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Resumen:

Introduccidn: La fibrosis quistica es una enfermedad hereditaria muy grave,
causante de una mala calidad y corta esperanza de vida. La clave de mejora
de estos aspectos es el diagnostico precoz, existiendo grandes diferencias
frente a aquellos cuyo diagndstico es realizado en edades mas tardias. Por
estos motivos, acompafiados a su vez de una reduccion del costo sanitario y
administrativo que genera esta enfermedad, es importante contar con un
plan de actuaciéon que sirva de herramienta al personal de enfermeria en la
realizacién de estos diagndsticos.

Metodologia: Los principales métodos diagndsticos de la enfermedad,
enfocados desde el punto de vista de la enfermeria, son analizados y
estudiados facilitando asi la posterior elaboracidn de un protocolo de
actuacion basado en la evidencia.

Resultados: Con los protocolos elaborados se facilitara la realizacion de las
pruebas ya mencionadas, obteniendo unos resultados mas validos vy
reduciendo asimismo la ansiedad del personal de enfermeria, generada por
el desconocimiento y la inseguridad.

Palabras clave: fibrosis quistica, diagndstico clinico, diagndstico precoz.
Abstract

Introduction: Cystic fibrosis is a very severe hereditary disease, cause of a
bad life quality and a short life expectancy. The key to improve these
aspects is the early diagnosis, finding big differences opposite to those
whose diagnosis is made later. For these reasons, also accompanied by a
reduction of the administrative and sanitary costs generated by the disease,
an action plan used as a tool for nursing staff in the execution of these
diagnosis results significant.

Methodology: The main diagnostic methods of the disease, focused from a
nursing point of view, are analyzed and studied making easier the following
elaboration of a evidence based protocol.

Results: These protocols will facilitate the carrying out of the already
mentioned tests, obtaining more valid results, reducing the anxiety of the
nursing staff, generated by the lack of awareness and insecurity as well.

Key words: cystic fibrosis, clinical diagnosis, early diagnosis.



INTRODUCCION

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genética autosdmica
recesiva, potencialmente letal, que afecta fundamentalmente a la poblacién
caucasica, dependiendo la incidencia de la etnia de origen. Existe una
prevalencia de 1/3000 caucasicos frente a 1/15000-20000 africanos vy
1/350000 asiaticos. La media estimada en Europa es de 1/3500, similar a la
media espafnola, donde la incidencia oscila entre 1/2810 y 1/5000 casos en
los recién nacidos, presentando diferencias entre las comunidades
auténomas (Anexo 2).4®

Su etiologia se debe a una alteracién de un gen localizado en el brazo
largo del cromosoma 7, lo que ocasiona un defecto genético que conlleva la
modificacién de una proteina de membrana conocida como CFTR (regulador
de la conductancia transmembrana de la FQ), encargada de regular el
intercambio de cloro y sodio en las células epiteliales de diversos tejidos
(pancreas, aparato respiratorio, vias biliares, glandulas sudoriparas...). En
nuestro medio, la mutacién mas frecuente es la F508, representante entre
el 40 y el 60% de los pacientes. (34678

Es una enfermedad multiorganica que afecta al sistema respiratorio y
digestivo de manera crdénica, agravandose con el tiempo. Sus
manifestaciones son diversas, pudiendo cursar como una enfermedad
pulmonar obstructiva crénica (EPOC), insuficiencia pancreatica exocrina
(IPE), con elevacion de la concentracién de cloro en sudor e infertilidad en
el varén por azoospermia obstructiva. 67210

La afectacion del sistema respiratorio cursa con hipertrofia de los
bronquios, taponamientos mucosos, obstruccidn de las pequefias vias
aéreas y una mayor susceptibilidad de sufrir infecciones endobronquiales,
fundamentalmente por Pseudomona Aeruginosa y Staphylococcus
aureus.(®?

La IPE causa malabsorcién (presente en el 85% de los casos), lo que
conlleva déficits de vitaminas liposolubles, disminucién del aporte caldrico y
el retraso del crecimiento, acompafiado o no de ileo meconial, sindrome de
obstruccidn intestinal distal y pancreatitis cronica. El aumento de viscosidad
de las secreciones causa lesiones obstructivas y una progresiva fibrosis de
las células con la consecuente disminucion de la secrecion de insuling,
resultando una diabetes mellitus relacionada con dicha insuficiencia
pancreatica (CFRD), complicacion presente en el 40% de pacientes mayores
de 30 afios.(®11)

Un elevado porcentaje de los enfermos cursan con enfermedad
hepatica, como hepatoesteatosis, elevacion de las transaminasas o
enfermedades del tracto biliar, viéndose dafada la sintesis de vitamina D y
su metabolismo, con los consiguientes problemas 6seos. También presentan
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depresién y ansiedad, asociadas a una peor evolucidon clinica (Anexo
3) (1,9,12,13,14,15)

El diagndstico de la FQ se lleva a cabo fundamentalmente a través de
la prueba del sudor dado que el contenido de sal es muy elevado debido a
una reabsorcion mas deficiente a nivel de los conductos de las glandulas
sudoriparas. Asimismo, la obtencién de dicho diagndstico se puede llevar a
cabo a través de otros métodos, como son el cribado neonatal con tripsina
inmunorreactiva (TIR), los estudios genéticos moleculares, la diferencia de
potencial nasal y la exploracién clinica.®%17)

Ademas, esta enfermedad supone un gran impacto econdémico, tanto
a nivel estatal como familiar. Multiples estudios de Europa y EEUU afirman
que el diagnodstico precoz reduce los ingresos hospitalarios, mejora la
funcidon pulmonar, el estado nutricional y el crecimiento, y reduce asimismo
el coste terapéutico. Por consiguiente, al poder tomar medidas preventivas
y un seguimiento mas precoz, el efecto en la evolucion de la enfermedad
tiene resultados muy éptimos (Anexo 4).(18:19:20)

El tratamiento actualmente consiste en aliviar los sintomas y evitar
una rapida progresion de la enfermedad, sobre todo desde la edad
pediatrica, ya que existe un riesgo elevado de presentar desnutricion. Esto
se lleva a cabo mediante monitorizacion nutricional para tratar la IPE, con
suplementos vitaminicos y enzimas pancreaticas, y antibioterapia,
broncodilatadores, mucoliticos, antiinflamatorios, fisioterapia respiratoria e
incluso trasplante pulmonar, para abordar los problemas respiratorios
(Anexo 5)_(3,6,9,21,22)

La esperanza de vida ha pasado desde las pasadas décadas de los
10-12 aflos a una supervivencia por encima de los 40 afos, presentando un
importante papel en la misma el conocimiento de la enfermedad, los
métodos de diagndstico y las mejorias en el tratamiento y nutricidon de estos
pacientes.(®%®



OBJETIVOS

- Realizar una revisién de los métodos de diagndstico mas adecuados de la
fibrosis quistica desde el punto de vista de enfermeria.

- Proporcionar una guia/protocolo informativa sobre la ejecucién de la
prueba del taldén al personal de enfermeria de las unidades de neonatos de
los hospitales y area pediatrica de los centros de salud de Aragén.

- Proporcionar una guia/protocolo informativa sobre la ejecucién del test del
sudor al personal de enfermeria en las unidades de los hospitales de Aragoén
donde se realice actualmente dicha prueba.

METODOLOGIA

Este trabajo tiene como finalidad la creacién de dos protocolos
destinados a la determinacion de la FQ, uno de ellos a través de la
determinacion de la tripsina inmunorreactiva (TIR) mediante la prueba del
taldn y otro a través del test del sudor.

Los profesionales a los que van dirigidos estos protocolos son el
personal de enfermeria de las unidades de neonatos de los hospitales y del
area pediatrica en los centros de salud de Aragdén para la prueba del taldn,
y personal de enfermeria de las unidades donde se realiza el test del sudor
en los hospitales aragoneses.

La poblacion diana utilizada para este programa son los nifios nacidos
en hospitales publicos y privados de la red de Aragdn, a los cuales se les
realizaria la determinacion del TIR, y poblacion adulta y pediatrica
susceptible de la realizacion del test del sudor.

Se ha llevado a cabo una exhaustiva revisidn bibliografica de articulos
tanto en inglés como en espanol, procedentes en su mayoria de las base de
datos ScienceDirect y Scielo, entre los afos 2010-2014, salvo alguna
excepcidon debido al interés de su contenido. También han sido Utiles
diferentes publicaciones de revistas como Enfermeria Global, Anales de
Pediatria, Acta Pediatrica Espafiola y algunas otras. La base de esta
seleccién ha sido fundamentalmente la calidad y cantidad de informacién
acerca del diagnéstico de esta enfermedad, lo cual es el objetivo principal.
Los criterios de exclusidon se deben en general a la fecha de publicacién y a
gue no estaban tan centrados en el diagndstico o la informacién aportada
era meramente repetitiva.



Criterios de inclusion Encontrados Usados
ScienceDirect Texto completo disponible 97 10
Pubmed Afo de publicacion a partir de 30 3
Dialnet 2010 8 2
Scielo 101 8

Las palabras clave con las que mayores resultados se han obtenido
han sido "cystic fibrosis", "diagnosis", "sweat test", "newborn screening”, y
sus equivalentes en espafol, "fibrosis quistica", "diagndstico", "test del

sudor", "screening neonatal”.

Dado que la finalidad del trabajo es la elaboracion de dos protocolos,
se han estudiado diferentes formas de actuacién para la prueba del talon y
test del sudor de varias comunidades autonomas de Espafia, realizando una
seleccion de las mejores técnicas.




DESARROLLO

Determinacion TIR

La determinacion del TIR se lleva a cabo mediante el cribado
neonatal, realizado en todas las comunidades espafiolas excepto Asturias,
Navarra, Castilla-La Mancha y la ciudad auténoma de Ceuta. Generalmente
el diagndstico se establece antes del afio de vida en el 70% de los casos
segun el Registro de la Fundacion de FQ, pero hasta un 3,7% se diagnostica
cuando el individuo ya es adulto.(®3#1318)

Esta determinacion consiste en la obtencidn de unas gotas de sangre
procedentes del taldn del recién nacido (RN), las cuales se depositan en una
tarjeta de papel absorbente conocida como tira de Guthrie, procurando
obtener una muestra suficiente para su correcto analisis.(*!%

La concentracién de TIR disminuye con la edad, por lo que valores
elevados al mes de vida presentan un alto valor predictivo positivo. Si la
primera muestra es superior al punto de corte establecido se realizaria la
segunda muestra, y si esta también es superior, se confirma el
diagndstico.¥

La primera determinacién se lleva a cabo pasadas las 48 primeras
horas de vida, y si es = 60 ng/ml, se realizaria una segunda determinacién
entre los 20-22 dias de vida. Un resultado superior a = 40 ng/ml se
considera anormal, y en este caso se enviaria al recién nacido al hospital de
referencia para su estudio. Sin embargo, han de tenerse en cuenta los
posibles falsos positivos y falsos negativos, representando estos ultimos
hasta el 5% de los enfermos, personas que no son diagnosticadas hasta que
se produce el debut clinico. (%9242

Los nifios con dos valores de TIR superiores al de corte son enviados
al hospital de referencia para la realizacién del test del sudor.®*®

Test del sudor

El test del sudor consiste en la estimulacion cutdanea a través de
iontoforesis por pilocarpina, en la cual se coloca un gel de pilocarpina unido
a un electrodo aplicando una corriente proveniente de una fuente de
electricidad con bateria.(?%2")

Tras esto tiene lugar la recoleccion del sudor sobre el area estimulada
con pilocarpina, previamente limpia y seca, mediante el sistema Macroduct,
gue consiste en un disco de plastico, céncavo, firmemente adherido a la
piel, con una apertura central que conecta con un capilar plastico dispuesto
en espiral, recogiendo directamente el sudor sin alterar su concentracién
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electrolitica. Otro método de recoleccidn mas simple es el método elaborado
por Gibson y Cooke, mediante una gasa prepesada que se impregna de
sudor y posteriormente se pesa para determinar la cantidad de sudor
recogida. El tiempo de recoleccién es de 30 minutos. (¢ 27

Es importante saber que los recién nacidos no producen tanta
cantidad de sudor como los nifios de mayor edad, lo que deriva en un
aumento de fallos de la prueba en pacientes menores de 6 semanas de
edad. El test del sudor se puede realizar de dos formas: por determinacion
de la concentracion de cloro en sudor o por determinacién de la
conductividad. (2829

Para la determinacidon de la concentracion de cloro se requiere una
cantidad minima de 15 pl recogidos en tiras de Macroduct o 75 mg de sudor
con el método Gibson y Cooke, ya que si es inferior no es posible analizar la
muestra y debe repetirse, retrasando pues la confirmacion del diagndstico e
inicio de tratamiento en caso de que fuera positivo. Es muy importante que
la técnica se realice de manera correcta y por personal experimentado, ya
que la mayoria de los fallos son técnicos. (%428

No es admisible combinar las muestras procedentes de dos recogidas
para aumentar el tamafio, pero si se pueden obtener dos muestras, una
procedente de cada antebrazo, en el mismo dia para confirmar el
diagndstico. %

Obviamente, una determinacion de TIR positiva no es la Unica
indicacion para esta prueba, ya que se realiza en individuos de cualquier
edad cuando se dan determinadas caracteristicas clinicas, como un retraso
pondero-estatural, atelectasias, bronquiectasias, retraso en la expulsiéon del
meconio... Por ello, es importante la exploracién fisica y observacién por
parte del personal sanitario, asi como la impresion tanto del individuo si es
adulto como de los padres si se trata de un nifio (Anexo 7). %

Como en la determinacidon del TIR, en ocasiones nos enfrentamos con
falsos negativos y falsos positivos, relacionados mas frecuentemente con
errores en la técnica, utilizacién de equipos inadecuados... sin olvidar que
existen otras enfermedades que podrian alterar el resultado de la prueba
(Anexos 8 y 9), G031

En caso de que se obtuviera un resultado intermedio, se recomienda
repetir el test del sudor en un maximo de 2 meses vy, si las concentraciones

siguen siendo dudosas, la realizacién de un estudio genético (Anexo
10) (19,24,31)



En conclusion, la confirmacion diagndstica se basa en un fenotipo

clinico consistente junto con:

e dos pruebas TIR positivas
e un resultado en la prueba del sudor >60mmol/l (en dos

muestras)ANEXO 8
y/6 identificacidon de dos mutaciones causantes de FQ.-?42%)
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PROTOCOLO DE ACTUACION: PRUEBA DEL TALON

Autor: Andrea Lopez Lépez

Justificacion: El diagndstico precoz de la fibrosis quistica es de suma
importancia ya que de otro modo puede pasar desapercibida hasta la
adolescencia o edad adulta, con un claro empeoramiento del prondstico y
calidad de vida del individuo en ausencia de tratamiento.

Objetivos:
- Conseguir una muestra correcta y suficiente de sangre capilar del RN
de manera que pueda ser analizada en el laboratorio.
- Reducir el numero de falsos positivos y falsos negativos debidos a
errores en la técnica de recogida de la muestra.

Profesionales a quienes va dirigido: Personal de enfermeria de las
unidades de UCI neonatal y nidos de los hospitales de Aragén y personal de
enfermeria pediatrica de los centros de salud de la Comunidad.

Poblacion diana: todos los RN de Aragodn entre las 48 y 72 horas de vida,
cualquiera que sea el peso al nacer y la edad de gestacién, sin excepciones.

Material necesario:

- Guantes de latex desechables

- Algodon seco y humedo

- Solucién de Clorhexidina acuosa al 2%

- Lancetas/Agujas 25G de 0,5x16mm (No utilizar agujas de uso
intramuscular, intravenoso o subcutaneo)

- Tarjeta absorbente y sobre bien cumplimentado

- Tirita o gasa para vendar el talon.

- Contenedor de agujas.

- Etiqueta del RN.

Procedimiento:

- Identificar y confirmar los datos del RN dos veces.

- Preparar el material.

- Lavado de manos.

- Colocar al RN en una superficie acolchada en decubito supino.

- Escoger la zona de puncién: parte lateral del taléon del RN, evitando
zonas infectadas, edematosas y con extracciones anteriores.

- Aplicar calor para aumentar el flujo sanguineo.

- Desinfectar con Clorhexidina acuosa al 2% y dejar secar.

- Puncionar con lanceta en direccién perpendicular a la epidermis de
manera rapida, controlando su penetracién.
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- Desechar la primera gota.

- Coger el pie con la mano no dominante, colocando el dedo pulgar en
la parte inferior y el indice en la parte superior.

- Masajear suavemente y liberar la presién intermitentemente.

- Sujetar la tira de Guthrie con la mano dominante tocando
ligeramente el papel de filtro con una gota grande de sangre,
rellenando completamente el circulo con una sola aplicacion.

- Repetir este paso en los circulos restantes.

- Una vez finalizada la extraccion, presionar sobre la zona de puncién
durante un par de minutos y cubrir con una gasa o tirita.

- Dejar secar los circulos rellenos a temperatura ambiente antes de
meter las muestras en el sobre.

- Se enviaran al laboratorio correspondiente en un plazo maximo de 24
horas después de la extraccidon de la muestra.(323%

Aclaraciones:

- La sangre se aplicara sélo en un lado del papel.

- No tocar los circulos con los dedos ni permitir que el papel entre en
contacto con la piel del RN.

- Se consideran inadecuadas aquellas muestras sobreimpregnadas o
aquellas cuyos circulos no estan suficientemente rellenos.

- Se hara constar en el informe de alta la realizacion de la prueba en el
hospital, el profesional responsable y la fecha, asi como en la historia
clinica del RN, en su cartilla sanitaria y en el libro de enfermeria de la
unidad.

- En caso de nifios prematuros con peso al nacer inferior a 1.500
gramos, enfermos graves y gemelos monocigéticos, se recomienda
una segunda toma de muestras entre la 22 y la 4@ semana de
vida.(32' 33)

Indicadores de evaluacion (Anexo 11)

n? pruebas realizadas correctamente
x 100 == 95%

n? total de pruebas realizadas
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PROTOCOLO DE ACTUACION: TEST DEL SUDOR
Autor: Andrea Lépez Lépez

Justificacion: El test del sudor es la prueba de diagndstico de la fibrosis
quistica por excelencia, razén por la cual es necesario disponer de un
documento de referencia que asegure la correcta metodologia de la técnica
de diagndstico.

Objetivos:
- Conseguir una muestra correcta y suficiente de sudor del paciente de
manera que pueda ser analizada en el laboratorio.
- Reducir el numero de falsos positivos y falsos negativos debidos a
errores en la técnica de recogida de la muestra.

Profesionales a quienes va dirigido: Personal de Enfermeria de las
unidades de los hospitales de Aragdén donde se realiza dicho procedimiento.

Poblacion diana:

- Todos los nifios de Aragdon con dos valores de TIR superiores al de
corte, mayores de 2 semanas de edad, normohidratados y sin signos
de enfermedad sistémica.

- Todos los nifios y adultos que presenten dos o mas manifestaciones
clinicas tipicas de la FQ.

Material necesario:

Aparato para iontoforesis

Gasas prepesadas y/o sistema Macroduct
Gasas

Agua destilada

Procedimiento:
1. Iontoforesis

- Calibrar el aparato antes de comenzar el procedimiento.
- Paciente en decubito supino.
- Limpieza y secado de la piel.
- Conectar los 2 electrodos al paciente, colocando una gasa entre el
electrodo y la piel del paciente:
= Electrodo 19: en cara ventral del antebrazo y aplicar nitrato de
pilocarpina en esta zona.
= Electrodo 2°: en cara dorsal del antebrazo y aplicar nitrato
sodico en esta zona.
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- Los electrodos permanecen colocados durante 5 minutos a un voltaje
maximo de 50 mV y minimo de 30 mV.

- Retirar los electrodos.

- Limpiar las zonas mediante gasas y agua destilada para eliminar
impurezas.

2. Recogida de la muestra

- Colocar una gasa prepesada o la superficie conica del Macroduct
sobre el drea estimulada.

- Fijar fuertemente el sistema de recoleccion en la posicién adecuada
con cinta adhesiva.

- Esperar 30 minutos.

- Retirar la gasa o Macroduct cuidadosamente para no contaminar la
muestra.

- Como minimo debera contener 15 pl recogidos en tiras de Macroduct
0 75 mg de sudor con el método Gibson y Cooke,(?324:26)

En los anexos 11 y 12 se presentan algunas recomendaciones tanto
para los padres del nifio como para la unidad donde se realiza la prueba.

Indicadores de evaluacion (Anexo 13)

n? pruebas realizadas correctamente

100 = =979
n? total de pruebas realizadas x %

14



CONCLUSIONES

Disponer de un plan de actuacion basado en la evidencia en las
unidades donde se realizan dichas pruebas resultaria de gran ayuda, dado
que facilita la labor del equipo de enfermeria, aportando mayor seguridad y
disminuyendo el estrés y ansiedad que podria conllevar el desconocimiento
de estos procedimientos. Como ya se ha mencionado, el diagndstico precoz
supone un papel fundamental en el prondstico de la enfermedad y calidad
de vida del paciente, siendo pues de suma importancia que la técnica de
realizacién de las pruebas sea correcta, obteniendo unos resultados fiables
y disminuyendo asi el nUmero de falsos positivos y negativos.
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ANEXOS
ANEXO 2
INCIDENCIA DE LA FIBROSIS QUISTICA EN DIFERENTES CCAA

Se observa que la comunidad con mayor incidencia es Cataluna, con un
caso de FQ por cada 6496 personas.

Cataluna: 1/6496
Baleares: 1/6189
Pais Vasco: 1/6000
Murcia: 1/5376

Aragdn: 1/4800

Castillay Ledn: 1/4500

Galicia: 1/4430

Oliva C, Velasco Gonzalez MV, Aguilar Fernandez AJ, Machado Fernandez F,
Callejon Callejon A, Cabrera Roca G et al. Cribado neonatal de fibrosis
quistica en la Comunidad Auténoma de Canarias 2009-2012. Canarias
Pediatrica. 2013;37(2);64-72.

ANEXO 3

CIFRAS PORCENTUALES DE DEPRESION EN NINOS Y ADULTOS CON
FIBROSIS QUISTICA

Adultos Poblacién pediatrica
29-46% 11-14,5%

Enfermos

No enfermos 5-17,5% 2-6%

Tanto la poblacién pediatrica como la adulta con FQ presentan elevados
porcentajes de depresién en comparacién con la poblacién sana, pudiendo
llegar hasta un 17,5% de los nifios enfermos.
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Quintana-Gallego E. Fibrosis quistica: asociacién entre depresion, ansiedad
y calidad de vida relacionada con la salud. Sevilla. Rev Esp Patol Torac
2012; 24(2):155-157.

ANEXO 4

BENEFICIOS DEL CRIBADO NEONATAL PARA LA FIBROSIS QUISTICA

Beneficios del cribado neonatal para la FQ

Respiratorios -Retrasa colonizacién
-Enlentece deterioro pulmonar

Nutricionales -Evita retraso pondero-estatural
-Evita déficits nutricional y vitaminico

Familiares -Proporciona consejo genético precoz
-Minimiza angustia familiar

Facilita desarrollo cognitivo
Mejora calidad de vida
Aumenta la supervivencia

Gracias al diagnostico precoz de la FQ la calidad de vida del paciente mejora
muy significativamente, tanto a nivel fisico y psicolégico como socio-
econdmico.

Oliva C, Velasco Gonzalez MV, Aguilar Fernandez AJ, Machado Fernandez F,
Callejon Callejon A, Cabrera Roca G et al. Cribado neonatal de fibrosis
quistica en la Comunidad Auténoma de Canarias 2009-2012. Canarias
Pediatrica. 2013;37(2);64-72.
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ANEXO 5

ADHESION DE LOS PACIENTES A LOS DIFERENTES TRATAMIENTOS DE LA
FIBROSIS QUISTICA

90%

90
80
70 +
60 -
50 + 40%
40 30%

30 +
20 +
10 ~

Medicacién Dieta Fisioterapia
respiratoria

Los tres grandes pilares del tratamiento son, como se puede observar, la
medicacidon, la dieta y la fisioterapia respiratoria. La mayoria de los
pacientes cumplen su tratamiento farmacoldgico correctamente (90%),
pero no tanto la dieta que deben llevar para mejorar su estado nutricional y
la funcion pancreatica (30%).

Lucena I, Olivares J, Prados C, Martinez-Cerdén E, Pérez A, Gomez Carrera L
et al. ¢Qué saben los pacientes adultos con fibrosis quistica sobre su
enfermedad? Adherencia al tratamiento. Revista de Patologia Respiratoria.
2011;14(3):78-82

ANEXO 6

INDICACIONES CLINICAS PARA LA PRUEBA DEL SUDOR

Indicaciones respiratorias para la prueba del sudor

e Tos persistente

e Sinu-bronconeumopatia recidivante

e Infeccién pulmonar por Pseudomonas aeruginosa
e Atelectasias

e Bronquiectasias

e Poliposis nasal

e Hemopatias

¢ Acropaquias
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Indicaciones gastroinpruebainales para la prueba del sudor

e Sindrome de obstruccion
- fleo meconial
- Tapdén meconial
Retraso en la expulsién de meconio
Ictericia neonatal colestasica
Prolapso rectal
Esteatorrea
Pancreatitis recurrente o crénica
Hepatopatia cronica/hipertensiéon portal

Otras indicaciones para efectuar la prueba del sudor
e Retraso pondero-estatural

Deshidratacion hiponatrémica

Alcalosis metabdlica

Hiponatremia/edemas

Déficit de vitamina A y vitamina E

Sudor salado

Azoospermia

Calcificaciones escrotales

Antecedentes familiares de FQ

Estas son algunas de las indicaciones por las que se recomienda realizar la
prueba del sudor, como atelectasias, infecciones respiratorias y pancreatitis
recurrentes y retraso pondero-estatural. Por ello, el médico y/o enfermera
de Atencion Primaria debe prestar atencion a la presencia de estos sintomas
y valorar la necesidad de esta prueba.

Ortigosa L. Fibrosis quistica. Aspectos diagndsticos. Colomb Med
2007;38(Supl 1):41-49
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ANEXO 7
FALSOS NEGATIVOS EN LA PRUEBA DEL SUDOR

Falsos negativos en la prueba del sudor
1. Errores técnicos
e Recogida de cantidad insuficiente de sudor
e Errores de medicién por el personal de laboratorio
e Errores de calibracion del aparato
2. Otras enfermedades no FQ
e Edema
e Deshidratacién
e Malnutricion severa
e Tratamiento con diuréticos o esteroides
e Tratamiento con determinados antibidticos

Los falsos negativos en la prueba del sudor se deben fundamentalmente a
errores en la técnica de recogida y medicién de la muestra, asi como a
patologias que ocultan la presencia de la fibrosis quistica.

Ortigosa L. Fibrosis quistica. Aspectos diagndsticos. Colomb Med
2007;38(Supl 1):41-49

ANEXO 8

FALSOS POSITIVOS EN LA PRUEBA DEL SUDOR

Falsos positivos en la prueba del sudor

1. Errores técnicos
e Muestra de sudor insuficiente
e Muestra concentrada
e Muestra evaporada
2. Otras enfermedades
e Malnutricién
e Insuficiencia suprarrenal
e Hipotiroidismo
e Mucopolisacaridosis
e Pseudohipoaldosteronismo
e Trastornos cutaneos: dermatitis atdpica, displasia ectodérmica
e Anorexia nerviosa
¢ Sindrome de Klinefelter
e Nefrosis

Existen diversas enfermedades como el hipotiroidismo y el sindrome de
Klinefelter que pueden aumentar la concentracion de cloro en el sudor del
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paciente, dando un resultado positivo en la prueba sin padecer realmente
fibrosis quistica. Sin embargo, mdas comunmente los falsos positivos se
deben a fallos técnicos de recogida y manejo de la muestra, y por tanto,
evitables.

Ortigosa L. Fibrosis quistica. Aspectos diagndsticos. Colomb Med
2007;38(Supl 1):41-49

ANEXO 9

Interpretacion del test del sudor realizado con cuantificacién del sudor

Interpretacion del Test del Sudor realizado con cuantificacion del

Cloro

Resultado Actitud a seguir

Negativo <30mmol/L Se descarta diagndstico. Si
fuerte sospecha clinica,
reevaluar por especialista

Borderline 30-59mmol/L Repetir test. Si fuerte sospecha
clinica, derivar al especialista

Positivo >60mmol/L Repetir test para confirmar
diagnéstico

Oliva C, Velasco Gonzalez MV, Aguilar Fernandez AJ, Machado Fernandez F,
Callejon Callejon A, Cabrera Roca G et al. Cribado neonatal de fibrosis
quistica en la Comunidad Auténoma de Canarias 2009-2012. Canarias
Pedidtrica. 2013;37(2);64-72
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ANEXO 10

FICHA DE INDICADOR DE EVALUACION PARA LA PRUEBA DEL TALON

Prueba del talon

Area relevante Diagndstico

Dimension Cientifico-técnico

Tipo de indicador Resultado

Objetivo/Justificaciéon El diagndstico precoz de la fibrosis

quistica realizado mediante Ia
prueba del talén es de suma
importancia ya que de otro modo
puede pasar desapercibida hasta la
adolescencia o edad adulta.

FOormula nO pruebas realizadas correctamente
- 100
nO total de pruebas realizadas
Explicacién de términos
Estandar > 95%
Responsable obtencién Coordinador de Calidad de la Unidad
de obtencion
Periodicidad de obtencion Semestral

Elaboracion propia.

ANEXO 11

RECOMENDACIONES A LOS PADRES/RESPONSABLES DEL NINO

- Es una prueba indolora, donde se recoge una cantidad pequefa de sudor
del nifo.

- La piel de la zona donde se realiza la prueba debe estar sana.

- No es necesario acudir en ayunas a la consulta.

- No usar cremas en los brazos durante las 24 horas anteriores a la prueba.
- Procurar traer algo de abrigo para favorecer la sudoracion.

- Traer botellin de agua para hidratar al nino.

Elaboracion propia.
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ANEXO 12

RECOMENDACIONES PARA EL PERSONAL DE LA UNIDAD

- Limitar el numero de personal encargado de realizar la prueba.

- Cada miembro deberia realizar al menos una prueba a la semana para
mantener la competencia.

- Realizar la prueba bilateralmente (recoger la muestra de dos zonas,
ambos antebrazos por ejemplo)

- Asegurarse de que el paciente estda bien hidratado, asintomatico, peso
superior a 2 kg y mayor de 2 semanas de vida.

- Realizar controles frecuentes del equipo de iontoforesis.

- Colocar un vendaje en el area de los electrodos para mayor seguridad.

- No almacenar o transportar el sudor en el Macroduct ya que existe riesgo
de evaporizacion.

- Desarrollar un programa continuado de calidad evaluando peridédicamente
la competencia y conocimientos del personal en cuanto a la coleccién y
analisis de la muestra.

VLeGrys A, AMcColley S, Li Z, MFarrell P. The need for quality improvement
in sweat testing infants after newborn screening for cystic fibrosis. J Pediatr
2010; 157:1035-7

ANEXO 13

FICHA DE INDICADOR DE EVALUACION PARA EL TEST DEL SUDOR

Test del sudor

Area relevante Diagndstico
Dimensién Cientifico-técnico
Tipo de indicador Resultado
Objetivo/Justificacion
FOormula n? pruebas realizadas correctamente
- x 100
n? total de pruebas realizadas
Explicacion de términos
Estandar >97%
Responsable obtencion Coordinador de Calidad de la Unidad de
obtencién
Periodicidad de obtencidn Anual

Elaboracion propia.
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