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con fibrosis quistica
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Introduccion

La fibrosis quistica (FQ) es la enfermedad hereditaria auto-
somica recesiva grave mas frecuente en la raza blanca, con
una incidencia estimada de 1/5.352 nifios nacidos a término
en Espana. La eficacia en el tratamiento de esta enferme-
dad, aplicando protocolos estandarizados, ha conseguido
mejorar el pronostico y las expectativas de vida de estos
pacientes. Ello ha hecho posible que muchos de ellos alcan-
cen la adolescencia y la edad adulta y puedan incorporarse
al ambito universitario y laboral. Uno de los problemas con
los que deben enfrentarse en su quehacer diario es la dis-
funcion en su capacidad de esfuerzo, lo cual condiciona, en
ocasiones, su posible incorporacion a una vida laboral y/o
universitaria y determina en gran medida la calidad de vida
de estos pacientes. La causa de esta limitacion al esfuerzo
ha sido muy debatida y clasicamente se ha relacionado con
la gravedad de la enfermedad, correlacionandose con la
funcion pulmonar, el estado nutricional y la longitud del
musculo periférico’. No obstante, no hay estudios que eva-
lUen las alteraciones en la capacidad de esfuerzo y su pato-
genia en pacientes adultos con fibrosis quistica.

El objetivo de este estudio fue determinar la causa de la
disminucion de la capacidad de esfuerzo en los pacientes
adultos con FQ y su relacion con la funcion pulmonar y el
genotipo. El conocimiento de esta causa seria muy Gtil para
iniciar protocolos de tratamiento mas dirigidos.

Pacientes y métodos

Disefo del estudio

Estudio prospectivo, transversal, observacional y compa-
rativo.

Pacientes

Entre enero de 2003 y diciembre de 2006 se incluyeron
pacientes adultos afectos de FQ, controlados en nuestra
Unidad de Fibrosis Quistica y con diagnostico confirmado
por dos pruebas de sudor (concentracion de ion cloruro
> 60 mEq/1) o la deteccion de dos mutaciones conocidas del
gen de la FQ. Fueron excluidos aquellos con contraindica-
cion absoluta o relativa para la realizacion de una prueba de
esfuerzo (cardiopatia no controlada, asma no controlada,
insuficiencia respiratoria, entre otras®) y aquellos que no
dieron su consentimiento.

Los pacientes fueron agrupados segun el grado de obs-
truccion que presentaban en la pruebas de funcion pulmo-
nar: normal (FEV, > 80%); leve (70% < FEV, < 80%); moderada
(50% = FEV, < 70%); grave (FEV, < 50%)¢. Asimismo, fueron
agrupados en dos grupos en funcion de las clases funcionales
de las mutaciones que presentaban’. En el grupo A incluimos
aquellos con clases funcionales I-11/1-1l, que dan lugar a fe-
notipos mas graves, mientras que en el grupo B incluimos
aquellos con clases funcionales mas leves (I-lI/IIl, I-11/1V y
I-11-V). A todos ellos se les realiz6 una ergometria para eva-
luar su capacidad de esfuerzo y determinar, en el caso de
que estuviera disminuida, su causa.

Resultados

Entre los 50 pacientes estudiados, la funcion pulmonar fue
normal en 22 (44%), 12 (24%) tenian una obstruccion leve,
11 (22%) una obstruccion moderada y 5 (10%) una obstruc-
cion grave al flujo aéreo. Todos realizaron un esfuerzo maxi-
mo, presentando un RER alto al final del ejercicio y niveles
de lactatos elevados a los 2 minutos de finalizar el mismo. El
consumo de oxigeno (VO,) estaba disminuido en todos los
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pacientes con obstruccion moderada o grave y solo fue nor-
mal en 1 de los 12 (8%) pacientes con obstruccion leve y en
la mitad de los que tenian unas pruebas de funcion pulmo-
nar normales. El umbral anaerobico estaba disminuido en el
78% de los pacientes, incluyendo el 58 % con una funcion
pulmonar normal.

En pacientes con obstruccion grave al flujo aéreo se ob-
servo una capacidad de esfuerzo mas baja y su limitacion
primaria fue ventilatoria en el 91% de los casos, sin poderse
descartar otras causas concomitantes. Sin embargo, el 76 %
de los pacientes con funcion pulmonar normal o con una al-
teracion leve también mostraron una disminucion de su ca-
pacidad de esfuerzo y su causa primaria fue por un estado
de decondicidn y/o alteracion periférica.

No hubo diferencias significativas en los porcentajes de
los valores de referencia de FEV1 y FVC entre los pacientes
del grupo B (genotipos I-1I/111-IV-V) pero estos valores fueron
significativamente mayores que los observados en los pa-
cientes del grupo A (genotipos I-11/1-1l). Sin embargo, no se
obtuvieron diferencias significativas en la capacidad de es-
fuerzo, que estaba disminuida en aproximadamente el 80%
de los pacientes en ambos grupos.

Conclusion

Los pacientes con fibrosis quistica tienen disminuida su ca-
pacidad de esfuerzo, independientemente de su genotipo y
funcion pulmonar. Exceptuando aquellos con una alteracion
ventilatoria mas grave, la causa principal es un estado de
decondicion y/o una alteracion muscular periférica. El co-
nocimiento exacto de la causa de esta limitacion y de los
mecanismos patogénicos que conducen a la misma conduci-
rian al desarrollo de programas de tratamiento precoz que
permitirian ofrecerles una mayor calidad de vida. Para ello
seran necesarios mas estudios que valoren especificamente
la alteracion del musculo periférico que parecen presentar
estos pacientes.

Actualmente, estamos llevando a cabo otro estudio en el
que, ademas de pruebas de esfuerzo, se les esta realizando
a todos los pacientes una electromiografia y una biopsia
muscular que nos permitira obtener mas datos sobre la etio-
logia de la disfuncion muscular periférica que presentan.
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