del dispositivo

2. Tratamientos de aclaramiento de secreciones de las vias respiratorias:

a. eleccion de técnicas

b. formacion del paciente y cuidadores en su uso 6ptimo

3. Educacién fisica y ejercicio

a. proporcionando al paciente y familiares programas de educacion fisica y ejercicio
apropiados y estimulantes.

4. Educacion:

a. mejorando y actualizando el conocimiento de pacientes, familiares, y fisioterapeutas
implicados localmente sobre la FQ y su tratamiento

3.5. El dietista/nutricionista de FQ

Las responsabilidades de los nutricionistas/dietistas de la Unidad de Referencia de FQ
son aconsejar y educar a los pacientes y cuidadores acerca de los principios del manejo
nutricional en la FQ. Esto incluird todo o parte de lo siguiente: necesidades
nutricionales y provision de las necesidades nutricionales en diferentes etapas de salud y
enfermedad, terapia de sustitucién de enzimas pancredticas, tratamiento con vitaminas,
evaluacion del estado nutricional y de la diabetes relacionada con la FQ. Deben
desarrollarse planes de cuidado nutricional que incluyen un asesoramiento
individualizado especifico para la edad de los pacientes, planes para la intervencion
nutricional y planes adecuados para satisfacer las necesidades de los pacientes y su
estado nutricional y clinico. Debe proporcionarse asesoramiento en los momentos
oportunos , respaldado por la literatura médica, y material de apoyo apropiados. Se trata
de un proceso dindmico, y con el paso de la edad, es funcion del dietista asegurar que se
desarrollan los conocimientos y el autocuidado de los pacientes.

El mismo dietista debe proporcionar asesoramiento tanto intrahospitalario como
ambulatorio para garantizar la continuidad de la atencién o si no es asi se deben



asegurar unas buenas vias de comunicacion, para evitar que se pasen por alto detalles
del tratamiento.

La préctica de la dietética clinica debe estar basada en evidencias y reflejar la
investigacion actual, las guias clinicas y los consensos. El dietista especialista en FQ
debe participar en las auditorias e investigacion multiprofesionales y ser una fuente de
formacion, educacion, desarrollo y apoyo en nutricién para otros profesionales
implicados en la atencién médica de la FQ. El dietista del centro de FQ debe tener un
papel activo en la monitorizacién nutricional y los pacientes deben ser evaluados de
forma regular, revisandose todos los aspectos del estado nutricional y gastrointestinal
[13,14]. La frecuencia y tipo de evaluacién variard con la edad.

Se debe realizar, al menos anualmente, una evaluacion ordinaria de la dieta
combinando un diario que registre la dieta y entrevistas. Debe incluir: un examen de la
ingesta nutricional; del tratmiento enzimatico que incluye la dosis, el momento y el
método de administracidn asi como los conocimientos sobre el ajuste de la dosis al
contenido en grasas de las comidas y tentempiés; habito intestinal; frecuencia de las
deposiciones; sintomas o episodios de sindrome de obstruccion intestinal distal y
estrefiimiento; tratamientos complementarios; suplementos vitaminicos; suplementos
minerales; suplementos nutricionales orales o entéricas; fitoterapias y tratamientos
alternativos; revision del tratamiento de la diabetes o del estado glucémico; presencia o
ausencia de enfermedad hepética; cambios en el estado nutricional con el tiempo;
imagen corporal y patrones de trastornos de la alimentacién y osteoporosis y su
tratamiento. En mujeres adultas, es también una oportunidad para concienciarlas de la
necesidad de asesoramiento nutricional antes de la concepcién [15].

Determinaciones antropométricas: En cada visita a la consulta deben hacerse
determinaciones precisas del peso (en kilogramos), longitud o talla (en metros) y
perimetro craneal (en centimetros) en lactantes. Estos valores deben representarse en
una grafica para permitir la evaluacion secuencial del crecimiento y cambios en el
estado nutricional y permitir la comparacién con los valores de referencia [16]. Los
valores deben expresarse como percentiles, como porcentajes de los valores normales
segun la edad o como desviacidn estandar (DE) o scores Z. A menudo se utiliza el
porcentaje de peso por estatura, peso para la talla, y peso y talla para la edad cuando se
expresa el estado nutricional de nifios, aunque se ha cuestionado su fiabilidad [17].
Ademds, deben utilizarse para nifios las gréficas de percentiles del IMC para
proporcionar una interpretacion mas precisa del estado nutricional, especialmente en
individuos con retraso del crecimiento. Puesto que algunos pacientes pueden desarrollar
cifosis, debe utilizarse la talla maxima alcanzada para el cdlculo del IMC. En cada
consulta debe calcularse el IMC para permitir la evaluacién secuencial del estado
nutricional.

Evaluacion del estado pancreatico y absorcion intestinal: En los pacientes con
insuficiencia pancreatica (IP) deben realizarse algunas determinaciones de la idoneidad
de la absorcion intestinal anualmente o con mds frecuencia si estd clinicamente
indicado. Deben determinarse anualmente los niveles plasméticos de las vitaminas
liposolubles A, D y E y hacerse una evaluacion del estado de vitamina K midiendo el
tiempo de protrombina. También debe evaluarse la idoneidad del tratamiento
enzimatico. Ello incluira la valoracion de la utilizacion de los enzimas : dosis,
momento y método de administracion y ajuste de los enzimas al contenido en grasas de



las comidas o tentempiés [18,19]. En pacientes con suficiencia pancredtica (SP)
portadores de genotipos de FQ que se sabe que estdn asociados con insuficiencia
pancredtica [20], deben realizarse evaluaciones de la funcidn pancredtica usando la
elastasa 1 pancredtica fecal [18,19]. En pacientes portadores de genotipos que se sabe
que estan asociados con conservacion prolongada de la funcion pancreética, la
evaluacion puede realizarse con menos frecuencia.

El desarrollo puberal puede estar retrasado en los pacientes con fibrosis quistica [15].
Debe realizarse anualmente una evaluacién del estadio piberal con un método
estandarizado desde los 10 afios de edad. La estimacion de la edad 6sea debe formar
parte de la evaluacion de cualquier nifio con retraso del crecimiento o puberal.

Deben evaluarse la densidad mineral ésea y la composicion corporal mediante
exploraciones de absorciometria dual de rayos X (DEXA o “densitometrias”). Esto debe
considerarse como parte de la evaluacién nutricional en todos los pacientes con FQ de
mas de 10 afios de edad [16]. Actualmente no existe consenso sobre el intervalo
apropiado entre las exploraciones DEXA, pero es probable demostrado que datos
secuenciales resulten ttiles en la planificacion de la atencién médica en el futuro y en el
logro de futuros consensos.

3.6. El asistente social de FQ

Los asistentes sociales proporcionan experiencia en la ayuda a las necesidades
emocionales y practicas de los pacientes y familiares, especialmente cuando se necesita
apoyo adicional en momentos dificiles, por ejemplo, en el diagnéstico, cuando la salud
se deteriora, cuando existen problemas de relaciones y en torno al trasplante y
fallecimiento. El asistente social de FQ debe entender cémo afecta la enfermedad a la
vida de los pacientes y de sus familiares en el dia a dia y a largo plazo. Deben ser el
enlace entre el hospital y la vida familiar, visitar a los pacientes en su casa cuando sea
posible y establecer contactos con los servicios locales disponibles, de modo que se
pueda acceder a las ayudas locales. Pueden contribuir al equipo multidisciplinario de
FQ ayudando a que tenga un entendimiento integral de la vida del paciente. Esto puede
incluir la dindmica familiar, problemas educativos y profesionales, de relaciones y otros
problemas psicosociales. Los asistentes sociales pueden ayudar a las familias a
afrontarlos con mas eficacia evaluando sus necesidades practicas y, posteriormente,
proporcionando diversos servicios para satisfacerlas. Poseen conocimientos practicos
sobre el complejo sistema de beneficios y prestaciones, y son capaces de abogar por los
pacientes, y establecer relacion con otras agencias. Se proporcionard un apoyo
comprensivo sustancial para los problemas en las relaciones, y para aliviar las
sensaciones de aislamiento progresivo, a medida que se deteriora la salud. Es probable
que los pacientes de cualquier edad con FQ y las personas proximas a ellos sean
vulnerables al estrés psicoldgico, y a problemas sociales aparentemente insuperables.
Los asistentes sociales tienen una experiencia que complementa a la de los psicélogos
clinicos. Ambos deben ser capaces de trabajar en estrecha colaboracién, junto con el
paciente y la familia o pareja, para resolver, o al menos minimizar, estos problemas.

Los asistentes sociales de FQ deben tener un minimo de 3 afos de experiencia laboral
postgrado, puesto que necesitan tener confianza para tomar decisiones profesionales. Es
importante también que tengan experiencia en el trabajo de proteccion tanto de nifios
como de adultos y pueden proporcionar este conocimiento al equipo multidisciplinario.



El asistente social debe conocer bien el modelo social, en oposicién al modelo médico,
de modo que el servicio sea equilibrado e integral. El registro de casos debe cumplir las
directrices estatutarias de cada pais, con la emision regular de informes sobre cada caso.
Deben utilizarse impresos de evaluacion estindar para detallar las necesidades
individuales del paciente y ayudar a elaborar un plan de atencién sanitaria.

El desarrollo profesional de los asistentes sociales debe incluir la formacién sobre
cualquier nueva legislacion que afecte a su funcién, y la educacion continuada sobre los
problemas de la FQ.

3.7. El psicologo de FQ

Las personas con FQ y sus familiares son vulnerables a diferentes dificultades
psicolégicas [21]. La naturaleza de la enfermedad y su tratamiento tienen un impacto en
la capacidad de nifios, adolescentes y adultos para responder a las tareas corrientes
propias de cada edad, y a los acontecimientos vitales extraordinarios. A medida que
progresa la enfermedad, el deterioro fisico puede tener un impacto adicional en el
bienestar psicolégico y la calidad de vida (CdV). Para que la funcién del psicélogo sea
eficaz, se recomienda que su trabajo con la FQ ocupe por lo menos el 50% de su tiempo
laboral.

3.7.1. Responsabilidades esenciales

Los psicdlogos de la Unidad de FQ deben estar colegiados. Deben tener una
comprension profunda del desarrollo psicolégico individual de las relaciones familiares
y de las etapas de desarrollo de la FQ. Las responsabilidades clave a asumir son: 1) una
evaluacion exhaustiva e intervencion en los problemas emocionales, de comportamiento
y psicoldgicos, usando tratamientos basados en la evidencia cuando estén indicado y
refiriendo a otros organismos cuando sea oportuno; 2) una evaluacién/despistaje
integral postdiagndstico y anual, suministrando apoyo cara a cara (preferiblemente) o
mediante herramientas psicométricas (incluyendo siempre CdV); 3) la inclusién de todo
el trabajo psicolégico en el contexto del equipo de FQ (p. ej., funcionamiento de
consultas externas en paralelo); 4) una participacion activa en los programas de
transicion tanto a la ensefianza secundaria como a los servicios para adultos; 5) una
evaluacion de los recursos psicoldgicos del paciente y la familia e intervenciones de
apoyo antes y después del trasplante de pulmoén.

3.7.2. Responsabilidades deseables

En colaboracién con otros profesionales cuando sea apropiado, los psicélogos deben
asumir un papel primordial en el manejo de los problemas de adherencia al tratamiento,
asi como asesorar y participar en la aplicacion de estrategias basadas en la evidencia, es
decir, técnicas cognitivo conductuales para tratar las angustias asociadas a los
procedimientos médicos [22] y los problemas de comportamiento alimentario [23,24].
Ademds, el psicologo de la Unidad debe centrarse en los factores psicolégicos asociados
al dolor crénico y a los efectos de la segregacion, y debe proporcionar un servicio de
consulta y supervision a otros miembros del equipo de FQ, y abordar la difusion en el
equipo del conocimiento de las consecuencias psicoldgicas de la vida con la FQ.



Otra parte importante de las responsabilidades del psicélogo es ayudar y apoyar al
equipo de FQ durante la atencién médica habitual y en momentos de crisis (p. €j.,
cuando la salud de un paciente se deteriora rdpidamente o muere). Esto puede lograrse
mediante una combinacion de grupos de supervision y apoyo, formales e informales.
Pueden estar implicados otros profesionales, por ejemplo, supervisoras de enfermria o el
asistente social.

3.8. El farmacéutico clinico de la Unidad de Referncia de FQ

El tratamiento de la FQ supone multiples medicaciones [25]. Los tratamientos
farmacolégicos a menudo incluyen broncodilatadores en aerosol y antibidticos,
suplementos vitaminicos, enzimas pancredticos e insulina para los pacientes con
diabetes. Ya sea en el hospital o en el domicilio, se utilizan rutinariamente antibiéticos
intravenosos para tratar las exacerbaciones respiratorias. El farmacéutico clinico debe
asesorar sobre las interacciones entre farmacos posibles y reales en los regimenes
complejos, y monitorizar éstas.

Farmacos inhalados: No se conoce la combinacion 6ptima farmaco-inhalador para la
mayoria de firmacos inhalados. Es tarea del farmacéutico clinico encontrar, junto con
otros miembros del equipo (especialistas en FQ, fisioterapeutas, personal de enfermeria
especialista en FQ), a partir del conocimiento existente, qué combinaciones de
dispositivo inhalador-farmaco son las mds apropiadas y qué fairmacos pueden ser
mezclados y administrados juntos con seguridad.

Antibiéticos intravenosos: Los antibidticos con un estrecho margen terapéutico, como
los aminoglucésidos, se dosifican tanto en funcién del peso corporal como del
aclaramiento renal esperado, pero su dosis e intervalo de administracién se deben
ajustar individualmente para garantizar el maximo beneficio terapéutico y la minima
toxicidad. Esto puede lograrse determinando las concentraciones séricas de farmaco y
utilizando un software de farmacocinética. Es tarea del farmacéutico clinico interpretar
los datos farmacocinéticos, asi como calcular y aconsejar sobre la pauta posoldgica
Optima. En los programas domiciliarios de tratamiento intravenoso con antibidticos
debe tenerse cuidado de que los fadrmacos intravenosos se preparen en condiciones
asépticas. Si su estabilidad lo permite, una farmacia clinica puede preparar y dispensar
para incluso una semana, algunos medicamentos intravenosos, con el utillaje y la
experiencia apropiados.

Farmacos orales: Los pacientes a menudo tienen que tomar por via oral un gran
nimero de farmacos cada dia. El farmacéutico clinico puede aconsejar sobre las
combinaciones de firmacos que pueden reducir el nimero de medicaciones a tomar.
Ademds, cuando hay colocadas sondas nasogdstricas, el farmacéutico clinico puede
aconsejar sobre cémo podrian usarse como via para la administraciéon de farmacos. El
farmacéutico clinico debe aconsejar sobre las interacciones con otros farmacos, posibles
efectos secundarios del tratamiento, interacciones con los alimentos, y acerca de la
disponibilidad de tratamientos alternativos mds baratos.

Educacion del paciente: Los pacientes tienen la resposabilidad de tomar las dosis
correctas de los medicamentos prescritos en el momento oportuno y en el orden
adecuado. Los pacientes con FQ, habitualmente tienen regimenes farmacoldgicos muy
complicados. El farmacéutico clinico puede ayudar a educar a los pacientes acerca de la



adecuada reconstitucion e inhalacion de los farmacos y de porqué es mejor tomarlos en
un orden determinado.

3.9. El especialista en microbiologia clinica
3.9.1. Patogenos microbianos en la FQ

Las infecciones bacterianas pulmonares son responsables de la mayor parte de la
morbilidad y mortalidad de los pacientes con fibrosis quistica [26-29]. Los virus
respiratorios también pueden causar exacerbaciones agudas. Algunos pacientes
desarrollan aspergilosis broncopulmonar alérgica (ABPA). Las infecciones
polimicrobianas son frecuentes en la enfermedad pulmonar por FQ. La microbiologia de
las infecciones a menudo difiere de las infecciones similares en pacientes sin FQ y los
fenotipos de las bacterias agresoras frecuentemente son atipicos.

Las bacterias aisladas con mas frecuencia son Pseudomonas aeruginosa,
Staphylococcus aureus, el complejo Burkholderia cepacia, incluidos varios
genomovares relacionados, Stenotrophomonas maltophilia, Achromobacter
xylosoxidans, Pandorea apista y micobacterias no tuberculosas (MNT). Los patégenos
respiratorios mas comunes, como Haemophilus influenzae, Streptococcus pneumoniae y
Moraxella catarrhalis, son menos frecuentes (8), pero pueden tener un papel patogénico
importante. Ocasionalmente, los pacientes pueden presentar colonizacidn crénica por
especies de Enterobacteriaceae. Frecuentemente se aisla Aspergillus fumigatus y
Candida albicans del esputo de pacientes con FQ. El primero puede originar ABPA,
pero el dltimo en raras ocasiones causa enfermedad.

El uso frecuente de antibidticos en pacientes con FQ estimula el desarrollo de
resistencias a los antimicrobianos. Los patdgenos resistentes pueden requerir una prueba
de susceptibilidad frente a antibiéticos poco habituales, y/o pruebas de sinergia. Hasta
este momento no existen evidencias de que las pruebas de sinergia sean clinicamente
utiles, ni tampoco si existe alguna correlacion entre la sensibilidad a antibidticos in vitro
y la respuesta clinica [30]. El uso generalizado de antibidticos nebulizados en la
atencion de la FQ significa que no son vélidos los valores criticos usuales (susceptible-
intermedio-resistente) y pueden resultar engafiosos para la bacteriologia de la FQ.
Adicionalmente, en pacientes que sufren una infeccidn crénica por P. aeruginosa, el
modo de crecimiento en biofilm significa que la bacteria practicamente nunca se
elimina. El objetivo terapéutico es, por tanto, la supresion crénica de la bacteria, una
estrategia generalmente no utilizada en otros grupos de pacientes. Sin embargo, en
muchos paises se utiliza tratamiento antibidtico precoz intensivo, que es eficaz para
erradicar la colonizacidn inicial y/o intermitente con P. aeruginosa en todos los grupos
de edad. Algunas especies de bacterias pueden infectar de forma cruzada a los pacientes
en las Unidades de FQ o durante las actividades sociales (por ejemplo, campamentos,
clases de educacioén fisica).

3.9.2. Aspectos analiticos

La complicada microbiologia de los pacientes con FQ necesita un conocimiento
especializado y experiencia que puede obtenerse solamente a partir de la colaboracién
con grandes Unidades de Referencia de FQ. Entre los problemas se incluyen a) falta de
reconocimiento de bacterias u hongos como patégenos tipicos de la FQ (por ejemplo,



complejo B. cepacia, especies de Aspergillus), b) diagndstico erréneo de las bacterias de
FQ debido a la apariencia fenotipica atipica (por ejemplo, P. aeruginosa mucoide), c)
falta de investigacidn de la presencia de micobacterias no tuberculosas, d) falta de
realizacion de pruebas amplias de susceptibilidad que incluyan antibidticos utilizados de
forma poco frecuente en otros grupos de pacientes, ) imposibilidad de realizar el tipado
de las bacterias de la FQ, y falta de colaboracion entre los laboratorios de referencia que
realizan dicho tipado, para detectar problemas de infeccion cruzada, f) la administracién
frecuente y repetida de antibidticos potencialmente toxicos, g) incapacidad para apreciar
las farmacocinéticas diferentes de muchos antibiéticos en pacientes con FQ y la
necesidad de controlar las concentraciones de antibiéticos en pacientes individuales, h)
algunos pacientes con FQ presenten colonizaciones o infecciones por P. aeruginosa u
otras bacterias Gram-negativas durante periodos de tiempo prolongados. La distincién
clinica entre colonizacién e infeccidon puede requerir la determinacion de anticuerpos
especificos, i) de forma similar, el diagndstico y el control de la ABPA requieren la
determinacién de anticuerpos.

Estos problemas y posibilidades no son muy conocidos fuera de los laboratorios
especializados en FQ. Si un laboratorio no especializado identifica un patégeno
importante como el complejo B. cepacia en el contexto de un entorno sanitario
compartido, la identificacién DEBE ser confirmada por el especialista del laboratorio de
microbiologia de la Unidad de Referencia de FQ.

3.9.3. Colaboracion entre especialistas en FQ y microbidlogos clinicos

La complicada microbiologia requiere del uso de medios selectivos para patogenos
inusuales y un conocimiento especializado sobre a) profilaxis, que incluye la prevencion
de infecciones cruzadas, b) tratamiento antibidtico, como combinaciones, pruebas de
sinergia, etc., c) infecciones en forma de biofilms y cronicidad de las infecciones y d)
los efectos adversos de los antibidticos. Este conocimiento y experiencia s6lo puede
obtenerse mediante una cooperacion estrecha y de larga duracion entre el microbiélogo
clinico comprometido con la FQ y los clinicos de la Unidad de Referencia de FQ. Los
problemas de pacientes individuales, profilaxis, diagndsticos y terapéuticos deberian
discutirse de forma regular.

4. Rutinas de la atencion médica a la FQ
4.1. La atencion en Consultas Externas

Los pacientes deben acudir a la Consulta cada 1-3 meses, preferiblemente cada mes.
Los lactantes o pacientes recién diagnosticados con enfermedad grave deben acudir més
a menudo, y aquellos con fenotipos leves o FQ atipica pueden hacerlo con menos
frecuencia, cada 3 a 6 meses.

La consulta debe realizarse en una consulta especifica del hospital. El paciente deber
acudir a la consulta del médico y la enfermera especialistas en FQ, estando accesibles el
resto de los miembros del equipo. El paciente puede acudir a la consulta de otros
especialistas segun las disposiciones locales. Cada consulta debe incluir una exploracién
fisica de rutina, determinacién de peso, oximetria, pruebas de funcién pulmonar



apropiadas a la edad y cultivos de esputo o frotis faringeo. En los nifios debe medirse la
talla, y en lactantes también el perimetro craneal y registrarlos en las gréaficas de
percentiles. Debe revisarse la medicacion y cualquier cambio en el tratamiento se
discutird en profundidad con el paciente o su familia y se comunicard al médico de
familia. Se reservard suficiente tiempo para cada paciente.

Las consultas externas de pacientes con infeccidon por complejo B. cepacia o MRSA (en
siglas en inglés) deben realizarse en dias diferentes, al final del dia o en un lugar
diferente al de los otros pacientes. Deben considerarse consultas diferentes para
pacientes con y sin infeccion crénica con P. aeruginosa siendo actualmente la norma en
muchas Unidades de Referencia de FQ.

Cuando esté indicado, la Unidad tendra la capacidad de comenzar en el plazo de 24 a 48
h un tratamiento intravenoso hospitalario domiciliario. En esta dltima situacion, la dosis
inicial de antibidtico intravenoso se debe administrar bajo supervisiéon médica y todos
los aspectos del tratamiento a domicilio deben cumplir los criterios acordados
previamente. En algunas ocasiones el tratamiento antibidtico intravenoso se administra
en el hospital durante algunos dias y se continda en el domicilio. Esto permite un
control mas ficil de los niveles iniciales de fairmaco en sangre y los posibles efectos
adversos.

Los pacientes deben tener acceso a la Unidad de FQ las 24 horas por teléfono o
contacto directo para urgencias u otro tipo de consultas. Para consultas telefénicas
habituales se recomienda que se establezca un horario especifico de dia que los
pacientes pueden utilizar para consultar al médico o al personal de enfermeria
especialista en FQ.

4.2. La atencion hospitalaria

Una Unidad especializada en FQ debe tener en todo momento suficientes camas
disponibles para permitir un ingreso inmediato. Cada Unidad debe tener una politica
clara de control de las infecciones. Las camas estaran en habitaciones individuales,
principalmente para prevenir la infeccién cruzada y preferiblemente con aseos o bafios
privados. En cada cubiculo del paciente debe haber instalaciones para el lavado de
manos y para frotarlas con alcohol. Los pacientes con infeccién por el complejo B.
cepacia o MRSA deben tratarse en cubiculos individuales en pabellones independientes.
Debido a la variacion en la virulencia de diferentes genomovares del complejo B.
cepacia, todos los pacientes infectados con complejos B. cepacia deben estar separados,
es decir, no debe permitirse la interaccion entre pacientes dentro del hospital y debe
aconsejarseles que no se mezclen socialmente fuera del hospital.

Las habitaciones individuales para cada paciente también son necesarias para promover
el cumplimiento de la fisioterapia y facilitar la inhalacion de farmacos antibidticos.
Debe disponerse de una revision y tratamiento concomitantes por profesionales
relacionados con la salud (p. ej., fisioterapeutas, dietistas, asistentes sociales, etc.). Debe
monitorizarse la glucemia y las saturaciones de oxigeno durante la noche en cada
ingreso por una exacerbacion respiratoria. Al menos una vez a la semana se debe hacer
un cultivo de esputo y una espirometria. Los pacientes deben recibir tratamiento
fisioterdpico, incluyendo técnicas para el aclaramiento de secreciones, al menos dos
veces al dia. Debe disponerse de instalaciones para el ejercicio fisico supervisado,



dotadas de pulsioximetro, y posibilidad de suministro de oxigeno adicional en el lugar
de entrenamiento. Se dispondra de protocolos claros sobre la dosificacion y
administracion de antibidticos (incluyendo las determinaciones de los niveles de
antibidtico en suero), la alimentacién por sonda nasogdstrica o de gastrostomia, el
tratamiento del neumotoérax, el tratamiento de la hemoptisis incluyendo la embolizacién
de las arterias bronquiales, el diagndstico y tratamiento de la ABPA, y de la diabetes
relacionada con FQ.

Semanalmente debe discutirse la situacion tanto de los pacientes hospitalizados, como
la de los que reciben tratamiento antibidtico intravenoso domiciliario, en una reunién
multidisciplinaria con todos los miembros del equipo de FQ, y con el equipo médico y
de enfermeria de la planta.

4.3. El seguimiento compartido

En muchas Unidades se ha establecido la practica de compartir la atencién médica de
algunos pacientes con el personal de su hospital local debido a que algunas familias y
pacientes no pueden, y otros tampoco quieren, desplazarse con frecuencia largas
distancias para recibir su atencion rutinaria.

Es necesario implantar modelos convenidos de seguimiento compartido como respuesta
a la demanda del paciente o de sus familiares, pero no se permitird que la consecuencia
de ello sea una atencién de peor calidad. No hay lugar para médicos que trabajen de
forma aislada y que atiendan a un nimero pequefio de pacientes con FQ. Una unidad
satélite de FQ en estrecha relacién con una Unidad de Referencia de FQ debe tener un
minimo de veinte pacientes y contar con las aportaciones de un dietista, un
fisioterapeuta y personal de enfermeria, cada uno con un interés especial en la FQ. Los
pacientes con FQ de la unidad satélite deben acudir a consultas especializadas en FQ y
no deben incluirse en las consultas de pediatria general o de neumologia de adultos. La
atencion bdsica en la unidad satélite debe seguir un criterio equivalente al que se
administra en la Unidad de Referencia. S6lo en circunstancias excepcionales el centro
de FQ debe consentir compartir el tratamiento con un médico que atienda a un nimero
muy escaso de pacientes.

El contacto con la Unidad puede realizarse mediante la visita del equipo de la Unidad de
Referencia a la Unidad satélite o mediante la visita periddica del paciente a la Unidad de
Referencia de FQ o ambas, al menos una vez e, idealmente, dos veces al afio. El equipo
de la Unidad de Referencia debe realizar la valoracién anual y la responsabilidad final
de la atencién médica debe recaer en el Coordinador de la Unidad de Referencia de FQ.

La atencion compartida es mds apropiada en niflos con FQ que en adultos. Es més
probable que en este tltimo caso la enfermedad sea mas compleja y requiera
participacion de otros especialistas con experiencia en problemas asociados con la FQ
en su propia disciplina, p. €j., obstetricia, ginecologia o diabetologia, y, por tanto,
estardn mejor atendidos por el personal de la Unidad de Referencia de FQ

4.4.La atencion en la transicion a la Unidad de Adultos



Debe establecerse un sistema que garantice que la transferencia de los nifios a una
Unidad de adultos sea un proceso perfecto. El tiempo de transicién a un centro de FQ de
adultos es de los 16 a los 18 afnos de edad, pero debe ser flexible, en funcién de la
madurez social y el estado de salud del adolescente. Para garantizar una continuidad de
por vida de la atencion médica debe haber una estrecha colaboracién entre las unidades
de pediatria y de adultos, incluyendo el desarrollo de guias de tratamiento [31,32].

La colaboracién entre los centros pediatricos y de adultos especializados en FQ es el
fundamento de una transicion eficaz. Por tanto, la colaboracién debe centrarse en la
continuidad de la atencién médica,adoptando los mismos protocolos de diagnéstico y
tratamiento, adaptados a los grupos especificos de edad. Debe existir acuerdo en las
politicas de control de infecciones entre las dos unidades para evitar estados de ansiedad
del paciente y de los padres tras la transferencia. Existen diversos modelos de
transicion, aunque ninguno de ellos se ha comprobado que sea el éptimo. Sin embargo,
se recomienda que los miembros del equipo multidisciplinario de adultos tengan una
estrecha relacion con sus colegas pedidtricos y, si es posible, que hayan evaluado a los
nifios y a sus padres antes de traspasar la atencion médica. El personal de la Unidad de
FQ de adultos debe realizar una presentacion antes de que la transicion tenga lugar.
Cualquier diferencia en la organizacion, en los procedimientos diagndsticos y en el
tratamiento entre la Unidad pedidtrica y la de adultos, debe ser claramente documentada
y presentada al paciente pedidtrico antes de la transicion.

Puesto que cada miembro del equipo de FQ puede afectar al proceso de transicion, en el
momento de la misma, todas las disciplinas ligadas a la atencion pediatrica deben
proporcionar un informe escrito del paciente.

El primer dia en la Unidad de FQ de adultos, el especialista debe disponer de tiempo
suficiente para recibir al paciente.

4.5.La evaluacion anual

Desde hace largo tiempo se ha establecido que la eficacia del tratamiento depende de
una evaluacién completa del paciente y, a continuacion, se de la realizacién de
esfuerzos continuados para obtener una funcion fisiolégica normal y mantenerla. [33].
Se realizara una evaluacion exhaustiva de los pacientes recién referidos, la cual se
repetird anualmente [34].

La revision anual debe incluir lo siguiente:

1. Anamnesis de todos los acontecimientos médicos y vitales desde la revision
anual previa (en la primera evaluacién debe establecerse el estado de
inmunizacidn. Debe aconsejarse a los padres que permitan que sus hijos reciban
todas las vacunas programadas habituales en el calendario nacional y una
vacunacion anual contra la gripe).

2. Una exploracion fisica completa que incluya el ploteo de la talla y el peso del
nifio y del perimetro craneal en nifios pequefios, en las curvas de crecimiento
adecuadas.
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9.

Revision por un fisioterapeuta especialista en FQ de las técnicas
fisioterapéuticas, adecuacion y frecuencia de las sesiones de fisioterapia y
empleo de tratamientos respiratorios (p. €j., broncodilatadores, DNasa y
antibidticos nebulizados). Es una ocasioén para comprobar el funcionamiento y la
limpieza del equipo nebulizador. Se debe realizar una prueba de reversibilidad
broncodilatadora en pacientes con obstruccién del flujo aéreo. Algunas Unidades
también realizaran una prueba de esfuerzo anualmente.

Espirometria en pacientes mayores de 5 afios de edad, y determinaciones de los
volumenes pulmonares en adolescentes y adultos. Cada vez se realizan mas
espirometrias con éxito en nifios pequefios.

Revisién nutricional por un dietista especialista en FQ que debe incluir la
revision de a) la dieta actual, b) adecuacion y conocimiento de la terapia de
sustitucién con enzimas pancredticos, suplementos energéticos y vitaminicos, c)
de los suplementos nutricionales orales y de alimentacién mediante sonda
entérica (cuando sea apropiado) y d) del perfil del peso y de los cambios en el
estado nutricional con el tiempo.

Si es necesario, tiempo con el asistente social y/o el psicélogo del centro.
Extraccion de sangre para: hemograma completo; perfil férrico, marcadores de
inflamacién habitualmente disponibles (p. €j., VSG, proteina C reactiva, IgG);
electrolitos séricos como niveles de sodio, cloro, bicarbonato, calcio y magnesio;
glucosa; funcién renal y hepética; niveles de vitaminas liposolubles A, D y E;
tiempo de protrombina; IgE; anticuerpos anti-Aspergillus (RAST o prueba
cutdnea y precipitinas), anticuerpos anti-P. aeruginosa (si es posible).

Toma de muestras para: elastasa-1 pancreatica fecal (s6lo en pacientes con
suficiencia pancredtica); analisis microscépico de la grasa fecal si existe alguna
evidencia de problemas nutritivos o malabsorcion, radiografia de térax y
ecografia hepadtica; cultivo de esputo o frotis faringeo.

Prueba de tolerancia oral a la glucosa en pacientes no diabéticos con
insuficiencia pancredtica mayores de 10 afios.

10. Monitorizar la densidad mineral 6sea mediante densitometria.

4.6. Para los nuevos pacientes de la Unidad de FQ

1.

W

Repetir el test del sudor

Determinar el genotipo si atin no se ha hecho

Confirmar la insuficiencia pancreatica incluso si ya se estdn tomando enzimas
pancreaticos

Proporcionar la documentacién de la Unidad y presentar a todos los miembros
del equipo de FQ.

4.7. Pruebas de funcion pulmonar

La funcién pulmonar es una medida importante de la gravedad y prondstico de la
enfermedad en la FQ. Debe determinarse por espirometria en cada visita a la consulta.
Esto incluye la FVC (capacidad vital forzada), el FEV1 (volumen espiratorio forzado en
un segundo), el FEF méx (flujo espiratorio forzado maximo), FEF25-75 (flujo



espiratorio forzado entre el 25% y el 75% de la capacidad vital). Se ha demostrado que
el FEV1 es el factor prondstico clinico de mortalidad més potente [36], siendo criterio
de valoracion principal en muchos ensayos clinicos [35]. Se dispondrd de otras medidas
de la funcién pulmonar cuando esté clinicamente indicado. Las variables de la funcién
pulmonar se expresan generalmente como porcentaje del valor predicho, calculado
utilizando ecuaciones de regresion derivadas de una poblacidn de referencia. Se utilizan
de forma generalizada varias ecuaciones de referencia. Se ha demostrado que la
eleccion de la ecuacion de referencia entre los sujetos con fibrosis quistica puede dar
lugar a diferencias clinicamente importantes en el FEV 1, expresado como porcentaje
del valor predicho [37]. Actualmente se utilizan en Europa gran nimero de ecuaciones
de referencia espirométrica que incluyen a nifios [38-40]. Tanto la gravedad de la
enfermedad como el porcentaje de declive anual de la funcién pulmonar pueden estar
influidos por la eleccion de la ecuacion de referencia [37]. En adolescentes, en los que
los valores predichos a menudo cambian al pasar a utilizar en lugar de los valores
pediétricos ,los valores de adultos, se puede observar una reduccién de los valores
porcentuales predichos, pero no en los valores absolutos.

El papel de las pruebas de funcién pulmonar durante la lactancia y la primera infancia
permanece sin aclarar. Varios estudios han mostrado cambios en los volimenes
pulmonares y en los flujos mdximos que indican una obstruccién precoz de pequeiias
vias respiratorias. Sin embargo, la falta de equipo y técnicas estandarizadas impiden en
la actualidad el uso rutinario de estas determinaciones [41,42].

La infeccién cruzada debido al equipo de laboratorio para la valoracion de la funcién
pulmonar ha sido siempre un problema. Cuando una persona realiza una maniobra
espiratoria forzada, se dispersan microgotas de secreciones orofaringeas que pueden
contener bacterias y virus. Se recomienda que las determinaciones de la funcién
pulmonar se realicen en una habitacidn grande bien ventilada, con filtros en linea,
utilizando métodos para reducir la infeccién cruzada [43] y separando a los pacientes
segtlin su estado microbiano.

4.8. Los pacientes pedidtricos recién diagnosticados de FQ

Frecuentemente los casos de FQ en Europa se diagnostican antes del primer afio de
edad. En las 24 h siguientes a la confirmacidon del diagnéstico de FQ, el médico que serd
responsable de la atencién médica debe ver al paciente y a sus padres. Debe
proporcionarse una explicacién detallada y con delicadeza del diagndstico estando
presentes ambos progenitores. Debe hacerse hincapié sobre la mejora en el prondstico,
las perspectivas de nuevos tratamientos y la necesidad de un seguimiento a largo plazo.
Debe ponerse énfasis en el compromiso del equipo médico por una atencidn a largo
plazo y la disponibilidad de consejo las 24 h del dia. Se proporcionaran los teléfonos de
contacto de los miembros apropiados del equipo. Es necesario evaluar en los pacientes
la gravedad y las complicaciones de la enfermedad, y e iniciar el programa de
tratamiento. Debe comenzarse la educacion de la familia del lactante recién
diagnosticado sobre la FQ o del paciente y su familia cuando el diagndstico se realiza
mads adelante en la infancia [44]. Esto puede realizarse cuando los pacientes estan
hospitalizados y bajo la direccion del médico y del personal de enfermeria especialistas
en FQ o a domicilio, cuando las Unidades tienen una infraestructura apropiada para este
servicio

La evaluacion inicial debe incluir una anamnesis y exploracion fisica completas, una



revision nutricional, y determinacién de la SaO2. Deben realizarse pruebas de funcién
pulmonar en pacientes mayores de 5-6 afios o mds pequefios si es posible. Pueden
utilizarse métodos para la medicion de la de funcién pulmonar para lactantes cuando se
disponga de ellos. Deben considerarse una gasometria arterial en los pacientes con
signos de enfermedad pulmonar significativa y una radiografia de térax y una
tomografia axial computerizada de alta resolucién (TACAR) inicial si se considera
apropiado. Deben obtenerse cultivos de esputo o frotis faringeo. En algunos centros
puede realizarse la técnica del esputo inducido o una broncoscopia con lavado
broncoalveolar (LBA) en los nifios que no expectoran. Los andlisis de sangre deben
incluir determinaciones bioquimicas como los electrolitos séricos, la funcién hepdtica y
renal, albdmina sérica, hemograma completo, estudios de coagulacion (APTT y IP) y
los niveles séricos de vitaminas liposolubles A, D y E. Pueden utilizarse los reactantes
de fase aguda, como VSG, PCR o los niveles de IgG, para valorar el grado de
inflamacion. La valoracidn de la funcién pancredtica debe realizarse midiendo la
elastasa pancredtica 1 fecal humana y la presencia de malabsorcidn intestinal mediante
una de las determinaciones semicuantitativas de grasa fecal o, idealmente, mediante un
andlisis de la grasa fecal de 3 dias, si se dispone del mismo.

El programa de educacion debe iniciarse con una descripcion detallada de la
enfermedad, incluyendo su fisiopatologia, 6rganos afectados, complicaciones,
fundamento del tratamiento, aspectos genéticos y prondstico en cuanto a morbilidad y
supervivencia. Debe prestarse atencion a la correccidn de cualquier concepto erréneo y
responder a las preocupaciones individuales. Deben realizarse sesiones especificas con
el nifio cuando sea suficientemente mayor. La educacion puede facilitarse mediante
herramientas audovisuales y folletos escritos. Se deben proporcionar a los pacientes y a
sus familias las direcciones de sitios de Internet preferidos, para la lectura adicional yl
transmitir la buena disposicidn del equipo para responder a cualquier pregunta. Es
importante hacer hincapié sobre la completa disponibilidad del equipo de atencién
médica. Deben facilitarse los niimeros de teléfono de contacto en horario normal y de
urgencias. La estrategia de tratamiento debe presentarse con optimismo, haciendo
hincapié en la eficacia de la prevencién o, al menos, en el retraso de las complicaciones.
Debe comentarse el estado actual de la investigacion a nivel mundial y su futura
orientacion para aumentar de manera realista la motivacion y la esperanza. Puede que
sea necesario que el asistente social y el psicélogo evalden a la familia en su conjunto y
proporcionarles apoyo especifico si es necesario. Debe favorecerse la discusion abierta
dentro de la familia y con el equipo de FQ sobre cémo convivir con la enfermedad.
Debe realizarse el test del sudor a los hermanos (el genotipado de los hermanos plantea
problemas éticos importantes, es decir, deben tener el derecho de saber, si lo desean, si
son portadores cuando son mayores y responsables). Debe ofrecerse a las familias de los
pacientes con FQ la posibilidad de ser derivados al servicio de genética para
asesoramiento y estudio.

El programa de tratamiento debe planificarse e iniciarse inmediatamente después de
la evaluacion inicial. Este debe incluir el tratamiento sustitutivo con enzimas
pancredticos y el suplemento de vitaminas liposolubles en pacientes con insuficiencia
pancredtica y la correccion de cualquier deficiencia nutricional. Si el paciente presenta
signos de afectacion pulmonar (tos productiva, taquipnea, hiperinsuflacién pulmonar,
saturaciones bajas, etc.), normalmente estd justificada la administracién de antibidticos
intravenosos. Pueden utilizarse agonistas beta, antibidticos, mucoliticos y
corticoesteroides en aerosol durante un periodo limitado de tiempo o de manera



continuada si se considera apropiado. Los pacientes deben tener sus propios aparatos de
inhalacion. Los pacientes o sus padres deben estar familiarizados con su uso. Ademds,
deben ensefarse las técnicas fisioterapéuticas apropiadas a la edad del paciente y
comprobar que la técnicaes adecuada, antes de que los padres tomen la responsabilidad
completa sobre el tratamiento. El fisioterapeuta de la Unidad se pondra en contacto con
un fisioterapeuta cercano al domicilio del paciente si considera apropiado que apoye el
tratamiento después del alta hospitalaria.

4.9. Los pacientes adultos recién diagnosticados o pacientes con FQ atipica

Los casos que se diagnostican durante la edad adulta normalmente son pacientes que
presentan una enfermedad mads leve con una funcién pancredtica conservada. A
menudo, los adultos presentan sintomas durante muchos afios y han estado preocupados
por no haber recibido ni el diagndstico ni el tratamiento adecuados. El diagnéstico de
FQ puede producir una sensacion traumatica debido a que se puede asociar con una
muerte prematura. Deben corregirse los conceptos errdneos y resolverse las dudas
concretas. Debe proporcionarse al paciente una vision global de la FQ con la
descripcion del prondstico, teniendo en cuenta que un diagndstico tardio a menudo se
asocia a una forma mas leve de la enfermedad. La evaluacioén inicial puede realizarse a
menudo en el &mbito ambulatorio y debe ser similar a la que se realiza en pacientes
pedidtricos. Debe incluir la determinacidn de los niveles séricos de IgE, RAST y
precipitinas para comprobar la presencia de ABPA (o como determinacion inicial),
documentacién de la funcién pancredtica mediante la recogida de deposiciones durante
72 h o mediante la determinacién de la elastasal pancredtica fecal y una prueba de
tolerancia a la glucosa en pacientes con insuficiencia pancreética conocida. Deben
sugerirse pruebas de fertilidad (andlisis de esperma) en los varones que no se hayan
diagnosticado por haber acudido a clinicas de esterilidad, con una explicacion detallada
de la causa de la esterilidad y los métodos disponibles para conseguir la fertilidad.

4.10. Tratamiento de los pacientes con FQ atipica

La FQ atipica puede diagnosticarse en adultos con enfermedad leve que afecta a un
unico 6rgano, como ausencia bilateral congénita del conductos deferentes (ABCCD o
CBAVD)), sinusitis, pdlipos nasales, bronquiectasias difusas, o pancreatitis aguda
recurrente o cronica [45,46]. La etiqueta diagndstica de FQ atipica no implica la misma
carga de morbilidad y mortalidad que la que se asocia con la definicién de la FQ cldsica.
Cuando se identifica s6lo una mutaciéon CFTR, podria ser de interés académico realizar
un andlisis extenso del genoma CFTR para buscar una segunda mutacién o
polimorfismo leve, pero probablemente no esta indicado, ya que no es probable que
afecte a la atencion médica.

Aproximadamente el 75% de los varones con ABCCD tiene al menos una mutacion
comun en el gen CFTR detectable [47]. Se les ofrecerd un andlisis de portadores de FQ
antes de realizar las técnicas de reproduccion asistida; ademds es igualmente importante
que sus parejas, se sometan a un andlisis para detectar una posible mutacién en el gen
CFTR.

Debe individualizarse el tratamiento de la FQ atipica. Sin embargo, es importante que se
monitorice cuidadosamente en estos pacientes el desarrollo precoz de cualquier
complicacién y se introduzca un tratamiento apropiado en una etapa temprana. Hasta



que se tengan mas conocimientos sobre la evolucidn natural de la enfermedad pulmonar
en pacientes con FQ atipica (con una caracteristica clinica aislada de FQ sin
enfermedad pulmonar, p. ej., ABCCD, o pancreatitis) estos pacientes deben ser
revisados cada 6 a 12 meses en una Unidad de Referencia de FQ e informar a la Unidad
si desarrollan cualquier nuevo sintoma respiratorio o gastrointestinal.

5. Papel de la aportacion de otros especialistas en la atencion médica a la FQ
5.1. Gastroenterologia

Determinacion de la funcion pancreatica exocrina: La evaluacion de la funcion
pancredtica exocrina es un procedimiento obligatorio en el momento del diagndstico
para determinar si el paciente debe recibir tratamiento con enzimas pancredticos. La
prueba de estimulacion de secretina -colecistokinina es el patrén oro pero tiene
desventajas importantes. Pueden utilizarse pruebas indirectas como las determinaciones
de la excrecion fecal de grasa, pruebas en aire espirado, y determinacién de enzimas
séricos o fecales. La determinacion de la elastasa 1 pancreatica fecal es un método
indirecto, no invasivo, y sencillo para estudiar la funcién pancreatica exocrina. La
conveniencia de la terapia de sustitucion con enzimas pancreaticos puede determinarse
mediante la valoracién del estado nutricional, y la evaluacion de signos y sintomas de
malabsorcién apoyadas por las mediciones de la grasa de las deposiciones cuando sea
apropiado y la evaluacién semicuantitava de la absorcion.

Pancreatitis: Los pacientes con suficiencia pancreética pueden tener episodios
recurrentes de pancreatitis. En estos pacientes debe investigarse la causa del dolor
abdominal determinando los niveles séricos de amilasa y lipasa. Dependiendo del
genotipo del paciente, puede demostrarse una disminucién gradual de la funcién
pancredtica exocrina. En consecuencia, deben estar controlados anualmente mediante
los valores de elastasa 1 pancredtica fecal y, en casos en que sean dudosos o anémalos,
mediante 1determinacién de la excrecidn cuantitativa o semicuantitativa de grasa fecal
[48].

El 10-15% de los recién nacidos con FQ presentan ileo meconial y normalmente se
asocia, aunque no de manera invariable, a insuficiencia pancreética exocrina. En la
mayoria de los lactantes esta obstruccion intestinal puede tratarse con éxito con enemas
hiperosmolares. En adolescentes y adultos pueden desarrollarse una obstruccion parcial
subaguda, denominado sindrome de obstruccién intestinal distal (SOID). Cuando los
pacientes sufran dolores abdominales, debe controlarse la consistencia y frecuencia de
las deposiciones. Una radiografia simple de abdomen puede mostrar dilatacién de las
asas del intestino delgado, niveles hidroaéreos y un colon dilatado lleno de material
fecal. Un TAC puede ayudar a excluir una apendicitis, o abscesos e invaginacién
periapendicular.

Otras entidades que pueden causar sintomas son el reflujo gastroesofagico (RGE) y la
colonopatia [49]. La enfermedad celiaca, la enfermedad inflamatoria intestinal, la
estenosis y las adherencias tras la cirugia y el sindrome del intestino corto pueden



producir sintomas que se confundan con los sintomas gastrointestinales habituales
asociados a la FQ.

5.2. Hepatologia

La monitorizacién precoz y el seguimiento regular de la afectacion hepatobiliar deben
incluir la palpacién del higado y del bazo en cada visita a la Unidad de Referencia de
FQ. La evaluacion anual deberia incluir pruebas bioquimicas de la funcién hepatica
(transaminasas, bilirrubina, fosfatasa alcalina, gamma-GT, albimina, tiempo de
protrombina, glucosa) y un hemograma completo ante la posibilidad de
hiperesplenismo. Debe realizarse anualmente una ecografia hepatica que incluya la
valoracién de irregularidad parenquimal hepatica, de fibrosis periportal y de
nodularidad hepatica [50,51]. La ecografia Doppler proporciona informacién sobre el
flujo sanguineo portal. En situaciones especiales son ttiles procedimientos adicionales
como la MRCP (colangiopancreatografia por resonancia magnética), la ERCP
(colangiopancreatografia retrégrada endoscopica), la gammagrafia hepatobiliar,la
endoscopia gastrointestinal superior y la biopsia hepatica [52]. La evaluacion y
seguimiento regular de la enfermedad hepatica relacionada con la FQ (EHRFQ) deben
involucrar a un equipo multidisciplinario que incluya un pediatra o un médico internista,
un gastroenterélogo o un hepatélogo, un dietista, un radiélogo y un cirujano con
experiencia en FQ. La Unidad de Referencia de FQ debe tener conexiones con una
unidad de trasplante hepdtico.

El tratamiento de las manifestaciones hepatobiliares crénicas incluye la prevencién y la
correccion de la desnutricidn, el tratamiento precoz con acido ursodeoxicélico, el
tratamiento especifico de la hipertension portal y la insuficiencia hepatica, asi como el
trasplante hepdtico. Es importante tener disponibles medidas de urgencia para el
tratamiento de las hemorragias GI graves y para la escleroterapia o la ligadura de las
varices esofagicas con bandas eldsticas.

5.3. Funcion pancredtica endocrina

La prevalencia de la diabetes mellitus relacionado con la fibrosis quistica (DMRFQ)
aumenta notablemente con la edad y aparece s6lo en pacientes con disfuncion
pancredtica exocrina [53]. Se cree que el factor patogénico principal es la alteracion de
la arquitectura de los islotes debido a la fibrosis y la infiltracién grasa del pancreas. Los
pacientes con mutaciones leves son menos propensos al desarrollo de diabetes. Debe
realizarse una evaluacién formal del metabolismo de la glucosa en pacientes mayores de
10 afios de edad con insuficiencia pancredtica anualmente, o con mds frecuencia si estd
clinicamente indicado [53]. La prueba de tolerancia oral a la glucosa es el método de
referencia para el diagndstico de la diabetes mellitus y la prueba aceptada para el
cribado de la diabetes relacionada con la fibrosis quistica [54]. En los pacientes con
diabetes establecida se debe determinar la adecuacion de su control mediante la
determinacién de la HbAlc sérica. También debe realizarse de forma regular una
evaluacion rutinaria y una revision del tratamiento en curso con fadrmacos/insulina, de
los resultados del control domiciliario de la glucemia; de la frecuencia, momento y
causas de los episodios de hipoglucemia e hiperglucemia y de la comprensién de la
DMREFQ. Debe realizarse una revisioén anual rutinaria, que incluya el despistaje de las
complicaciones. Debe implicarse un endocrindlogo interesado en la DMRFQ.



El inicio de la DMRFQ a menudo va precedido clinicamente por pérdida de peso y
disminucién de la funcién pulmonar, que estin estrechamente relacionados con la
capacidad residual de secrecidn de insulina [55,56]. S6lo un nimero limitado de
pacientes con DMRFQ tiene sintomas de hiperglucemia en el momento del diagnéstico.
Como la causa de la DMRFQ es la insulinopenia, el tratamiento preferido es la insulina.
La decisién de iniciar el tratamiento con insulina se basa en los perfiles de glucosa en
sangre y en el estado clinico. El tratamiento provoca un aumento de peso y de la funcién
pulmonar, pero la supervivencia a largo plazo continda estando reducida [53]. Las
exacerbaciones infecciosas, el tratamiento esteroideo sistémico y el embarazo estan
asociados con un aumento de los requerimientos de insulina debido a la deficiencia de la
misma. La experiencia a largo plazo con los agentes estimulantes de las células beta, es
limitada. Los pacientes con DMRFQ no estdn protegidos frente a las complicaciones
tardias de la diabetes, que deben monitorizarse de forma regular [52].

5.4. Enfermedad 6sea relacionada con la FQ (EORFQ)

La enfermedad 6sea relacionada con la fibrosis quistica se manifiesta por unos scores
«Z» de la densidad mineral 6sea (DMO) >2 veces , por debajo de la media apropiada
para la edad, o mediante una o mas fracturas patoldgicas. El problema subyacente es un
bajo volumen de hueso esponjoso, con baja formacidn de hueso a nivel tisular y celular
[57]. Se recomienda determinar el estado de la DMO durante la infancia y,
especialmente, durante el rdpido crecimiento puberal [58,59]. A pesar de una nutricién y
un crecimiento esencialmente normales, los nifios con FQ pueden presentar una
reduccién preocupante de la DMO [60]. Los posibles factores predisponentes incluyen
las deficiencias en vitamina D y K, la ingesta escasa de calcio, la capacidad de
ejercicio reducida fisioldgica o patolégicamente; el retraso puberal, el
hipogonadismo,los efectos sistémicos directos de las citokinas proinflamatorias
vertidas desde las vias respiratorias a la circulacién, los tratamientos con esteroides
inhalados y orales y la DMRFQ. Las estrategias preventivas, que deben ser parte de la
atencion médica habitual de la FQ, incluyen la determinacién anual de los niveles de
vitamina D y un aumento de la suplementacion, si es necesario, asi como el estimulo de
una dieta rica en leche y el ejercicio con pesas. Las dos ultimas intervenciones se ha
demostrado que producen el aumento de la DMO en otros contextos [61,62]. Aunque
todavia no hay pruebas de la eficacia de los suplementos de vitamina K en la EORFQ,
debe considerarse la suplementacion rutinaria con vitamina K [63]. Debe detectarse y
tratarse un retraso excesivo de la pubertad. En pacientes con reduccion postpuberal de la
DMO, deben medirse los niveles de hormonas sexuales y considerarse una terapia de
sustitucién en colaboracién con un endocrindlogo especialista. No se sabe si esto
mejorara la DMO.

No es posible proporcionar recomendaciones basadas en la evidencias sobre cudndo y
con qué frecuencia se debe medir la DMO. La osteopenia de la FQ es asintomadtica hasta
que el paciente sufre una fractura patoldgica y se pasa por alto a no ser que se la
investigue activamente. La determinacion de la DMO mediante absorciometria dual de
rayos X (Densitometria) se tolera bien y tiene un bajo riesgo de radiacién. La DMO
debe medirse en multiples localizaciones, puesto que puede que no se obtengan
resultados concordantes entre las localizaciones [64]. En los pacientes de bajo riesgo, la
DMO debe valorarse cada 2 6 3 afios, empezando aproximadamente a los 6 afos de
edad, con determinaciones mads frecuentes si la DMO est4 alterada en la primera
exploracion. En los grupos de alto riesgo, en particular aquellos con enfermedad



pulmonar grave (FEV1 <50% del valor predicho), dosis acumuladas elevadas de
esteroides inhalados u orales, diabetes dependiente de insulina y aquellos con
antecedentes familiares de osteoporosis, pueden ser necesarias determinaciones mas
frecuentes de la DMO. Si ésta estd reducida significativamente, y no hay respuesta a
medidas sencillas como la manipulacion de la dieta y el ejercicio, deben considerarse
los bifosfonatos y otros tratamientos especificos. Ademas, puesto que la osteopenia
puede empeorar después del trasplante de pulmon y perjudicar al resultado de éste [65],
debe haber un umbral bajo para el tratamiento de los candidatos a trasplante.

5.5. Complicaciones ORL

Practicamente todos los pacientes con FQ tienen enfermedad nasal y sinusal que
frecuentemente es sintomatica [66]. Todas las Unidades de Referencia de FQ deben
colaborar con los servicios de ORL para la investigacién y el tratamiento de la
enfermedad sinusal grave y de los pélipos nasales. Pueden considerarse diversas
intervenciones, como la polipectomia,la reseccion submucosa incluyendo la cirugia
endoscopica de los senos, y otros procedimientos complejos. El uso de aminoglucésidos
puede tener efectos perjudiciaesl sobre el octavo par craneal. Es importante la
colaboracién con los servicios de audiologia para controlar a los pacientes, puesto que la
sordera a lfrecuencias elevadas, es un indicador precoz de la toxicidad de los
aminoglucdsidos. Debe considerarse una revision anual audiolégica para todos los
pacientes que hayan recibido tratamientos repetidos con antibidticos aminoglucésidos
intravenosos. Los polipos nasales pueden causar apnea obstructiva del suefo, lo que
puede contribuir a la mala ganancia ponderal.

5.6. Obstetricia y ginecologia

La salud sexual es importante para todos los jévenes. Es necesario dar una buena
informacidn a todos los pacientes que puedan ser sexualmente activos acerca de los
cuidados generales de salud. También se debe proporcionar asesoramiento experto
sobre métodos anticonceptivos, como los métodos de barrera para prevenir la infeccién
por VIH y otras enfermedades de transmision sexual. Existen algunos problemas
especificos relacionados con la FQ que es necesario resolver.

5.6.1. Embarazo en la FQ

Probablemente, muchas mujeres con FQ son tan fértiles como las mujeres sin FQ. Sin
embargo, la pérdida progresiva de la funcidn pulmonar y la infeccién crénica, se
asocian a la reduccién de la fertilidad femenina. Las mujeres con FQ deben tener una
acceso facil a los consejos de su médico especialista en FQ, de todo el equipo FQ y de
un obstetra con experiencia en la atencion del embarazo en la fibrosis quistica, una
conexion que deberia establecerse en todas las Unidades principales especializadas en
FQ. El embarazo es mds dificil en aquellas pacientes con un FEV1 inferior al 50% del
valor predicho y un obstetra con experiencia es un miembro clave del equipo durante
este periodo [67]. Deberia animarse a las mujeres con FQ a hablar acerca de su deseo de
quedarse embarazadas, con el equipo FQ de modo que puedan aconsejarla antes de la
concepcion.

5.6.2. Fecundidad



Todas las parejas en las que uno o mas de los miembros tienen FQ deberian mantener
una charla detallada con su médico especialista en FQ, que cubra todos los aspectos,
incluyendo los problemas practicos y éticos relacionados con el embarazo. Debe
ofrecerse andlisis genético, y asesoramiento a la pareja del paciente con FQ.

5.6.3. Esterilidad femenina

La esterilidad femenina debe tratarse del mismo modo que en las mujeres que no tienen

FQ.
5.7. Esterilidad masculina

El tratamiento de la esterilidad masculina se ha transformado con la introduccién de la
aspiracion de espermatozoides del epididimo y la inyeccién intracitopldsmica en los
cigotos (ICSI, por sus siglas en inglés) [68]. Las Unidades de Referencia de FQ deben
tomar las medidas oportunas cuando el vardn tiene FQ para referir a las parejas para una
discusion adicional relativa a las dificultades y costes de esta estrategia.

5.8. Asesoramiento genético

Debe facilitarse asesoramiento genético a todas las familias recién diagnosticadas y a
sus allegados. Debe darse informacién para explicar los riesgos genéticos en los futuros
embarazos ,y debe extenderse a toda la familia. Un servicio de genética clinica debe
proporcionar asesoramiento genético, asi como informacién y apoyo de manera
interactiva. Debe facilitarse informacion escrita, para que las familias puedan llevérsela
a casa, para su propia informacion, y la de otros miembros de su familia que puedan
requerir estudios adicionales [69-71].

5.9 Requisitos de estudios de radiodiagndstico

Los estudios de radiodiagndstico son un servicio de apoyo importante para el
diagnéstico y tratamiento de los pacientes con FQ. Se centran principalmente en las
imagenes del térax, aunque también se necesitan estudios de imagen adecuados para las
complicaciones gastroenteroldgicas, hepaticas y urogenitales de la FQ. En todas las
Unidades de Referencia de FQ es necesario el acceso a los servicios de radiografias
simples, TAC, ecografia, densitometria, y angiografia.

5.9.1.La Radiografias de torax

Las radiografias de térax son esenciales para la valoracién de los nifios y adultos con
FQ. Con la mejora del pronéstico de la FQ, debe considerarse la relacién
coste/beneficio de la exposicidén acumulada a las radiaciones ionizantes. En el caso de
los nifios, es esencial que se utilice una radiacién minima. Debe obtenerse una
radiografia de térax anual en los nifios y adultos con FQ, y s6lo deben hacerse
radiografias adicionales cuando exista una fuerte sospecha clinica de nuevas
complicaciones, como una consolidacién pulmonar, un neumotérax, una ABPA o
sintomas respiratorios inexplicados. Cuando progresa la enfermedad pulmonar, la
radiografia de torax se vuelve menos sensible al cambio. Se dispone de diversos
sistemas de puntuacién. Recomendamos que se utilice el sore Northern para la FQ, que
solo necesita una radiografia APdel térax [72].
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La tomografia computorizada de alta resolucién (TACAR) es un método valioso para
determinar la extension y gravedad de la afectacion pulmonar en pacientes con FQ. Los
estudios sugieren que la TACAR podria ser mas sensible que la radiografia de térax
para detectar precozmente la enfermedad pulmonar progresiva [73]. Sin embargo, no
estd claro a qué edad debe realizarse por primera vez, y con qué frecuencia debe
repetirse.

El TAC es también importante para el diagndstico y la evaluacion de la infeccién por
micobacterias atipicas o el neumotdrax. Puede ser necesaria un angio-TAC para la
evaluacion de las arterias colaterales bronquiales, en casos de hemoptisis, y cuando se
esté considerando la embolizacién de éstas La evaluacion de la enfermedad sinusal
puede también requerir el uso del TAC

5.9.3. La Angiografia pulmonar

La disponibilidad durante veinticuatro horas de la angiografia pulmonar, y de la
embolizacién es primordial para el tratamiento de la hemoptisis grave. Puesto que a
menudo ésta es necesaria como procedimiento de urgencia, debe realizarse la cita
telefoénica oportuna.

5.9.4. Los estudios de imagen para la enfermedad gastrointestinal y hepdtica

Las radiografias simples de abdomen son titiles para el diagndstico del sindrome de
obstruccion intestinal distal. También es importante la posibilidad de la radiologia del
intestino grueso para el diagndstico y tratamiento de este trastorno. Los enemas con
urografin o gastrografin son a menudo procedimientos de urgencia y deben poder
disponerse con rapidez.

Son importantes los estudios de imagen del higado. Deben realizarse ecografias
ordinarias que permitan una deteccion precoz de la enfermedad hepatica. Para
problemas hepaticos mds complejos, también pueden ser necesarias las gammagrafias
y/o los TACs.

5.9.5 .La enfermedad urogenital

Las imdgenes ecogréficas de los conductos deferentes, pueden ser utiles para establecer
el diagndstico de FQ en pacientes atipicos.

5.9.6. El acceso venoso

En algunos centros, los radi6logos intervencionistas insertan, guiados por la ecografia,
vias periféricas o dispositivos de acceso intravenoso permanentes. En muchas Unidades,
los cirujanos pediédtricos o vasculares son los que colocan estos ultimos. Es importante,
que uno o dos cirujanos, estén cualificados, y tengan experiencia en el procedimiento.
Estas opciones deben estar disponibles en todas las Unidades de Referencia de FQ.

5.9.7. La ecocardiografia



Los estudios de imagen del corazén son Utiles para la valoracion de la hipertension
pulmonar. También son necesarios para la evaluacion de los candidatos al trasplante
pulmonar. Los problemas con los reservorios venosos centrales (TIVAD, por sus siglas
en inglés) pueden valorarse mediante ecocardiografia transtoracica o transesofagica.

6. El coste y las necesidades de personal sanitario de las Unidades de Referencia
de FQ

Practicamente todos los pacientes pediatricos, sobreviven hoy durante muchos afios, a lo
largo de la edad adulta, y muchos pacientes con FQ estdn actualmente en la cuarta, e
incluso la quinta décadas de la vida. Ya no es una enfermedad mortal en la infancia. La
provision de altos standards asistenciales requieren un nimero adecuado de personal, e
instalaciones apropiadas para el niimero de pacientes atendidos en la Unidad. El coste
de la atencidn para cada paciente, es de por vida, y aumenta conforme lo hace su
supervivencia.

El coste principal de la atencion de la FQ esta relacionado con el empleo crénico de
farmacos caros, especialmente de antibidticos orales, nebulizados e intravenosos. Se ha
demostrado que los pacientes con infeccion crénica por P. aeruginosa (PA) tienen una
evolucién peor que la de los pacientes no infectados [74]. Por tanto, el tratamiento
agresivo con antibidticos nebulizados esta dirigido a erradicar la PA en el momento de
la primoinfeccién. A menudo se prescriben a pacientes con muy escasos sintomas
antibidticos nebulizados, y Pulmozyme de por vida para minimizar y retrasar la
progresién de la enfermedad [75]. En pacientes con infeccion crénica por PA, algunas
Unidades tienen la pauta de tratarlos cada afio con 3-4 ciclos “electivos” de antibioticos
intravenosos para mantener la funcidon pulmonar [76]. A medida que progresa la
gravedad de la enfermedad, muchos adultos necesitan antibiéticos intravenosos, por
exacerbaciones clinicas, varias veces al afio para mantener su estado de salud. Los
pacientes en espera de transplante pueden mantenerse con vida durante varios afios, con
hospitalizaciones frecuentes, antibidticos intravenosos continuos, oxigeno durante la
noche, ventilacién asistida no invasiva y alimentacion mediante sonda. El coste de la
atencion a la FQ es, por consiguiente, muy alto y la imposibilidad de proporcionar
financiacién y acceso a una buena atencién pueden ocasionar una evolucion peor.

Dos estudios, han evaluado especificamente el coste de la atencién médica,
suministrada en una Unidad de FQ pediatrica y de adultos [77,78]. La metodologia de
evaluacion del coste, fue diferente en cada estudio, pero las conclusiones fueron
similares, en que este coste era mayor, a medida aumentaba la gravedad de la
enfermedad. El coste fue tres veces mas alto, en los pacientes con infeccién bronquial
crénica con PA, y se correlaciond con el empeoramiento de la funcién pulmonar. El
coste no se correlaciond con el aumento de la edad, en tanto los pacientes no estuvieran
infectados con PA ni, sorprendentemente, tampoco con el estado nutricional.

La forma de la financiacién de la atencién en las Unidades de Referencia de FQ, varia
enormemente dentro de un mismo pafs, y entre distintos paises, y estd dirigida por los
diferentes sistemas de atencion sanitaria de estos paises. En el Reino Unido, se ha
adoptado un sistema de personalizacion, segtin los grados de gravedad de la
enfermedad, en las Unidades de FQ de adultos, que ha sido aceptado por el



Departamento de Sanidad. Sin embargo, no se aplica a las Unidades de FQ pediétricas
ni tampoco a todas las Unidades de FQ de adultos. Un sondeo en algunas Unidades de
FQ en otros paises, revel6 enormes variaciones en la financiacién de la atencién de la
FQ; en Dinamarca: no hay limitaciones, en el Reino Unido: existe un sistema de
personalizacion segin los grados de gravedad de la enfermedad, en Australia:
asignacidn presupuestaria tnica por hospital: financiacion inadecuada; en Alemania:
grupos aseguradores y de apoyo local; en EE. UU.; empresas aseguradoras privadas,
medicare (si no tiene posibilidad de seguro privado), y Cystic Fibrosis Foundation ,
segtin los standards asistenciales.

Es potencialmente bastante facil definir el coste del funcionamiento de una Unidad de
FQ. Normalmente, cada paciente se registra en una base de datos. Los pacientes tienen
una enfermedad crénica y el coste de cada paciente puede clasificarse segun las
necesidades de tratamiento, que dependen de la gravedad de la enfermedad. El personal
de FQ necesario para un equipo multidisciplinario dependerd del ntimero de pacientes
con la enfermedad que son atendidos en la unidad. El presupuesto anual necesario para
el funcionamiento de una Unidad de FQ puede calcularse sumando los costes de la
atencion por hospitalizacion, los farmacos y el personal. Este método para calcular el
coste constituird la base del cdlculo de un proceso de cobros para obtener ingresos.
Actualmente, puesto que no existe un sistema universal para la financiacion de las
Unidades de FQ en un pais o entre paises, los ingresos recibidos por la Unidad de FQ
depender de la prictica local (normalmente son mediante provision gubernamental, o
mediante los seguros particulares de los pacientes .Generalmente, las Unidades de FQ
se financian de forma inadecuada.

Los pacientes se sienten confiados, cuando estdn atendidos por personal médico que
tiene experiencia en la atencién médica de su afeccion. La fibrosis quistica es una
enfermedad compleja, y el personal médico sélo adquiere experiencia y pericia
trabajando en una Unidad de Referencia FQ. El nimero de personal necesario para una
Unidad de FQ depende del tamafio de la poblacién de pacientes de la Unidad. Serd
necesario aumentar el personal en linea con la poblacién de pacientes de la Unidad.

Tabla 1: La tabla ilustra el personal necesario por cada 50 pacientes para Unidades de
Referencia de FQ especializados en pediatria y especializados en adultos segtn las
recomendaciones de la Fundacién de FQ de Reino Unido (Cystic Fibrosis Research
Trust) [6]. Los recursos limitados frecuentemente dan lugar a la falta de cumplimiento
de estas cifras recomendadas.
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Apéndice A. Preguntas y respuestas importantes
Las definiciones pueden encontrarse en la Tabla 2.

A.1. ;Cudl es el servicio de diagnostico microbiolégico minimo para una Unidad de
Referencia de FQ?

El laboratorio deberia ser capaz de identificar y realizar pruebas de sensibilidad a los
patogenos caracteristicos encontrados en las personas con FQ utilizando medios
selectivos, teniendo en cuenta patégenos muiiltiples y, a menudo poco frecuentes. Debe
tenerse acceso a un laboratorio de referencia para confirmar la identificacién de
patoégenos poco frecuentes y para realizar, cuando esté indicado, el genotipado y las
pruebas de anticuerpos si estos servicios no estan localmente disponibles. A partir del
momento del diagndstico, deben realizarse cultivos respiratorios en cada consulta y en
los momentos de exacerbaciones respiratorias [AII].

A.2. ;En qué circunstancias debne separarse a las personas con FQ entre si?

Las personas con FQ infectadas por un patégeno que se ha demostrado esta asociado
con infecciones cruzadas (p. €j., complejo B. cepacia, algunas cepas de P. aeruginosa, y
el MRSA), deben ser aisladas de otros pacientes con FQ, tanto dentro como fuera del
hospital [AII].

A. 3. ;Hasta qué punto deben estar separadas las personas con FQ entre si cuando
estdn ingresados en planta?

Mientras se desconozca su estado de infeccién, los pacientes con FQ deberian
permanecer aislados de otros pacientes con la misma afeccidn. Es preferible que se
mantengan en habitaciones individuales. Una vez que se conozca su estado de infeccidn,
si no se dispone de habitaciones individuales, pueden compartir habitacién los pacientes
con el mismo estado microbiolégico en pruebas de esputo muy recientes (aislamiento en
cohorte), aunque la aparicion de cepas transmisibles puede hacer que el aislamiento en
cohorte sea poco fiable [All]. Los pacientes con FQ pueden compartir habitacién con
pacientes no infecciosos no afectados por FQ. En todas las circunstancias deben
emplearse las normas de higiene maés estrictas.

A.4. ;Hasta qué punto deben estar separadas las personas con FQ entre si en las
consultas externas?

Los pacientes que acuden a consulta deben separarse segin su estado microbioldgico
(ver la pregunta 2) (lo ideal seria que acudieran en dias diferentes) [AIII].

A. 5. ;Debe confirmarse la sospecha de organismos del complejo B. cepacia en un
laboratorio de referencia?

Todos los organismos identificados como pertenecientes al complejo B. cepacia
deberian ser confirmados por un laboratorio de referencia y establecerse su genomovar
para prevenir la infeccién cruzada [AIII].



A. 6. ;Deben tiparse todas las bacterias P. aeruginosa aisladas para establecer la
presencia de una cepa epidémica?

Preferiblemente, deberia genotiparse la P. aeruginosa de todos los pacientes con
infeccion crénica [Alll].

A.7. ;Cudl es el papel del microbidlogo en el equipo de la FQ?

Ademds de proporcionar un servicio de laboratorio y aconsejar sobre medidas de
control de la infeccidn, el microbidlogo debe participar en las reuniones
multidisciplinarias regulares con los otros miembros del equipo FQ para discutir el
tratamiento de pacientes individuales [AIII].

A.8. ;Tienen los pacientes tratados en las Unidades de Referencia de FQ un mejor
pronostico que aquellos tratados por pediatras y médicos generales?

Si. Los adultos con FQ que han recibido atencién tanto en Unidades pediatricas como
de adultos tienen una mejor puntuacién del FEV1 , IMC y radiografia de térax en
comparacion con aquellos que no han recibido atencion en Unidades de Referencia
[BI111]. La atencién en la Unidad se asocia con una mejor supervivencia [BIII].

A.9. ;Deberia instaurarse el cribado neonatal de forma generalizada?
Si.

Los lactantes cribados presentan ventajas a nivel nutricional y respiratorio. Es mas
probable que su peso, talla y perimetro craneal, estén dentro del intervalo normal, y
parece que las ventajas nutricionales se prolongan durante la infancia [BIll]. El
diagnéstico mediante el cribado neonatal

permite derivar mds pronto al paciente a una Unidad de Referencia de FQ para
asegurarse de que se inicia un tratamiento 6ptimo, lo cudl es esencial para que se
materialicen los beneficios del cribado.

El diagndstico precoz permite a los padres tomar decisiones informadas con respecto a
una planificacion familiar adicional.

A.10. ;Con qué frecuencia deben los pacientes con FQ acudir a visitas rutinarias?

La frecuencia de la revisiones médicas por el equipo de FQ debe ser reflejo de la edad
del paciente y de la gravedad de la enfermedad. El paciente debe acudir a revisioén de
manera rutinaria cada 1-3 meses. Un control mas frecuente en la Unidad de FQ se
asocia con un mejor resultado [BIll]. Puede que los lactantes recién diagnosticados o los
pacientes con enfermedad grave necesiten acudir semanalmente a consulta. Los
pacientes adultos con FQ atipica y funcién pulmonar normal pueden acudir a la Unidad
con menor frecuencia [Alll].

A.11. ;Es necesario realizar todas las revisiones anuales en una Unidad de Referencia
de FQ?



Si. La revision anual debe realizarse en la Unidad de Referencia de FQ. Esto permite la
colaboracidn de los especialistas del equipo FQ con una revisién experta, por ejemplo,
de técnicas de fisioterapia, las practicas de limpieza del nebulizador, la dieta y de la
administracién suplementaria de los enzimas pancreaticos [Alll].

A.12 ;Donde deben realizarse todas las pruebas analiticas?

Donde existan centros de referencia nacionales para las técnicas de laboratorio, pueden
tenerse en cuenta los resultados de las pruebas basadas en muestras de sangre de
hospitales que no sean el de la Unidad.

El estudio microbiolégico del esputo debe realizarse en una Unidad de FQ acreditada,
al menos una vez al afio, y siempre que aparezca en cultivo un organismo o patégenos
poco frecuentes como los del complejo B. cepacia [Alll].

A.13. ;Quién es el responsable de los pacientes que reciben atencion médica
compartida?

Cuando existe una atencion médica compartida, se requiere una comunicacién eficaz
entre la clinica satélite y la Unidad de Referencia. La atencion diaria debe ser
responsabilidad del especialista local. La Unidad de Referencia de FQ debe intervenir
precozmente, si el paciente no responde al tratamiento habitual o cuando aparezcan
complicaciones. En estos casos, deberia considerarse la transferencia del paciente a la
Unidad de Referencia [Alll].

A.14. ;Debemos utilizar una metodologia estandarizada universal para las pruebas de
funcion pulmonar?

La metodologia estandarizada universal para la medicién de la funcién pulmonar es un
requisito previo esencial para la comparacion entre las Unidades y para una entrada de
datos significativa en una base de datos a nivel europeo. Las Unidades de Referencia
nacionales deben utilizar la misma metodologia. Se han publicado estdndares
establecidos [Alll].

A.15 ;Quiénes deben ser los miembros primordiales del equipo de FQ?

¢ Pediatra o médico de adultos: coordinador del centro + especialista en FQ
(neumologo/gastroenterdlogo)

¢ Personal de enfermeria especializado en atencidn de la FQ.

* Fisioterapeuta

¢ Dietista

e Asistente social

e Psicologo

e Farmacéutico clinico

¢ Microbidlogo

e Secretario/Gestor de la base de datos

[Alll]



A.16. ;Deben todos los pacientes con insuficiencia pancredtica exocrina acudir a
consulta con un especialista en gastroenterologia de forma rutinaria?

No de forma rutinaria. Generalmente, el tratamiento de la insuficiencia pancredtica
puede ser realizado por el especialista en FQ y el dietista del equipo [Alll].

A.17. ;Deben evaluarse de manera rutinaria la funcion pancredtica exocrina de los
pacientes con suficiencia pancredtica? Si es asi, ;jcon qué frecuencia?

Si. Hasta los 4 afios de edad debe realizarse una prueba de la funcidén pancredtica
exocrina cada 6 meses en pacientes con suficiencia pancreética. En nifios mayores, debe
evaluarse esta funcion si se observa retraso en el crecimiento, pérdida de peso o
aparecen sintomas que sugieran malabsorcion. El método de eleccion para este fin es la
determinacion de la elastasa 1 pancredtica fecal. Una evaluacion rutinaria deberia ser
parte de la valoracién anual [Alll].

A.18. ;Necesitamos controlar la eficacia del tratamiento enzimdtico en los pacientes
con insuficiencia pancredtica exocrina?, Si es asi ;como se hace?

Si. Es obligatoria la evaluacion regular de los sintomas y signos de malabsorcién. El
procedimiento de referencia para evaluar la eficacia del tratamiento enzimatico es el
estudio del balance de grasas. Aunque son menos fiables las pruebas semicuantitativas,
como el estudio microscopico de la grasa fecal, son mas practicas para la evaluacién
rutinaria de la eficacia de la terapia de sustitucién de enzimas pancreéticas [All].

A.19. ;Qué cribado de rutina debe realizarse para la enfermedad hepdtica relacionada
con la FQ? ;Con qué frecuencia deberia realizarse?

Deberia realizarse una palpacion y percusion del higado y del bazo en todas las visitas a
la consulta. En todos los pacientes debe realizarse anualmente una evaluacién
bioquimica que debe incluir transaminasas, bilirrubina, fosfatasa alcalina, gamma-GT,
albimina y tiempo de protrombina. Debe realizarse un hemograma completo para
valorar los signos de hiperesplenismo y excluirse otras causas de enfermedad hepatica.
Debe considerarse la realizacién anual de una ecografia hepatica [All].

A.20. ;Cudndo, como y con qué frecuencia debe examinarse la presencia de diabetes
mellitus en los pacientes?

A partir de los 10 afios de edad, debe estudiarse anualmente la presencia de diabetes
mellitus en los pacientes con FQ e insuficiencia pancredtica exocrina, mediante la
prueba de la tolerancia oral a la glucosa modificada. Sin embargo, se ha descrito
deficiencia de insulina en edades inferiores a los 10 afios. La valoracién del estado
glucémico puede estar indicada entre revisiones anuales en pacientes con pérdida de
peso o deterioro respiratorio inexplicados, los que estdn en tratamiento con corticoides,
o con alimentacidon mediante sonda entérica, y en mujeres que planean quedarse
embarazadas. También debe realizarse un estudio de diabetes durante el embarazo
(antes de la semana 28 de gestacion) [All].

A.21. ;Debe realizarse en los pacientes un cribado de enfermedad ésea asociada a FQ?



Puede que sea necesaria la determinacién del contenido mineral éseo a partir de los 10
afios de edad. El cribado de la enfermedad 6sea puede realizarse mediante densitometria
(DEXA). Las determinaciones deben realizarse cada 2-3 afios o mds a menudo cuando
esté indicado. [AII].

A.22. ;Cudndo o como deberia transferirse a un paciente de FQ a la consulta de
adultos?

(CUANDQ?

La transicion a la atencién médica para adultos debe realizarse durante el paso a la edad
adulta, entre los 16 y los 19 afios.

La edad de transicion debe ser flexible, aunque deberia haberse completado a los 19
anos.

La transferencia puede retrasarse o acelerarse ocasionalmente por razones psicosociales
y médicas, por ejemplo, trasplante o retraso en el desarrollo [All].

LCOMO?

La idea de la transicion a la Unidad de adultos debe introducirse inmediatamente
después del diagnéstico. Todos los pacientes y progenitores deben tener la oportunidad
de conocer al equipo de la Unidad de adultos, antes de la transferencia. Se debe tener e
una normativa escrita conjunta de las Unidades de adultos y las Unidades pediétricas de
referencia. Las consultas conjuntas de los equipos de ambas Unidades para pacientes de
edades entre 15y 19 afios, pueden ser una iniciativa transitoria valiosa. Debe
proporcionarse al paciente y a sus padres un informe de transferencia, que incluya
detalles del diagnéstico y la atencidn posterior proporcionado por todos los miembros
clave del equipo, asi como aspectos de especial importancia [All].

A.23. JEn qué circunstancias es aceptable la atencion a un paciente mayor en una
consulta pedidtrica?

Si se dispone de una Unidad de FQ para adultos, la atencién prolongada en un centro
pediatrico s6lo es aceptable en casos de enfermedad terminal [Alll].

A.24. ;Deberian ser los médicos de adultos parte del equipo pedidtrico de FQ?

La participacion de un médico de adultos en el equipo pedidtrico no es una alternativa
aceptable a Unidad de adultos. Es obligatoria la estrecha colaboracién entre los equipos
pediatrico y de adultos [Alll].

A.25 ;Quién tiene la responsabilidad de desarrollar Unidades de atencion para
adultos?

Debe establecerse una alianza entre médicos/pediatras, padres, adultos con FQ,
asociaciones de pacientes ,y sociedades nacionales médicas y cientificas, para trabajar
con los proveedores locales de la atencion sanitaria, para el desarrollo de Unidades de
adultos. El desarrollo de la Unidad, normalmente es responsabilidad de un neumélogo,
con experiencia adicional en la atencién de la FQ [Alll].

A.26 ;Existe lugar para un médico o pediatra general en la atencion de los pacientes
con FQ?



Dado que la FQ es una enfermedad compleja que requiere atencion especializada, la
funcién directa del médico de familia en el tratamiento de la FQ es limitada. El medico
de familia puede tener un papel importante en el apoyo a la familia. Es importante una
buena comunicacién entre el hospital y el médico de familia. Todos los cambios en el
tratamiento de la FQ deberian ser aprobados por la Unidad de Referencia de FQ [Alll].

Bajo la iniciativa y la direccién de la Unidad de Referencia de FQ, los pediatras,
médicos generales o médicos de familia pueden involucrarse en el suministro de los
cuidados médicos proporcionando arreglos practicos que mejoren la asistencia..

A.27. ;Como deben documentarse los resultados de las radiografias? ;Mediante un
texto libre o mediante un sistema de puntuacion?

Es importante la comparacion longitudinal de las radiografias de térax. Esto se consigue
mediante el examen directo de las radiografias y puede estar ayudado por un sistema de
puntuacién [All].

A.28. ;Como debe evaluarse la progresion de la enfermedad pulmonar en los diferentes
grupos de edad?

0-6 afos
Cada visita

Sintomas y signos de enfermedad pulmonar
Percentiles de talla y peso

Cultivo de esputo/frotis faringeo
Espirometria tan pronto como sea posible
Saturacién de oxigeno

Anualmente
Radiografia de térax (puntuada)
Pruebas de la funcién pulmonar en lactantes cuando estén disponibles

Mas de 6 afios

Cada visita

Sintomas y signos de enfermedad pulmonar

Espirometria

Cuando el FEV1 sea <50% del valor esperado, es obligatoria la determinacién de la
Sa02

Peso y talla

Cultivo de esputo o frotis faringeo

Anualmente
Volimenes pulmonares
Cuando el FEV1 sea <50% del valor esperado, estd indicado la determinacién de la



PaCO2
Radiografia de térax (puntuada)
[AllL]

A.29. ;Cudntos pacientes puede atender un facultativo especialista en FQ u otro
miembro del equipo de FQ a tiempo completo?

Un equivalente de salario completo por cada 50-100 pacientes dependiendo de la edad
de los pacientes, complejidad de la enfermedad y necesidades de pacientes ambulatorios
y hospitalizados [Alll].

A.30. ;Cudl debe ser el tamaiio minimo de una Unidad de Referencia de FQ?

Una Unidad de Referencia de FQ debe tener un tamaiio suficiente como para facilitar y
justificar la constitucién de un equipo multidisciplinario para una atencién durante 24 h
y proporcionar investigacién, formacién y educacién sobre FQ. Para permite el
desarrollo de una pericia adecuada, el tamafio debe ser de un minimo de 50 nifios o
adultos [Al].

A.31. ;Cudles son los costes directos de la atencion de la FQ?
Los costes de la FQ estdn compuestos por:

El mantenimiento del equipo multidisciplinario de FQ y de las instalaciones

Los servicios proporcionados en las visitas de rutina y en la atencién ambulatoria
Los tratamientos farmacoldégicos/nutricionales de rutina

Los ingresos hospitalarios (exacerbaciones, procedimientos quirtrgicos,

La atencién psicosocial, la atencion pre y postnatal, etc.)

La atencion del paciente agénico

El trasplante de 6rganos

Los costes de la atencién sanitaria estan relacionados con la edad y la gravedad de la
enfermedad.

[AllL]

A.32. ;Como deben financiarse las Unidades de Referencia de FQ?

La financiacion de la Unidad de Referencia de FQ debe cubrir los costes hospitalarios y
los extrahospitalarios. La atencion de la FQ es cada vez mds cara debido a la
complejidad de la enfermedad y al crecimiento de la poblacién adulta. La financiacién
de las Unidades y de la atencién médica a la FQ no deben ser asumidas por los
pacientes sino que deberia ser una responsabilidad nacional. Conseguir esto dependera
del sistema de atencion sanitaria de cada pais [Alll].

A.33. Es necesario que cada Unidad de Referencia de FQ tenga una base de datos?

La base de datos es una herramienta esencial para el tratamiento de la FQ. Cada
paciente afectado de FQ, debe estar incluido en una base de datos local y nacional, y el



equipo de FQ debe tener acceso a la informacién incluida, para facilitar la toma de
decisiones, y la investigacién [All].

A.34. ;Debe ofrecer cada Unida de Referencia de FQ tratamiento antibiotico
intravenoso domiciliario?

La Unidades de Referencia de FQ deben ofrecer terapia IV domiciliaria y establecer los
criterios para su utilizacion. Cuando se considere apropiado, el tratamiento [V
domiciliario puede mejorar la calidad de vida y reducir el riesgo de infeccion cruzada,
asi como el coste de la atencion médica [All].

A.35. ;Cudl es la responsabilidad de la Unidad de Referencia de FQ cuando los
pacientes pedidtricos o adultos no acuden de manera reiterada a las citas?

Es responsabilidad de la Unidad de Referencia de FQ intentar comprender y resolver las
razones que hacen que los pacientes pedidtricos o adultos no acudan de manera reiterada
a las citas.

Los pacientes adultos son libres de tomar sus propias decisiones, pero es necesario que
conozcan las posibles consecuencias de su decision.

Cuando la intervencidn del asistente social y del psicélogo del equipo pedidtrico de FQ
no haya conseguido resolver el problema, la Unidad de Referencia de FQ debe consultar
con los responsables de Proteccién de Menores [Alll].
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Tabla 1

Numero sugerido de personal equivalente de tiempo completo (WTE, por sus siglas en
inglés) necesario por cada 50 pacientes en atencion completa.

Miembro del personal

Centro pediatrico

Centro de adultos

especializado especializado
Meédico Especialista en 0,5 0,5
FQ 1
Meédico Especialista en 0,2-0,3 0,2-0,3
FQ 2
Médico en Formacién de (0,4 0,6
Sub-Especialista 1
(Registrar)
Médico Colaborador 0,5 0,5
(Staff grade)
Enfermero/a 1,0-1,5 1,0-1,5
especializado/a
‘Fisioterapeuta 0,5-1,0 |1,0
Dietista 0,4 0,4
‘Asistente social 0,4 |0,4
Psicélogo 0,4 0,4
‘Secretario/a 1,0 |1,0
‘Farmacéutico 0,3 |0,3




Tabla 2

Definicién de categorias que reflejan la potencia cientifica de las recomendaciones a
favor o en contra de su uso*

‘Categoria ‘Definici(')n de la categoria

‘A ‘Buena evidencia que apoya la recomendacién para su utilizacién

B Evidencia moderada que apoya una recomendacién para su
utilizacion

C Evidencia escasa que apoya una recomendacién para su
utilizacién

D Evidencia moderadas o buena que apoya una recomendacién en
contra de su utilizacion

E Evidencia buena que apoya una recomendacién en contra de su
utilizacién

Categorias que reflejan la calidad de las evidencia sobre las que se basan las
recomendaciones*

‘Grado Definicién

I Evidencia de al menos un ensayo clinico controlado y con una
randomizacion adecuada.

I Evidencia de al menos un ensayo clinico bien disefiado sin
randomizacion, a partir de estudios analiticos de cohorte o de casos
y controles (preferiblemente de més de un centro), a partir de
estudios miltiples de series temporales o a partir de resultados
Ilamativos en experimentos no controlados

1 Evidencia a partir de opiniones de autoridades respetadas, basadas
en la experiencia clinica, estudios descriptivos e informes de
comités de expertos.




