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ESTELA PEREZ RUIZ, SECRETARIA DE LA JUNTA DIRECTIVA DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE FIBROSIS QUISTICA (MEDICO
ESPECIALISTA EN PEDIATRIA, COM MALAGA, N° COLEGIADA: 29290467 3)

“LOS PACIENTES DE FIBROSIS
QUISTICA ASISTEN A UN INCREMENTO

SIGNIFICATIVO DE LA SUPERVIVENCIA”

En Espana una de cada 6.000 personas
padecen esta enfermedad rara, conside-
rada antiguamente como exclusivamen-
te pediatrica.

raras, es decir, aquellas que afectan a menos de una de cada

2.000 personas. La prevalencia actual en descendientes eu-
ropeos se estima entre 1/3.000y 1/6.000 recién nacidos. En Espana,
gracias a la implantacion del diagnéstico por cribado neonatal
en todos los recién nacidos, “podriamos hablar de una prevalencia
global de 1/6.000 nacimientos, si bien varia ligeramente entre las
distintas comunidades’, expone Estela Pérez Ruiz, secretaria de la
Junta Directiva de la Sociedad Espanola de Fibrosis Quistica (SEFQ).
Aportando mas datos, agrega también que la European Cystic
Fibrosis Society ha publicado en su ultimo registro anual datos
de casi 50.000 pacientes procedentes de 38 paises, de los cuales,
“2.441 eran espanoles”.

I afibrosis quistica es una de las enfermedades consideradas

im MEDICO | 47

40



Sibien, aparte de las cifras, es significativo cémo ha cambiado el
escenario de esta patologia respiratoria con el paso del tiempo.
Considerada antiguamente como la enfermedad de origen ge-
nético causante de la mayor disminucién de la esperanza de vida
en la poblacién de descendencia europea, a dia de hoy, “gracias a
los mejores cuidados y ala mayor disponibilidad de tratamientos, se
asiste a un incremento significativo de la supervivencia’; tal y como
explica Pérez Ruiz. Asimismo, “mientras que hace solo unas décadas
se consideraba una enfermedad exclusivamente pedidtrica, ahora
los pacientes adultos representan mds del 50% de los enfermos”, y la
edad media de supervivencia estimada “se situa alrededor de los
50 anos en la mayoria de los paises desarrollados”, detalla.

Sin tratamiento curativo

Este aumento de la supervivencia estd relacionado directamente
con el grado de cumplimiento de una disciplina diaria que abarca
un “control estricto” de la alimentacion, junto con “la educacion de
pacientes, padres y cuidadores en tratamientos digestivos y respirato-
rios” Terapias diarias que incluyen “fisioterapia respiratoria, adminis-
tracion de broncodilatadores, mucoliticos y antibiéticos nebulizados y
otros tratamientos orales’, sefala la secretaria de la SEFQ.

Sin embargo, aunque la calidad de los pacientes se haya incre-
mentado paralelamente a la supervivencia, son muy frecuentes
también “los tratamientos antibidticos intravenosos prolongados,
en exacerbaciones respiratorias que obligan a ingresos hospitalarios
o bien a su administracion en domicilio, previo entrenamiento de
pacientes y padres”. Ademas, apunta Pérez Ruiz, la enfermedad,
no infrecuentemente, se asocia a hepatopatia y a diabetes, “lo
que supone una carga adicional y multiples visitas a unidades hos-
pitalarias con seguimiento multidisciplinar” Igualmente, algunos
enfermos precisaran, en estadios avanzados, trasplante pulmonar
o hepético. “Elabsentismo escolar, las dificultades para la incorpora-
cién altrabajo o la conciliacién laboral pueden asociarse a depresion
y/o ansiedad en edades tempranas’; agrega.

De modo que, a falta de un tratamiento curativo, “las piedras
angulares del manejo terapéutico han ido cldsicamente dirigidas a
paliar los sintomas de la enfermedad, principalmente respiratorios
y digestivos”. En concreto, un primer avance fue la suplementa-
cién oral con enzimas pancredticas y vitaminas “para evitar la
malnutricién derivada de la insuficiencia pancréatica exocrina”; y
el segundo, la antibioterapia y fisioterapia respiratoria regular,
“para combatir las colonizaciones bronquiales crénicas por distintos
microorganismos, responsables del desarrollo progresivo de bron-
quiectasias e insuficiencia respiratoria crénica”

En este sentido, en los Ultimos afos se haido produciendo laincor-
poracién de nuevos antibiéticos y agentes mucoliticos especificos
parainhalacién, asi como de nuevos antibidticos, orales e intrave-
nosos, para microorganismos multirresistentes. No obstante, “e/
diseno de terapias reparadoras del defecto especifico de laenfermedad
(moduladores de la proteina CFTR), en funcion del tipo de variantes
genéticas de los pacientes, ha representado un nuevo paradigma en
estaenfermedad, logrdndose un tratamiento personalizado, dirigido
a modificar la propia fisiopatologia de la FQ’, revela.

Bajo su punto de vista, la investigacion continuada en las distintas
terapias de la enfermedad ha supuesto, “indudablemente’; un

aumento de la calidad de viday de la supervivencia. Pero, desde
hace una década, con el descubrimiento del primer modulador
CFTR, al que siguieron combinaciones con correctores (lumacaf-
tor, tezacaftor, elexacaftor) “se ha producido un antesy un después
enlapatologia”, pues estos farmacos moduladores, administrados
por via oral, y aplicables en un nimero progresivamente mayor
de enfermos, “estdn consiguiendo una mejoria sintomdtica sin
precedentes en la comunidad FQ, incluidos los pacientes mds graves
0 con mayor tiempo de evolucién de la enfermedad, revirtiendo
situaciones que parecian irreversibles”.

Por otro lado, continua la portavoz de la SEFQ, el diagnéstico pre-
coz por cribado neonatal, en sangre de talén del recién nacido, ha
supuesto el reconocimiento de la FQ en fase presintomatica, por
lo general alrededor de las cuatro semanas de vida. “Esta estrate-
giarepresenta unaventana de oportunidad para evitar o, al menos,
enlentecer, los sintomas de la enfermedad, aplicando las medidas
profildcticas y terapéuticas disponibles” En la “era premoduladores’;,
asegura que las ventajas del diagnoéstico por cribado neonatal
frente a las del diagnéstico clinico “han sido contundentes’, lo-
grandose el control nutricional de los nifos y la disminucién de
sus exacerbaciones respiratorias, “con unanotable disminucién del
numero de hospitalizaciones y una mejoria de la funcién pulmonar,
llegando a los 18 afios, momento en que suelen ser transferidos a
las unidades de FQ de adultos, en mejores condiciones de salud’.
Ademas, “gracias al consejo genético precoz a sus padres, para
posibles futuras gestaciones, se estd asistiéndose a una disminucion
progresiva de laincidencia de FQ. Los nuevos fdrmacos moduladores
aplicados sobre pacientes FQ cada vez mds controlados clinica-
mente, conseguirdn, sin duda, una mayor supervivencia y calidad
de vida’; manifiesta. Actualmente en Espana, “mds del 90% de los
nifios menores de cinco arios de edad han sido diagnosticados por
cribado neonatal’.

Las asignaturas pendientes en el manejo de la
enfermedad

Respecto a la forma en la que les ha afectado la crisis del Co-
vid-19, Estela Pérez Ruiz comenta que la SEFQ ha participado
en el registro europeo de pacientes de fibrosis quistica afec-
tados por SARS-CoV-2 y los datos reflejan “que la pandemia
no ha tenido el terrible impacto que se temia al inicio”. Asi en el
momento de esta entrevista, en Espaia, se han podido con-
firmar 129 pacientes con Covid-19.

“Con el descubrimiento del primer
modulador CFTR se ha producido

un antes y un después
en la fibrosis quistica”

im MEDICO | 47

41



NEUMOLOGIA

Recalca, no obstante, “que estos pacientes han seguido las normas
de aislamiento posiblemente de un modo mds estricto que el resto
de la poblacion’”.

Ahora en plena estrategia de vacunacion, muchos pacientes se
quejan de que estan en una especie de limbo, y solicitan entrar
dentro de los grupos prioritarios. La SEFQ esta “absolutamente”
de acuerdo, con esta peticién, principalmente en persona con
edad avanzada. “Los familiares y afectos han demandado a las
autoridades sanitarias la incorporacion tanto de los pacientes,
como de sus cuidadores y convivientes, a los grupos de poblacion
preferentes de vacunacion’, explica Pérez Ruiz. Actualmente ya se
ha iniciado la vacunacién de los pacientes mayores de 16 afos,
siendo los primeros en recibirla
los pacientes trasplantados,
aunque, en su opinion, “seria
conveniente una estrategia
unificada a nivel nacional que
incorpore a los pacientes con FQ
comogrupoderiesgo, y plantear
la vacunacion de cuidadores y
convivientes de aquellos nifios
que no pueden recibir la vacuna
por tener menos de 16 anos”

Es una asignatura pendiente
que ahora se ha puesto de
manifiesto por la pandemia,
pero hay otras que las llevan
arrastrando mas tiempo, como
expresa la secretaria dela SEFQ.
“Probablemente, una de las mds
acuciantes es que todos los tra-
tamientos disponibles lleguen a

»
-
¢QUE ES?
Enfermedad cronica, heregiita;ria ¥y
degenerativa que afecta principal meme‘ a
los pulmones y al sistema digestivo.

directa al registro europeo sus pacientes, no todos los pacientes estdn
recogidos, estimdndose que la cobertura registrada actual no supera
el 80% del numero real”.

Como tercer y ultimo eje de mejora, considera que se precisa
continuar financiando la investigacion, “va que no todos los enfer-
mos con FQ pueden beneficiarse del tratamiento con moduladores
CFTR” A este respecto, opina que debe tenerse en cuenta que
existen mas de 2.000 variantes génicas CFTR, y que el tratamiento
con moduladores CFTR solo es aplicable, en la actualidad, apro-
ximadamente a un 70% de los pacientes. Es decir, “un 30% de
los pacientes FQ han quedado excluidos, por el momento, de estas
terapias individualizadas” 4

¢EN QUE CONSISTE?

La FQ da lugar a un espesamiento y disminucién del contenido de

agua, sodio y cloro en las secreciones, lo que provoca infecciones

einflamacién que destruyen zonas del
pulman, hi
pancreas y sistema reproductor, pr_incfpalmentgadq
Este espesamienta en [a

s mucosidad £
la acumulacidn de bacte dades hace que sea més facil

Tias 0 pequefios arganismos que entran

en los pulmenes y provocan infecciones respiratorias.

los pacientes con la mayor cele-
ridad” Desafortunadamente,
debido a su elevado precio,
“no hay homogeneidad en el
acceso a los distintos fdrmacos”.
Pone de ejemplola triple terapia
(tezacaftor/elexacaftor/ivacaf-
tor), “‘que tan buenos resultados
ha obtenido a nivel mundial’,
aprobada en Estados Unidos en
2019y en Europaen 2020,y aun
no estd aprobada por la Agencia
Espafola del Medicamento.

Otra de las asignaturas pen-
dientes en Espaia, a su juicio,
eslacreacion de un registro na-
cional obligatorio de pacientes
FQ, como en la mayoria de los
paises europeos, USA, Canada
o Australia. “Aunque se ha avan-
zado mucho, y la mayoria de
las unidades de fibrosis quistica
espanolas comunican de forma

o PO SOUBARIDAD
‘OTROS FINES DE INTERES SOCIAL

CAUSA

La FQ se debe a la alteracion de un gen llamado
CFTR (el gen regulador de la Conduetancia
Transmembrana de la Fibrosis Quistica)
localizado en el cromosoma 7.

SINTOMAS

2 Sabor salado de la piel
X Frecuentes problemnas respiratorios
* Falta de peso
X Problemas digestivos

Personas con FQ en Espafia

2.500

153% hombres | 147% mujeres

Incidencia de la FQ en Espafia

15000

# nacimientos
*Se congiders enfermedad rara

habitantes
de rtadores
1535 Sremivi

UNETE A LA CONVERSACION:
e FibrosisQuistica

) Fibrosis
O fibrosisquistica.org

Quistica
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