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fibrosis quistica en la ciudad de Cartagena (Colombia)

Some hereditary and environmental aspects in cystic
fibrosis cases from Cartagena (Colombia)
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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas de la transmision hereditaria de la enfermedad en
familias dela ciudad de Cartagena (Colombia) y analizar algunos factores medioambientales
del niicleo familiar de los pacientes que pudieran influir en la evolucion y/o severidad de
la patologia.

Materiales y métodos: Se estudiaron 22 pacientes, distribuidos en 16 familias, del “Progra-
ma de atencion integral a pacientes con fibrosis quistica” de la Universidad de Cartagena. Se
recopild informacion acerca de las condiciones de vivienda del grupo familiar y se evaluaron
aspectos fenotipicos hereditarios, y se construyeron genealogias para esta enfermedad.
Resultados: El andlisis de pedigries reveld lo siguiente: en ocho familias (67%), los
individuos afectados presentan rasgos caucdsicos; en cinco familias (42%) se reconoce
existencia de ancestros europeos; en dos familias (17%) existe consaguinidad. En relacién
con el aspecto ambiental, se encontrd que 33% de las familias estudiadas habitan viviendas
en malas condiciones.

Conclusiones: Entre las familias de los pacientes con fibrosis quistica de la ciudad de
Cartagena detectados en este estudio se verifica la transmision hereditaria autosomica
recesiva, se confirma el mestizaje de nuestras poblaciones. La reincidencia de enfermos
y la consanguinidad en varias familias denota la falta de asesoramiento genético y el
desconocimiento de la evolucion de la enfermedad por su grupo familiar. Estos resultados
pueden ser el punto de partida de estudios mds amplios que sirvan de fundamento para la
implementacion de politicas tendientes a reducir la frecuencia y severidad de la enfermedad
a nivel local y nacional.

Palabras claves: Fibrosis quistica, Cartagena, pedigri, condiciones ambientales.

Fecha de recepcion: 1 de noviembre de 2007
Fecha de aceptacién: 15 de febrero de 2008

1Bidloga, M Sc en Genética Humana. Profesor asociado del Departamento de Biologia, Facultad de
Ciencias Exactas y Naturales de la Universidad de Cartagena (Colombia).
Correspondencia: Carrera 20 N° 25-92, Cartagena (Colombia). damalambo@unicartagena.edu.co
2 Bacteridloga, Ph. D. en Bioquimica y Biologia Molecular. Profesora titular, coordinadora del
Departamento de Investigaciones, Facultad de Medicina de la Universidad de Cartagena (Colombia).
3 Estudiante de Medicina, Universidad de Cartagena (Colombia).
* Bioquimico, Ph. D. en Bioquimica y Biologia Molecular. Profesor asociado e investigador del m[m-lllﬂiﬂﬂl'lﬂ
Departamento de Farmacia, Facultad de Ciencias de la Universidad Nacional de Colombia. Vol. 24, N° 1, 2008
ISSN 0120-5552

10 Salud Uninorte. Barranquilla (Col.) 2008; 24 (1): 10-22



Abstract

Objective: Describe characteristics of hereditary transmission diseases in families in
Cartagena (Colombia) also analysing some environmental factors that might affect the
evolution and or severity of this diseases.

Materials and methods: Twenty-two patients distributed into 16 families attending to
the Universidad de Cartagena’s Integral attention program for CF families were studied.
Information about family house conditions was collected; some inherited phenotype aspects
were evaluated, and genealogy trees were constructed for this disease.

Results: Our pedigree analysis reveals the next issues: first, caucasian traits in affected
individuals are present in eight families (67%); second, european ancestors are reported
in five families (42%); third, inbreeding was detected in two families (17%). Thirty three
percent of these families are living in bad housing conditions.

Conclusions: Between relatives of cystic fibrosis patients from Cartagena it is verified the
autosomal recessive hereditary transmission, it is confirmed the crossbreeding inside our
population. The relapse of patients and the blood relationship in several families reveal the
lack of genetic counseling and inadequate knowledge about the evolution of the disease
between the members of the families. These results could be the starting point of larger
studies that serve as a foundation of politics tending to reduce the frequency and severity

INTRODUCCION

La fibrosis quistica (FQ) es la enfermedad
autosOmica recesiva mds comun en la po-
blacion caucdasica, con una frecuencia de
aproximadamente 1/2500 nacidos vivos (1).
A nivel clinico, la enfermedad se caracteri-
za por insuficiencia pancredtica exocrina,
concentracion elevada de cloruro de sodio
en el sudor e infertilidad en el vardn, pero
la enfermedad pulmonar es la causa mas
importante de morbilidad y mortalidad. La
infeccion pulmonar crénica desencadena en
lapérdidadelafuncion pulmonar; adicional-
mente hay evidencias de inflamacién de las
vias aéreas presentes en los neonatos (2). Las
condiciones ambientales adversas (vivienda,
habitacion) donde se desarrolla la vida del
paciente y la aplicacion de tratamientos sin
los cuidados que se deben tener (higiene de
elementos de uso personal) podrian contri-
buir a exacerbar la infeccion con patoégenos
oportunistas, comola Pseudomonaaeruginosa,
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of the disease in a local and national level.
Key words: Cystic fibrosis, Cartagena, pedigree, environmental conditions.

un colonizador tipico delas viasrespiratorias
de estos pacientes.

A nivel molecular, la enfermedad es cau-
sada por diversas mutaciones en el gen de
la proteina conocida como Regulador de la
conduccion transmembrana de la fibrosis quistica
(CFTR; ABCC?), que tiene 27 exones y esta
localizado en el cromosoma 7q31. A la fecha
se han descrito cerca de 1400 mutaciones,
con variaciones geograficas y étnicas en su
distribucién y frecuencia. La mutacién mas
comun es la pérdida de la fenilalanina en la
posicion 508 (mutacion delta F508). Aproxi-
madamente, un 70% de los individuos con
FQ son homocigoéticos para esa mutacion, y
cerca del 90% tienen al menos un alelo delta
F508. La mayoria de las variaciones adicio-
nales consisten en mutaciones puntuales o
microdeleciones/inserciones, dependiendo
delapoblacion, y dicha variabilidad dificulta
el consejo genético que se les pueda brindar
alos pacientes y sus familias (2, 3). El consejo
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genético, en el caso delos pacientes de Carta-
gena, debe ser ofrecido alos padresy parien-
tes, debido a que la mayoria de los afectados
son menores de edad. La disponibilidad de
arboles genealdgicos de las familias permite
tener conocimiento de la transmision de la
enfermedad a través del grupo familiar. Los
pedigries o arboles genealogicos son herra-
mientas que permiten conocer los patrones
de herencia tanto de rasgos fenotipicos como
genotipicos de enfermedades.

Los portadores son asintomaticos, lo que
aumenta la posibilidad de transmision del
aleloasudescendenciay, enel caso dehomo-
cigosis, la presentacion delaFQ.Lagravedad
de las manifestaciones clinicas depende del
tipo de mutacion, y es probable que parientes
del casoindice presenten sintomaslevesdela
enfermedad, lo cual dificulta su diagnostico,
tratamiento y asesoramiento genético.

En Cartagena aun no se han realizado
estudios de mutaciones ni de pedigries para
la fibrosis quistica, pero se conoce que los
pacientes que actualmente han sido diagnos-
ticados porexamenes clinicosy delaboratorio
presentan diversos grados de manifestacio-
nes delossintomas, y constituyen unamezcla
multirracial.

Los pacientes con fibrosis quistica son
susceptiblesainfecciones del tractorespirato-
rio ocasionadas por Pseudomona aeruginosay
sufren de episodios frecuentes de reinfeccion
conestabacteriadesdelainfancia. Establecida
lainfeccion, suerradicacion sehaceimposible
y la enfermedad pulmonar se agrava con el
tiempo, y en muchos casos desemboca en la
muerte del paciente (4).

Las manifestaciones pulmonares son las
mas constantes, y seacompanan de expectora-
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cion, quesueleser purulentay relacionada con
la colonizacion por Pseudomona aeruginosa (5).
Adicionalmente, mas del 85% delos pacientes
muestradigestion parcial oincompleta debida
a insuficiencia pancreatica exocrina.

Existe un incremento en la expectativa de
vida de los pacientes; cerca del 41% de éstas
alcanzan edades superiores a los 18 afios en
paises desarrollados (6).

Laatencion domiciliaria debe centrarse en
la optimizacion delas condiciones medioam-
bientales alas que se expone el paciente. Esta
demostrado que las infecciones pulmonares
recurrentes por microorganismos oportu-
nistas son comunes entre pacientes con FQ
(7), y se ha reportado el incremento en la
incidencia deinfecciones en pacientes con FQ
que residen en dormitorios o casas de campo
durante periodos de 2-3 meses (8).

Paralelamente, el cuidado dentrodel hogar
permite relativamente la continuidad en las
actividades diarias delos pacientes, asi como
la cercania de familiares y conocidos, factores
que han demostrado propiciarelaumentoen
la calidad de vida y el nivel de satisfaccion
de estos individuos (6,9). No obstante, la
ocurrencia de recaidas y reinfecciones, aun
con cuidado domiciliario adecuado, persiste
como un elemento perturbador (9).

En este trabajo se describe un grupo de
22 pacientes con FQ residentes en Cartage-
na, y se analizan dos aspectos principales:
heereditario y ambiental. Por una parte, se
pretendebuscarlas caracteristicas de transmi-
sion hereditaria de la enfermedad en las fa-
milias estudiadas, mediante construccion de
pedigries familiares que permitanidentificar
los potenciales individuos portadores del
alelo para la enfermedad; por otro lado, se
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quiere conocer los aspectos habitacionales
que pudieran exacerbar los sintomas en el
paciente. Estos datos en conjunto podrian
facilitar el establecimiento de politicas de
prevencion mediante programas educacio-
nales orientados a la familia afectada, a
través del asesoramiento a dichas familias y
la modificacién de situaciones ambientales
adversas, para mejorar la esperanza de vida
de los pacientes y reducir la aparicién de
Nuevos casos.

MATERIALES Y METODOS

Elestudioincluy¢a pacientes diagnosticados
con fibrosis quistica y a sus familias mas
cercanas, todos los cuales asisten de manera
regular al “Programa de atencion integral a
pacientes con fibrosis quisticay sus familias”.
Dicho programa social fue desarrollado por
el grupo de investigacion Unimol y el Semi-
llero de investigacion Unimol de la Univer-
sidad de Cartagena. En total, en el estudio
participaron 22 pacientes con diagndstico
de fibrosis quistica, los cuales se distribuyen
en 16 familias. Los pacientes aceptados en
el programa descrito entraron al programa
posterior al diagnostico de la enfermedad,
el cual fue realizado por los médicos espe-
cialistas tratantes en las entidades de salud
que le prestan servicio a los pacientes, y en

la prueba confirmatoria conocida como test
de electrolitos en sudor, que se realiza me-
diante el procedimiento deiontoforesisenlos
laboratorios clinicos adscritos a la entidades
prestadoras de salud.

Para describir las caracteristicas de trans-
misidn hereditaria de la fibrosis quistica en
pacientes afectados, serealizaron pedigriesde
cada familia, donde se describe el niimero de
individuos afectados en una misma familia
y la distribucion de afectados segtin género.
Para clasificar alosindividuos de cada familia
segln rasgos caucasicos o mestizos, se tuvo
en cuenta caracteristicas fenotipicas como el
color de la piel, color y tipo de cabello, color
de iris y estatura; si cumplia con dos de las
cuatro caracteristicas para cada rasgo (tabla
1). También se tuvo en cuenta la procedencia
geografica del individuo y de los ancestros,
y se determind si existia consanguinidad.
Como aspecto adicional se exploraron los
antecedentes de enfermedades padecidas
por los miembros de la familia.

Para determinar las condiciones ambien-
tales domiciliarias de los pacientes con FQ y
su grupo familiar, se disefi¢6 un formulario
para recopilar informacion, el cual contenia
preguntas que los investigadores debian lle-
nar al acudir a la vivienda del paciente para

Tabla 1
Criterios utilizados para la clasificacion étnica de los individuos

Rasgos caucasicos

Rasgos mestizos

Color de piel

Blanca, triguefia clara

Negra, morena, triguefia oscura

Color del cabello

Rubio, castano claro

Negro, castano oscuro

Forma del cabello

Liso, delgado, ondulado

Liso, grueso, rizado

Color de ojos Verdes, azules

Negro, castano oscuro

Salud Uninorte. Barranquilla (Col.) 2008; 24, (1): 10-22

13



Dacia Malambo, Doris Gémez, Luis Veloza, Jorge Arbelaez, Claudio Gémez

entrevistar a los familiares. Se analizaron los
siguientes items: condiciones dela vivienda,
material de las paredes, nimero de habitan-
tes de la casa, ventilacion de la habitacion,
tiempo de uso del colchdn, habitos de asep-
sia y antisepsia de los elementos de uso del
paciente para sus tratamientos, tratamiento
adecuado.

La condicion de las viviendas de las
familias fueron clasificadas como buena,
regular 0 mala, de acuerdo con los siguientes
criterios:

a) Buenas condiciones: viviendas que cum-
plen todos los parametros

b) Regulares condiciones: las que cumplen
cuatro o cinco parametros

c) Malas condiciones:1as que cumplenhasta
tres parametros

RESULTADOS

La tabla 2 resume el total de pacientes es-
tudiados, distribuidos por familia y sexo, e
indica el andlisis realizado para cada familia
en este estudio. En total se estudiaron 22
pacientes, distribuidos en 16 familias. Los

Tabla 2
Numero de pacientes por familia y aspecto evaluado

. Pacientes Arbol Condicion
Familia - - Total . .
Masculino | Femenino genealdgico | domiciliaria
1 1 2 3t Si Si
2 1 0 1 Si Si
3 1 0 1 Si -
4 1 0 1 Si Si
5 3 0 3 Si Si
6 1 2 3 Si Si
7 0 1 1 Si -
8 0 1 1 Si Si
9 2 0 2 Si Si
10 0 1 1 Si -
11 0 1 1 Si Si
12 0 2 2 Si Si
13 1 0 1 - Si
14 1 0 1 - Si
15 1 0 0 Si Si
16 0 1 0 Si Si
Totales 12 10 22

"Estos individuos resultaron estar emparentados con las familias 6 y 9, por lo cual son contados en ellas.
*Uno de los tres fallecié de FQ antes de comenzar el estudio.
*Hermana mayor fallecié mucho antes del estudio, posiblemente debido a FQ, pero no se tienen datos al respecto.
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Tabla 3
Resumen de los hallazgos por familia

Familia
2 4 |56 |7 |8 ]9 |10]|11]12
Rasgos caucasicos X | X X X | x
Ancestros europeos X | x X
Consanguinidad X
Mas de un afectado X X X

3 hermanos afectados

2 hermanos afectados

2 hermanos y 1 primo afectado

2 no hermanos afectados

22 pacientes habian sido previamente diag-
nosticados con fibrosis quistica de acuerdo
con lo descrito en materiales y métodos. A
tres de los pacientes (familias 3, 7, 10) no se
les pudo determinar las condiciones de su
vivienda por diversos motivos (cambio de
residencia e inconsistencia en las citas, entre
otros). El paciente de la familia 13 falleci6 de

n e

1 2

v GO0

FQ durante la preparacion de este articulo.
Se realiz6 una correlacion de los resultados
obtenidos.

El andlisis de los pedigries se realiz6 a 14
delas16 familias. De éstas, hubo dos (familias
15y 16) cuyos pedigries forman parte de los
pedigries delas familias 9y 6 respectivamen-

Figura 1
Arbol genealdgico de la familia 1

Salud Uninorte. Barranquilla (Col.) 2008; 24, (1): 10-22
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te, porque resultaron ser parientes, hecho
que se detectd solo al momento de realizar
la encuesta. Asi, el andlisis de pedigries se
hizo a las 12 familias restantes.

Latabla 3 resume los resultados encontra-
dos a partir del analisis de los pedigries. En
ellase puedeapreciarlosiguiente:enochode
las doce familias analizadas (67%) los indivi-
duos afectados presentan rasgos caucasicos;
en cinco familias (42%) se reconoce existencia
de ancestros europeos, y en dos (17%) existe
consaguinidad.

En las figuras 1, 2, 3 y 4 se muestran los
pedigries de algunas de las familias estudia-
das. Lafigura 1 corresponde al pedigri de la
familia 1. Esta familia refiere tres hermanos
afectados, de los cuales han fallecido dos; el
hermano mayor (V1) fallecié en febrero de
2004, alos 22 afios de edad, por complicacio-
nes de infeccion bacteriana multirresistente.
La hermana menor (V3) fue la primera en
fallecer, en octubre de 1996, a la edad de 12

afnos, y por la misma causa. Durante este
estudio la hermana (V2), de 17 afios y con
numerosas recaidas y hospitalizaciones, fa-
llecié por complicaciones pulmonares.

La figura2 muestrael arbol genealdgico de
la familia 3, la cual procede del departamento
de Cordoba y sus rasgos étnicos son caucasi-
cos. Presenta un varén afectado (IV3), cuyo
diagnostico se hizo a la edad de 8 anos; es
producto de cruce consanguineo (1117 y I1I8),
tuvo una hermana (IV1) que fallecié en 1984
a los 6 meses de edad por fibrosis quistica.
Lamadre refiere que entre los bisabuelos del
paciente hubo un italiano y una espanola.

La figura 3 muestra el arbol genealdgico
de la familia 5. Tres hermanos fueron diag-
nosticados a los tres, dos y un afo de vida
respectivamente por presentar otitis, neu-
monia, diarreas, sinusitis. Actualmente son
adolescentes sin recaidas notables. Varios
miembros de la familia han sufrido de asma
y afecciones gastrointestinales a repeticion.

I

..........

oDononadad

T [em NE DU BUWY

Figura 2
Arbol genealdgico de la familia 3
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Figura 3
Arbol genealdgico de la familia 5
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Figura 4
Arbol genealégico de la familia 6

El padre (V5) también fue asmatico y murio
ala edad de 25 afios por insuficiencia aguda
delmiocardio. Loshermanos afectados todos
presentan los rasgos étnicos mestizos descri-
tos antes, sin embargo, individuos como IV5
presentan rasgos étnicos caucdsicos. También
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informan que el ancestro (II1) era de eviden-
tes rasgos caucasicos y extranjero, pero sin
especificarla procedencia. Del lado materno,
los familiares de los pacientes tienen rasgos
mestizos, y algunos son naturales de Rocha
o Arjona, departamento de Bolivar.
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La figura 4 muestra el arbol genealdgico
de la familia 6. En esta familia son tres los
individuos afectados, los hermanos V5y V6
y la prima de ambos (V3). El individuo V5
consultd por esteatorrea, diarrea y vomitos;
el individuo V6 lo hizo por dificultad res-

piratoria con esputo verdoso; V3 consulto
por vomito, diarrea y desnutricion. Todos
los pacientes son compatibles con los rasgos
étnicos mestizos, al igual que la mayoria de
los parientes, perorespectoalosindividuos17
y 18 se sefial6 que eran originarios de Nueva

Tabla 4

Aspectos revisados en la vivienda de los pacientes afectados

Aspecto evaluado

Clasificacion

Resultados por grupo
de vivienda

Viviendas o

Pacientes

Estado general de la vivienda:

Buen estado

Cumple 6 parametros

7 viviendas

V' Aspecto fisico bueno
v i i . ..
3 Materiales de calidad en la Regular estado | Cumple 4 0 5 parametros | 1 vivienda
Z construcciéon
g v Ppi
‘g Piso en buen estado Mal estado Cumple hasta 3 4 viviendas
v i ,
& Buen estado de la pintura pardmetros
v" Ausencia de humedad
v' Ausencia de polvo
Ventilacion / limpieza de la Suficientes ventanas y sin
habitacion: Buen estado polvo 9 pacientes
S
£ v" Buena circulacién de aire Deficiente circulacion de
g | v Ausencia de polvo Regular estado | aire o presencia de polvo | 1 paciente
g
<
A~
Ambos parametros
Mal estado deficientes 6 pacientes
Habitantes por vivienda: Familia Conviven holgadamente | 7 viviendas
promedio
8 v" <5 personas
"ﬂ'é' v 6a 10 personas Familia grande | Conviven con falta de 2 viviendas
‘g v' >11 personas espacio
A~ Familia
numerosa Hacinamiento 3 viviendas
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York y Jamaica respectivamente y que sus
fenotipos eran compatibles con los rasgos
étnicos caucasicos.

La consanguinidad se considera un factor
caracteristico para la aparicion de pade-
cimientos genéticos con tipo de herencia
autosomica recesiva, lo cual se presenta en
la familia 3. También existe consanguinidad
en la familia 8.

Igualmente importantes sonloshallazgos
relacionados con patologias diferentes que se
repiten en el grupo familiar como sindromes
hipertensivos y coronarios, ademas de aler-
gias, asma, diabetes; llama la atencién que
el padre y los hijos de la familia 4 presentan
hernia inguinal, incluyendo al nifio enfermo
de FQ.

Las condiciones de las 12 viviendas en
lo referente a estado general, ventilacion y
habitantes por casa se ilustran en la tabla 4.

En relacion con el tiempo de uso del col-
chén: Cinco pacientes tenian mas de cinco
anos usando el mismo colchon en su cama;
el resto tenia menos de ese tiempo.

Segun lo informado por los padres o res-
ponsables delos pacientes, los medicamentos
mas utilizados para el tratamiento son: anti-
bidticos entodoslos pacientes, Pulmozyme®
(4 pacientes), Panzitrat ® (10 pacientes);
vitamina E (10 pacientes); terapia inhalatoria
complementaria (10 pacientes).

DISCUSION

En la familia 1 llama la atencion por ser tres
los hermanos afectados y por la colonizacion
pulmonar agresiva por P. aeruginosa y otros
patogenos, lo que ha conducido a la muerte

Salud Uninorte. Barranquilla (Col.) 2008; 24, (1): 10-22

a todos ellos. La familia 5, con tres hijos en-
fermos peromenos graves quelos anteriores,
podria estar relacionada con la presencia de
una mutaciéon diferente asociada a formas
menosseveras/letales delaenfermedad, o con
el diagnodstico y tratamiento mas temprano
de la patologia. Sin embargo, la muerte tem-
prana, alos 25 afios de edad, del padre de los
afectados, también podria estar relacionada
con un efecto de la mutacién que portaba.

La consanguinidad, por otro lado, es un
factor caracteristico para la aparicion de pa-
decimientos genéticos con tipo de herencia
autosomica recesiva. En este estudio se logrd
identificar familias en las que estd presente
este factor (familias 3y 8). Es probable quela
aparicion de la enfermedad en tales familias
pueda deberse a este hecho.

Es importante senalar que casi la mitad
de las familias estudiadas tienen dos o mas
afectados, incluyendolafamilia 3, que perdié
sus tres hijos producto de la enfermedad, lo
cual tiene unasimplicaciones socialesimpor-
tantes, dado que en su mayoria pertenecen a
estratos socioecondmicos bajos, con muchas
dificultades para cumplir con los esquemas
terapéuticos, nutricion, aseoy vivienda salu-
dable. Algunos de tales gastos son cubiertos
por el Estado colombiano.

Todo lo anterior resalta la importancia y
necesidad de crear un programa guberna-
mental de asesoria integral a las familias con
casosdeFQ, tendiente aminimizar el niimero
de afectados y el impacto social negativo de
dichaenfermedad. Enlamedida quelasfami-
lias de los afectados sean educadas respecto
de las caracteristicas de transmision de la
enfermedad, se podria reducir el nimero de
afectados en las siguientes generaciones.
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Otro hechointeresante del estudio sonlos
hallazgos relacionados con patologias dife-
rentes, que se repiten en el grupo familiar,
como Sindrome Hipertensivo y Coronario,
ademads de alergias, asma, diabetes.

La presencia de fibrosis quistica en fami-
lias que en su mayoria refieren un ancestro
extranjero confirma el mestizaje de nuestra
poblacion. Es notable el hecho de que en nin-
gunafamilia se pudo comprobarlapresencia
deafectadosenlas primeras generaciones. En
todaslasfamiliaslosafectadosaparecenenla
ultima generacion, algo tipico de la herencia
autosomica recesiva.

Dada la metodologia utilizada en este es-
tudio, enel quelos parientes hacen referencia
a datos de sus ancestros, que en varios casos
han fallecido ono los conocieron en persona,
no se descarta un porcentaje de error en los
datos.

Lamayoriadelos estudios que se realizan
sobre fibrosis quistica estan relacionados con
la deteccion de mutacionesy conlaheteroge-
neidad geografica que se observa (10, 11). En
Colombia se estd investigando cada vez mas
sobre estaenfermedad; desdeel puntode vis-
ta de deteccion y diagndstico de mutaciones
se han publicado las que mads se presentan
enunamuestra de pacientes y controles (12).
En grupos con ancestros africanos negros se
han detectado mutaciones distintas de las
encontradas en caucasicos (13).

En relacién con el aspecto ambiental, se
encontro6 que 33% de las familias estudiadas
habitan viviendas en malas condiciones. Se
estudiaron también otras variables, como con-
diciones de ventilacién, hacinamiento, estado
del colchoén, hébitos de asepsia-antisepsia y
cumplimiento del tratamiento.
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Existe correlacion entre los malos habitos
de asepsia, antisepsia y hacinamiento con las
manifestaciones clinicas de tipo respirato-
rio, gastrointestinal y otros; por lo tanto, es
responsabilidad de los padres llevar a cabo
una exhaustiva limpieza y desinfeccién en
los hogares y en los equipos de nebulizacién
para mejorar el curso de la enfermedad en
los pacientes. Paralograr este propdsito, alas
familias del programa de atencion integral
se les programo una serie de cursos-talleres
sobre la manera correcta de lograr la esteri-
lizacion de nebulizadores y otros materiales,
y de aplicar la terapia fisica y respiratoria
en casa. Los tratamientos mas comtinmente
utilizados son antibioticos (Panzitrat ®),
vitamina E y terapia inhalatoria), lo cual es
consecuente con la tendencia que muestra el
curso de la enfermedad en los pacientes.

Este trabajo es, a nuestro entender, el pri-
mer estudio a nivel nacional que ha realizado
la construccion de arboles genealdgicos para
conocer las caracteristicas de transmision de
la fibrosis quistica en familias de la ciudad de
Cartagena (Colombia). Adicionalmente, es el
primer trabajo que describe algunos aspectos
de las condiciones ambientales del ntcleo
familiar de los individuos afectados. Estos
resultados pueden ser el punto de partida de
estudios mas amplios que sirvan de funda-
mento para la implementacion de politicas
tendientes a reducir la frecuencia y severidad
de la enfermedad a nivel local y nacional.

Nuestro paso siguiente serd intentar
complementar estos resultados con analisis
genético-moleculares tendientes aidentificar
las mutaciones presentes en estas familias.
Se espera que la mayoria de los pacientes
y parientes sean portadores de la mutacion
mas frecuente delta F508 (17), pero como
en otras series de estudios con personas de
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origen hispano (14) y con mezclas raciales
(15), unbuen porcentaje delas mutaciones se
esperaria que fuesen de las menos comunes,
como la mutacion 3120+1G-A en pacientes
de origen africano (13, 16) o la encontrada
en pacientes de origen chileno, como G542X.
En estos ultimos casos, el porcentaje de
alelos de la delta F508 sdlo llega al 50-58%
(13,14,15).

CONCLUSIONES

Entrelas familias delos pacientes con fibrosis
quisticadelaciudad de Cartagena detectados
en este estudio se verifica la transmision he-
reditaria autosémica recesiva y se confirma
el mestizaje de nuestras poblaciones.

La reincidencia de enfermos y la consan-
guinidad en varias familias denota la falta de
asesoramiento genético, el desconocimiento
de la evolucion de la enfermedad por su
grupo familiar, y la deficiente prevencion
que en estos casos se necesita de parte de las
entidades de salud que atienden a los enfer-
mos con FQ. Cuando un paciente se agrava
se afecta el grupo familiar, debido a que
las hospitalizaciones son largas y costosas,
ademas del enorme desgaste econdomico y
familiar, ya que muchas veces la madre debe
dejar su hogar e internarse en la institucion
hospitalaria con el paciente.

Dadas las diferencias en las manifesta-
ciones clinicas de los pacientes hermanos o
primos, se podria sospechar la presencia de
mutaciones diferentes incluso en las mismas
familias.
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