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HOSPITAL INFANTIL DOCENTE DE CAMAGUEY

Mucoviscidosis

{Reporte de 3 casos)

Por los Dres.:

Saxpario Dumix Avvarez(®), Reseca Escomar Casas(**),
Mania Vicrorm Cuan Lean(®**®) ¥ Co. Epoy Cruz Momaves(*"*")

INTRODUCCION

Fs+ una enfermedad congémita, here-
ditaria con caricter mendeliano recesi-
vo. Fue considerada como una entidad
independieme por Fanconi en 1936 y
Andersen en 1938 dié la primera des-
eripcion climea y anatomopatolégica de
la enfermedad. Farber en 1953 apunto
la posibilidad de que muchos simomas
de este trastorno pudieran ser debidos
a afectaciéon difusa de lags secreciones
mucosas, sugiriéndose ¢l pombre de mu-
coviscidosis. D Sent’ Agnese en esc mis-
mo afio de 1953 demostré la participa-
vion en este trastormo de las glandulas
sudoriparas v salivales y asi se hizo evi-
dente que esta enfermedad afecta mu-
chas ¥, posiblemente la mayor parte,
de las glindulas exocrimas, las produc-
toras de moco v las otras. Por tanto, e
una enfermedad generalizada, ¥ no li-
mitada al pancreas, en la que este dr-
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gano esti frecuenle pero no necesaria-
meme afectado,

Darlin  describic  las implicaciones
funcionales anormales, tal como los ha-
llazgos de concentraciones altas de clo-
ro ¥ sodio en el sudor, facilitando as=i
la investigacién diagmostica de esta en-
fermedad.

Para su diagnostico es necesar'o ha-
sarse en: 1) Historia familiar. 2) Ele-
vacion de los electrolitos en ¢l sudor,
3) Manifestaciones de disfunciin de las
glindulas exocrimas. 4} Sintomas cli-
nicos,

A pesar de existir otras prucbas e
laboratorio que ayudan al diagnostico,
la determinacion de los clectrolitos en
el sudor es la prucha que nos va a ha-
cer el diagnistico, va que con excep-
cion de la insuficiencia suprarrenal in-
tratada, no existe en la edad pediatei-
ca otra entidad que afecte la concen-
tracién de los electrolitos en el sudor
v su cuadro clinico no se presta a con-
fusion con esta entidad.

PRESENTACION DE CASOS
Caso N° L.—5. V, 3., H. C. 60252,
femenino, blanca de 2145 afios de edad.
A.P.F.: Dos tias de la madre asmati-
cas, Un hermano padece de “bronquitis
asmuatica™,



Tres embarazos; dos partos a i€rmino
v un aborto provecado,

A.IP.P.: Parto cutécico, institlucional
con peso de 7 libras al nacer. Llamo
demorado v cianosis sin poderse preci-
sar su duracién v su intemsidad, pero
#'n necesidad de oxigemoterapia. Saram-
pion a los 18 meses. “Tos ferina™ a los
2 aios,

Resumen evolutive:

Hacs su primer ingreso a los 18 me-
ses de edad por presentar dificuliad
respiratoria que no cede a tratamiento
ambulatorio con Adrenalina, Predniso-
na ¥ Yodure v Efedrina, ¥ en el inte-
rrogatorio la madre reficre crisis ante-
riores similares. Es dada de alta coir el
diagnéstico de: “Crisis aguda de asma
bronquial™. A los 2 afios de edad in-
gresa con diagndstico probable de “Tos
ferina™, v los familiarcs deciden sacar-
la del hospital y Hevarla a un hospital
de La Habana, donide se hace ¢l diag-
néstico de mucoviseidosis,

A los 214 wios 124-1-69) ipgresa por
disnea, cianosi= ungueal y peribucal;
estaba recibiendo tratamiento con Di-
goxina ¥ Pancreatina,

Datos positives al examen  fisico:
Peso: 10 kgs, Talla: 90 ems, C.C.
48.5 cms., Temperatura: 36°C. Aspee-
to cronicamente enfermo. Fascies an-
siosa, cianosis peribucal ¥ ungueal, ufias
en vidrio de relaj. Térax con aumento
del didmetro anteroposterior. Abdomen
globuloso,

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

AC.: FC.: 120/minute, ritmico ¥
bien golperado. No soplos,

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

Resto del examen sin datos de in-
teres,

Se inicia tratamiento con Eritromiei-
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na, Pancreatima y Digoxina, pero a los
cinco dias de hospitalizada es sacada de
“alta a peticion™ por los familiares.

Reingresa dos meses despucs (24-112-
691 por quejarse de dolor precordicl
y es entonces que puede estudiaree.

En este ingreso el tnico dato a seiia-
lar es que la cianosis es mas intew-a
que en su ingreso anterior, que no so-
porta el decibito v la hepatomegalia s
de 5 cms. Se indica tratamiento con 1i-
gitilicos, cnemas de Aminofillna, Pae
creatina, Eritromicina, aerosoles e
Propilenglicol al 105 y drenaje posiu-
ral, mejorando la sintomatologia, sien-
do dada de alta a imistencia de los pa-
dres.

Exdimvnes euxiliares de diagnostico:

Hemograma: Hb: 12 gre.%2 ; Hio: 39
Yol 7¢: Leucocitos: 13,500 por mm';
Segmentados neutrdfilos: 805 ; Stabs:
27 ; Monocitos: 39 : Linfocitos: 15%:.
Eritrosedimentacion: 11 mm.

Rayos X de térax: (Ver figs. 1, 2 «
3.

Rayos X de ebdomen simple: No al-
Leraciones,

Electrocardiograma: Hipertrofia au-
ricular v ventricular derechas,

Glicemia: 96 mlge:.

Mantoux (RT231: 0 .

Proteimas por electrofluresis:

Totales: 5.1 gramo 9.

Valores Valores
relatives ¢ abwolulos

Albdimina. . . . 50 %% 255 zre’i
Globuling Alfa 1 34 017 . Y
Globulina Alfa 2 8179 042 .
Globulina Beta . 10 %2 031 . °.
t:lobulina Gamma 28.57% 145 . %

Electrolitos en ol sudor:
"acicnte:

Clorn: 107 mEq,/ L
Sodio: 93 mEq/L
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Fig. 1 713-11148) Enfisema pulmonar. Lesio-

nes de aspecto inflamatorio de ambos hilios,

(o frds mqrrmﬁlt ded derecho > base el
mismao lado,

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

tuddiada.

Fig, 2 (21-1V.68)
muy promineate. Proceso de aspecto bronc
anegmonice de la base del pulmon derecho.

Cardiomepalin, arco  medic

Después del alta la nifia continda
siendo vista por uno de nosotros cada
24-48 horas porgue los familiares se
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Fig. 3 2.¥V14%), Aumento de la cardiomegalia
y signog de estasis pulmonar

micgan a ingresarle v se mantiene el
mismo tralamicmoe anterior, rotandose
los amtibidticos v €l dia 14-VI-69 es ne-
cesario recluirle por estar en  insuli-
ciencia cardiaca incontrolable por con-
sulta v fallece a los seis dias de ingre-
sada sin lograrse compensar de la insn
ficiencia cardiaca v e un enadro de in-
suficiencia cardiorcspiratoria,

lv_',u. 1'1' ||-|-|.-.L|.r |||.u~ !ll-r ||.‘lu. l_-llli.nl-u- miss=
ses de la vida de la n fia trapscurricron
pn--nﬂ_-nulu diarreas tipicas de una e=-

teatorrea pero solo en pocas ocasiones,
fallece

cuando se csta redactando este trabajo

Desafortunmadamente, la  nina

v no pudo real.zarse estudio necrop-i-
co, Fallecia a los 37 meses dle el

Caso N* 2. V. M., 1. C. 23561,
blanco, masculine de 815 anos e edad
{hermano del caso Mo, 11,

A.P.F.: Los senalados en ¢l caso an
LeTior.

AP Parte eutdeico, institucional
con peso de 7 lihras 14 onzas, No tras-
wediatos. A los 3154

Nieses '||_1.!_lr|~-q'| T “hrn'r'l.lp.l olitia”  ea-

toriros l-n»ln.lt.lt i

tamdo muy grave » ||rr‘-rnta'l'lvl"|n crisis

convulsiva, Despues el nifio ha conti-
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nuaide con cpisodios respiratorios a re-
peticion por lo cual estda en tratamien-
to corr el alergale
rampion ¥ parasitismo por oxiuros ¥y
fue apendicepromizado a los 4 anos,

. Ha padecido sa-

Este nifio fue citado por consulta pa-
ra estudio despues de ingresar la her-
A,

Al examen: Peso: 19 Kge, talla: 117
o. Torax disere-

cms. Aspecto desnultri
tamente  aumentado en su didgmetro
anteroposterior, escapulas aladas, arcos

costales visibles v esterndir prominente,

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

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

Adr: Dientes con esmalte desgasta-
do. Numerosas caries dentales. Aldo-
mens: mrse,

Resto dol examen: ns,

Exdmenes auxiliores de dingnistico:
Hemograma: Hhb: 135 gras."f : Hio: 42
vol “. ; Leucocitos: 8300 x mm’, Poli-
wegmentaillos neatrafilos: 50¢°; : Eosing
filos: 17, : Linfocitos: 197, Eritrosedi-

memtacion: 15 mm. Glicemia: 79 mlg.
¥

it Proteinas totales: 5.26 g0

CL T

Fig. 4 "18VI-49;, Enfisema pulmonar. Wotea

da modular de aspecto bronconeumanica de

ambues  campeos  pulmonares con  preferencia

hacia foy lobulos superiores, Calcificaeciones
prarahiliares.

Elcctrolitos en ¢l sudor:
(Segunda determinacion)
Cloro: 127 mEq/L
Sodio: 120 mEq/L
Rayos X del térax (Ver Fig. 4).
Mantuox (RT23): 0 mm.
Caso N* 3.—J. M. A, H.C. 58328,
1w, lanco de dos afios de edad.
APF.: Un hermano muerto de ecar-
diopatia congéwita v bronconeumonia a
los 5 meses de edad. Tres embarazos

mascun

con tres parlos a termino.

ALPP.: "arto culdcico a los 8 meses
e gestacidn, Peso al nacer: 5.5 lbs,
Llanto inmeidiato, Incubadora durante
24 horas. Padece catarros a repeticion.

D.S.M.: Sostuvo la cabeza a los cuatro
meses; se senté a los ocho meses: pri-

meras ]'Ii.'ll.:!l'll’..l.l a los doce meses: co-

menzd a pararse a los veintion meses;

nza a dar los primeros pasos a los

ilos anos,

H.E.A.: Ingresd por primera vez cl
71169 por hipertermia v polipnea.
Reliere la madre que cinco dias antes
de su ingreso ¢l nifno estaba intranqgui-
lo ¥ al dia siguiente comenzd a preseinr-
tar fichre de 38-38.5C: la fiebre se
mantiene vy dos dias después comienza
a presentar vomitos por lo que se deci-
de su ingreso.

Examen fisico: Paciente de aspecto
distrifico con peso de 8 kgs. Talla: 80
ems. CC.: 45 cms. v temperatura de
37°C. Dedos en palillo de tambor, uhas
en vidrio de reloj v eciaméticas. Térax
aumentado en su didmetro anteropos-
lerior, esternén prominente, escapulas
aladas v arcos costales muy marcados,
Abdomen globuloso de sonoridad nor-
mal.

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

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

Resto del examen: n/s

Se decide su estudio al comparar la

R.C. P
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radiografia de térax de ingreso con oxi-
menes anteriares en que manliene wm
imazen similar.

Cuatro dias después de su ingreso pre-
=enta un rash tipico de sarampion que
cursa sin complicaciones v ¢s dado de
alta mejorado a los 18 dias de ingre-
sailo,

Exdmenes auxiliares de diagnéstico:

Reyos X del térax (Ver Figs. 5 5 6

Transito ingestinal: No alleraciones.

Fig, 6 (7.101.69), Obsérvese la radiografia del
paciente a s ingreso en o gque se obserca
wma imvagen samilar o e anterior.

,'..fl'l'l'rﬂfﬂfi'il‘,i dee Protetmas:

Totales: 5.26 zramos

Vialores Valores

relatives alsslutas
Albtimina ......... 695 3.66 gr=.
Globulinag alfa 1 ... 23 012 .
Globulina alfa 2 ... 4.1 o2z
Globuling Beta .... 9.0 047
Globulina Gamma .. 15.1 i

Fig. & (1.VHI-68) Enfisema pulmonar, [Lesio-

men ol avfrecio Frrawia ST PPy, TS ‘Jrl’l;n’).ﬂll}h:h’.

der eit fos campos superiores de ambos hemi-
Paran.

Hemograma: Hb: 10.7 gre.f ; Hio:
3 vol "¢ ; Leucocitos: 8300 x mm®, Po-
Imorfonucleares pneatedfilos: 4096 : Eo-
sinofilos: 47 ; Monoecitos: 27 v Linfo-
eillos: 3470,

Eritrosedimentacidén: 26 mm.

Examen parasitologico de heees Je=
vafrs: Escasos huevos de Tricocefalos,

Coprocultive: Flora habitual,

Exudaedo nzsol: Estafilococos anreus
roagulasa positiva.

Exudado faringeo: Pseudomona  ac-

ruginosa v estafilococos aurcus coagu-

lasa positiva,

Electrofitos en el sudor: Cloro: 110 Fig. 7 127.V49), (sérvese la evolucidn ra
Ea/L. Sodio: 123 Ea/l dievligica donde boa anmentado el enjisFma v
mEsq /L. Sodie: 123 mEq/L. las Iesiones se han localisado hacig los hilics.
R C P 171
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Después de estudiado el nifio se rea-
liza determinacién de electrolitos en
¢l sudor al padre v la madre y se rep.-
ten al paciente con los siguientes re-
sultados:

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

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

Sodio: 49 mEq/L

Después del alta el nifio ha seguido
siendo v'sto por consulta manteniendo
su cuadro respiratorio dado por tos
coqueluchoide, estertores
hronquiales, curva de peso estdtica ¥ en

polipnea,

ocasiones ha presentado deposiciones
amplias, fetidas ¥ grasosas.

El tratamiento de este nino ha sido:
Antibiéticos en forma rotatoria, Pan-
creatina, dieta hipersédica e hiperpro-
téica y acrosolcs il Propilenglicol al
109 .

COMENTARIOS

En nuecstros tres pacientes predoming
el cuadro respiratorio y la desnutricion
sobre los otros sintomas senalados en
esta enfermedad, v aunque los sinto-
mas del aparato digestive pucden pre-
sentarse desde ¢l periodo de recién na-
cido con ileo meconial ¥ en los prime-
ros meses de la vida pueden presentarse
va las depos'ciones abundantes vy féti-
das, con grasas o espumosas, nuestros
pacientes no presentaron estos sintomas
como dato importante para el diagndis-
tico, coincidiendo asi con ¢l caso re-
portado por el Profesor llir, aunque
¢ste era un lactante de menor edad. El
caso reportado por la Profesora Liane
Borbolla presentaba un cuadro diarrei-
co croémico.

Las otras manifestaciones digestivas
reportadas como cirrosis hepiatica, hi-
pertension portal, virices esofigicas y
prolapso rectal, no presentaronse en
nuestros pacientes,

A pesar de su herencia recesiva he-
mos encontrado dos hermanos portado-
res de la enfermedad, lo que represen-
ta para esta familia el 100%, aunque
lo mas probable que sea debido a la ca-
sualidad. Hemos encontrado en el pa-
dre de estos ninos cifras elevadas de
cloro ¥ sodio en el sudor. La madre
desafortunadamente, no se pudo estu-
diar.

Como senala Di Sant’ Agnese esta en-
tidad es la vinica err Pediatria, con ex-
cepeion de la insuficiencia suprarrenal
intratada que presenta cifras elevadas
de electrolitos en el sudor y mas de
60 mEq/L de sodio hacen el diagnés-
tico de la entidad antes de los 20 aiios
de edad y en ese examen complementa-
rio hemos basado principalmente el
diagnostico de la enfermcdad en nues-
tros casos,

CONCLUSIONES

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

2) Dos de estos pacientes habian sido
catalogados como asmaticos y esta-
ban siendo tratados como tal

3) El otro paciente al ser examinado
presentaba polipnea y roncos y =i-
bilantes bilaterales.

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

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

R. C. P
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cientes ¥ dos de ellos que la presen-
taron fue en estadio avanzado de
la enfermedad ¥ no como sintoma
importante,

B La desnutricion estalia presente en
los tres pacientes,

T El padree de los dos hermanos con
la enfermedad presentaba eilras
elevadas de electrolitos en el sudor,
o asi los padrees del otro nido.

£ Uno de los pacientes desarrolla nna
insuficiencia cardiaca incontrolalle
er su estadio final,

9 El electrocardiograma realizado a
esla paciente muestra una hiperiro-
fia de cavidades derechas.

1 Los dos pacicntes mas pequeiios en
que los sintomas =espiratorios cran
mas severos, presentaban unas en
vidrio de reloj.

RESUMEXN

Se informan tres casos de mucovisei-
dosis estudiados en el Hospital Pedia-
trico Provincial Docente de Camagiiey,
destacando los sintomas mas importan-
tes en estos pacientes. Se seiala la es-
casa o nula simtomatologia digestiva en
calos pacientes en contraste con la tem-
prana  sintomatologia respiratoria, Se
~eftala el hallazgo del padee de dos pa-
cientes con la enfermedad que presen-
tuba cifras elevadas de electrolitos en
¢l swlor. Se destaca ademas la imagen
rudiolégica de estos pacientes que nos

parcee tipica de esta entidad, por ha-
herse repetillo en los tres pacientes,

= MMARY

Three case: of mucoviseidos' s studied
in the Teaching Prosvincial Pediatrie
Hospital of Camaguey are reported, cm-
phasizing the most important symploms
in these patients. It = pointed out the
scarce or null digestive svmplomato-
logy in these patients in contrast with
the early respiratory svmptomatologs.
The finding of the father or two of the
patients with the disease who presen-
ted high figures of electrolstes in the
sweal i= pointed out. Besides, it is em-
phasized the radivlogical image of these
patients, which seems 1o us to he typical
of this entity. being repeated in the
three patients,

RESLUME

On informe trois cas de mucovisci-
dose etudics dans 'Hopital Pédiatrique
Provincicel Enseignant e Camaguey,
soulignant les symptomes les plus im-
portants chivz ces patients. On signale
la limitée ou anlle symptomatologic
digestive chea ces patients en contraste
mvee la précoce ssmptomatologic  res-
piratoire. On sizmale la trouvaille du
pere des deus patients avee Lo maladie
qui presentait des chiffres elevées o
electrolvies dansla sueur, On sculigne
en plus image radiologique e ces pa-
tients qui mous parait typigue de ecene
entite, ftant repetee cheg los trois
[rattienis,
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