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Resumen

La fibrosis quistica constituye una enfermedad genética autosomica recesiva de
curso multisistémico, que principalmente se caracteriza por disfuncion del canal CFTR,
las manifestaciones respiratorias y digestivas determinan su elevada morbimortalidad
pediatrica. A pesar de los avances diagndésticos y terapéuticos, continla siendo un
desafio clinico y social debido a la complejidad de su manejo y la necesidad de un
abordaje integral. El objetivo del estudio es revisar y sintetizar la evidencia cientifica
actual sobre el tratamiento de la fibrosis quistica en la poblacion pediatrica con un
enfoque multidisciplinario, destacando la interacciobn entre el tratamiento
farmacoldgico, la fisioterapia respiratoria, el soporte nutricional y la atencion
psicoldgica. Se analizan los progresos recientes en terapias moduladoras del CFTR,
los esquemas antibidticos dirigidos a Pseudomonas aeruginosa y las estrategias de
rehabilitacion pulmonar y nutricional que han modificado el prondstico vital de estos
pacientes. La literatura evidencia que la atencién coordinada entre neumologos,
gastroenterdlogos, fisioterapeutas, nutricionistas, psiclogos y personal de enfermeria
optimiza la calidad de vida y la supervivencia infantil. En conclusién, el abordaje
multidisciplinario constituye el eje central del tratamiento contemporaneo de la fibrosis
quistica pediéatrica, permitiendo transformar una enfermedad letal en una condicion

cronica manejable y con expectativas de vida prolongadas.
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Abstract

Cystic fibrosis is an autosomal recessive genetic disease with a multisystemic
course, primarily characterized by CFTR channel dysfunction. The respiratory and
digestive manifestations determine its high pediatric morbidity and mortality. Despite
diagnostic and therapeutic advances, it remains a clinical and social challenge due to
the complexity of its management and the need for a comprehensive approach. The
objective of this study is to review and synthesize the current scientific evidence on the
treatment of cystic fibrosis in the pediatric population with a multidisciplinary approach,
highlighting the interaction between pharmacological treatment, respiratory
physiotherapy, nutritional support, and psychological care. Recent advances in CFTR
modulating therapies, antibiotic regimens targeting Pseudomonas aeruginosa, and
pulmonary and nutritional rehabilitation strategies that have improved the life
expectancy of these patients are analyzed. The literature shows that coordinated care
among pulmonologists, gastroenterologists, physical therapists, nutritionists,
psychologists, and nursing staff optimizes children's quality of life and survival. In
conclusion, a multidisciplinary approach is the cornerstone of contemporary treatment
for pediatric cystic fibrosis, enabling the transformation of a life-threatening disease into

a manageable chronic condition with prolonged life expectancy.
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Introduccién

La fibrosis quistica es una enfermedad genética rara, hereditaria, autosomica
recesiva en que la codificacion de la proteina reguladora de conductancia de
transmembrana (CFTR) esta reducida o ausente y como resultado se produce
compromiso multisistémico fundamentalmente pulmonar y digestivo®). El gen causal
codifica una proteina reguladora de transmembrana de fibrosis quistica (CFTR); a
mutacion mas frecuente es AF508. La funcion anormal o ausencia de CFTR produce
un defecto en la composicién idnicay en la hidratacion de las secreciones de diferentes

6rganos®.

Los sintomas principales son: infecciones respiratorias repetitivos, ileo meconial,
rinosinusitis, poliposis nasal, insuficiente pancreatica, fallas en el crecimiento y bajo
peso, deposiciones voluminosas y malolientes®. Esta enfermedad es de dificil
diagnoéstico dada la poca experiencia y conocimiento de los profesionales de la salud,
pero en las dltimas cuatro décadas en Europa y Norteamérica se ha incrementado la
supervivencia debido a mudltiples factores como la mejora del diagndstico y el
tratamiento integral en unidades de fibrosis quistica®. Durante el 2020 la incidencia
de FQ en la poblacion europea se ha estimado, en promedio, entre 1/3000 y 1/6000,
lo que corresponde a tasas de portadores de 1/28 y 1/40, respectivamente. En
Latinoamérica ésta se estima entre 1 en 1600-14000 nacimientos, pero el
subdiagnéstico sigue siendo un desafio importante, a pesar de las mejoras en los
ultimos afios®. El pronéstico de los pacientes con FQ ha mejorado mucho en las
Ultimas décadas. Una de las evidencias mas llamativas de este cambio es el
crecimiento sustancial en la proporcién de pacientes adultos, que actualmente supera

el 50% en la mayoria de los paises, e incluso el 60% en Canada®.

El descubrimiento del gen CFTR en 1989 constituye un hito en la investigacién de
la fibrosis quistica. No solo reveld la causa subyacente de la enfermedad, sino que
también abrié caminos para un mejor diagnostico, el desarrollo de terapias dirigidas y,

en Ultima instancia, la esperanza de una cura(. Las primeras terapias para la fibrosis
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quistica se dirigieron principalmente a los sintomas y hallazgos en los 6rganos diana,
incluyendo mala nutricion, funcion respiratoria y lesién e infeccion pulmonar®. Las
alteraciones en la reologia del moco y en la funcion ciliar condicionan un estado de
inflamacion crénica y predisposicion a infecciones. Estas alteraciones pueden resultar
a largo plazo en bronquiectasias, insuficiencia respiratoria cronica, alteraciones en la

calidad de vida y eventual requerimiento de trasplante pulmonar®).

Este enfoque debe centrarse en mantener la funcion pulmonar mediante el control
intensivo de las infecciones respiratorias y la depuraciéon de mucosidad de las vias
respiratorias, la optimizaciéon del estado nutricional con suplementos de enzimas
pancreaticas y multivitaminicos9. Los tratamientos existentes para tratar la fibrosis
quistica (FQ) estan disefiados para controlar sus sintomas, consistentes
principalmente en retencién de moco e infeccion crénica; el fallo respiratorio provocado

por la infeccion es la segunda causa de muerte por esta enfermedad®?,

Los moduladores de CFTR han transformado la atencion de la fibrosis quistica,
pasando del manejo reactivo de los sintomas a una terapia proactiva dirigida a
moléculas especificas. Este cambio de paradigma exige que los sistemas de salud
desarrollen competencias en asesoramiento genético, interpretacion de
biomarcadores e implementacién de la medicina de precision®?. El momento del
diagndstico es un periodo crucial para empezar la educacion alimentaria y el consejo
dietético, que deberd ser realizado de forma coordinada entre los diferentes
profesionales que tratan a los pacientes (médico especialista, dietista-nutricionista,
médico de familia, enfermeria) e incluso de otros pacientes, para garantizar el

cumplimiento de los objetivos fijados®3).

El objetivo de esta revision narrativa es revisar y sintetizar la evidencia cientifica
actual sobre el tratamiento de la fibrosis quistica en la poblacion pediatrica con un

enfoque multidisciplinario.
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Para ello se llevo a cabo una revision de la literatura contenida en las bases de
datos Medline, PubMed, LILACS, SciELO y EMBASE fue llevada a cabo durante los
meses de julio y agosto de 2025, la busqueda inicial identifico 85 estudios, de los
cuales 4 se encontraban en Medline, 8 en PubMed, 24 en LILACS, 41 en SciELO y 8
en EMBASE. Los 85 estudios se sometieron a una evaluacion de texto completo
utilizando los criterios de inclusién y exclusion establecidos anteriormente; durante
esta etapa se excluyeron 37 estudios, debido a los siguientes aspectos: en 18 articulos
fueron publicados antes de enero 2020, 7 estudios no tenian relacion con los objetivos
del estudio, 4 se encontraban duplicados, 3 eran cartas, comentarios, opiniones, guias
y resimenes de congresos, y 5 era texto completo no disponible o acceso restringido.

Por lo tanto, un total de 48 estudios se incluyeron en la presente revision narrativa.

La localizacion, la seleccion de articulos, tanto los incluidos como los eliminados,

y la causa de su eliminacion en la fase de eleccién se indican en el diagrama de flujo.

(Figura 1)

Para la extraccion de datos de los articulos seleccionados se elaboré una tabla que
incluia el titulo del articulo, autor o autores, afio, pais, revista, tipo de articulo, poblacion
0 universo, muestra, metodologia aplicada en el estudio y los principales resultados o
conclusiones. Toda esta informacion se incluy6 en la Tabla 1. (Anexo 1)



Figura 1. Diagrama de flujo para los resultados de busqueda de literatura
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Discusion

Fibrosis quistica en pediatria

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genética rara, hereditaria, autosémica
recesiva en que la codificacion de la proteina reguladora de conductancia de
transmembrana (CFTR) esta reducida o ausente y como resultado se produce
compromiso multisistémico fundamentalmente pulmonar y digestivo®. Es una
patologia con alta prevalencia entre los caucasicos. La mutacion mas frecuente es
AF508, Tipicamente cursa con enfermedad pulmonar crénica y progresiva, e
insuficiencia pancreatica exocrina determinando malabsorcion y falla del crecimiento.

El compromiso respiratorio es la principal causa de morbimortalidad®. (Figura 2)

Figura 2. Comparacion entre un pulmén sano y otro afectado por fibrosis quistica. El
recuadro amplia el dafio a nivel de los bronquiolos y alvéolos, observa acumulacién de moco
espeso que obstruye las vias respiratorias, favoreciendo infecciones e inflamacion crénica.

Fuente: Elaboracion propia

Los sintomas principales de FQ son: infecciones respiratorias repetitivos, ileo
meconial, rinosinusitis, poliposis nasal, insuficiencia pancreatica, fallas en el
crecimiento y bajo peso, deposiciones voluminosas y malolientes, esteatorrea,

prolapsos rectales, infertilidad, entre otros®. En nifios menores de dos afos se
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presenta fallo del crecimiento, heces mas frecuentes, voluminosas y grasas,
imposibilidad de ganar peso, infecciones respiratorias recurrentes, bronquiolitis y
atelectasia persistente. En nifios mayores de dos afios hasta la adolescencia, se
manifiesta malabsorcién de proteinas y grasas por insuficiencia pancreatica exocrina

(IPE). En la adolescencia se desarrolla bronquitis crénica, hipocratismo digital®.

La prevalencia de FQ varia considerablemente entre las diversas poblaciones
alrededor del mundo, dependiendo del origen étnico y procedencia; se estima una
incidencia de 1/2500 nacidos vivos y se han producido cambios epidemioldgicos tanto
en la incidencia de FQ, que parece estar disminuyendo en la mayoria de los paises,
como en la supervivencia de los pacientes con FQ, que ha mejorado marcadamente
en las Ultimas décadas®. Cuando Dorothy H. Anderson describi6 por primera vez la
FQ en 1938, los pacientes solian morir durante su primer afio de vida. Hoy en dia, la
proporcion de pacientes adultos supera a la de nifios en los paises desarrollados y la
edad mediana estimada de supervivencia se acerca a los 50 afios, lo que significa que
la mitad de los bebés nacidos hoy con FQ pueden esperar vivir hasta su quinta década

de vida®.

Los centros de atencion integral, los avances en la terapia antibiética, el apoyo
nutricional y el desarrollo de moduladores del CFTR son solo algunas de las
innovaciones que han contribuido a este progreso. Como resultado, la edad media de
supervivencia de las personas con FQ ha aumentado de forma constante(”). Después
de la introduccién de los moduladores de CFTR en 2012, se observd una tasa mas
rapida de aumento de la supervivencia. La tasa de aumento en la mediana de
supervivencia fue diez veces mayor después de la introduccion de ELX/TEZ/IVA en
comparacion con el periodo anterior a la disponibilidad de cualquier CFTRm®). Segln
el Registro Nacional de FQ de Argentina en 2014 habia en el pais un total de 692

pacientes con FQ, sélo el 22,5% eran mayores de 18 afios®).

La fibrosis quistica gand notoriedad en el folclore a través del sintoma de la "piel

salada", que simbolizaba una condicién incurable. En la Europa medieval, se creia que


https://doi.org/10.18270/rsb.v12i1.3267
https://doi.org/10.31698/ped.49012022005
http://doi.org/10.3390/genes11060589
https://doi.org/10.3390/ijms25179599
https://doi.org/10.1007/s41030-025-00303-4
https://www.scielo.org.ar/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S1852-236X2020000300014&lang=es

estos nifios estaban malditos por brujas y destinados a morirl9, La FQ se identifica
normalmente mediante el cribado a los recién nacidos o durante los primeros afios de
vida. Las personas que son diagnosticadas después de los 20 afios. El diagnéstico se
realiza mediante el test del sudor y el analisis del ADN(D,

Tratamiento

El advenimiento de los moduladores de CFTR (CFTRms) ha revolucionado el
tratamiento de la FQ, pasando del manejo de los sintomas al tratamiento del defecto
molecular subyacente?. Los moduladores de CFTR son una nueva clase de farmacos
que mejoran el procesamiento postraduccional defectuoso, el trafico y la funcién del
CFTR mutante®3),

La intervencion temprana con terapias moduladoras de CFTR ofrece el potencial
de mejorar significativamente la trayectoria de la enfermedad pulmonar por FQ. Los
moduladores de CFTR son terapias de moléculas pequefias que se dirigen a la causa
subyacente de la FQ. Los moduladores de CFTR tienen mecanismos de accion
diferentes segun la etapa de la formacién o funcién de la proteina que aborden.
Ivacaftor actua como un “potenciador” que aumenta el tiempo que los canales CFTR
permanecen abiertos en la membrana celular. Lumacaftor y tezacaftor son
“correctores” que corrigen el mal procesamiento del CFTR debido a una delecién de
un aminoacido, lo que mejora su localizacion en la membrana celular y, por tanto,
aumenta su densidad en dicha membrana. Elexacaftor es un corrector de nueva

generacion que actia con un mecanismo similar al de lumacaftor y tezacaftor@4),

El primer modulador aprobado para el tratamiento de personas con FQ fue el
potenciador ivacaftor (IVA). Si bien las variantes F508del presentan un defecto tipo
gating cuando se expresan en la membrana celular, el uso de ivacaftor por si solo no
fue eficaz para recuperar su funcion, por lo que fue necesario mejorar el procesamiento

y transporte de las mutaciones F508del. Por ello, el tratamiento de personas con
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variantes F508del requiere combinaciones de correctores y potenciadores, para

abordar tanto la expresién como la funcién de la proteina CFTR®5),

El tratamiento ELX / TEZ / IVA condujo a mejoras significativas en la funcion
pulmonar, asi como mejoras solidas en los sintomas respiratorios y la funcion del
regulador de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica’®. La terapia con
ETI en pacientes pediatricos con FQ con CFLD avanzada puede ser beneficiosa para
mejorar los resultados pulmonares y nutricionales sin impacto negativo en la
bioguimica hepatica o los resultados hepaticos®”). Antes de comenzar el tratamiento,

se deben realizar pruebas de mutacién del gen de la FQ si se desconoce el genotipo

del paciente®, (Tabla 2)

Tabla 2. Avances terapéuticos recientes en el tratamiento de la fibrosis quistica

pediatrica y su impacto clinico'-°,

Tipo de Farmaco o Resultados Relfe\{anma
. - . e clinicay Autor
intervencion estrategia principales op
pronostica
Moduladores del Ivacaftor, Mejoria sostenida  Transforman la Fernandez
CFTR Lumacaftor/lvacaftor, de FEV1, menor enfermedad en Sarda et al.,
Elexacaftor/Tezacafto ndmero de una condicién 2023;
r/lvacaftor exacerbacionesy  crbnica Gonzaélez
ganancia ponderal controlable y Jiménez et al.,
significativa. mejoran la 2025; De la
expectativa de Hoz et al.,
vida. 2020
Terapia antibiética  Uso temprano y Erradicacion Reduce la Giugno et al.,
dirigida ciclico de tobramicina, temprana de progresion 2020;
colistina o Pseudomonas pulmonar y el Caballero et
ciprofloxacina aeruginosay deterioro al., 2021,
inhalada control de funcional a largo Rozov et al.,
infecciones plazo. 2020

respiratorias
cronicas.
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Terapia mucolitica
y antiinflamatoria

Soporte nutricional
optimizado

Rehabilitacién
pulmonar y
fisioterapia
avanzada

Manejo de
comorbilidades
metabodlicas

Abordaje
psicoldgico y
educativo familiar

Tamizaje neonatal
y diagnéstico
precoz

Dornasa alfa, solucién
salina hipertonica,
azitromicina crénica

Formulas
hipercaldricas,
enzimas
pancreaticas,
suplementacién con
vitaminas A, D, Ey K

Entrenamiento
respiratorio y
programas de
ejercicio estructurado

Diagnostico y
tratamiento de
diabetes relacionada
con FQ

Programas de apoyo
psicosocial y
adherencia
terapéutica

Programas de
pesquisa neonatal en
Chile y Brasil

Disminucion del
espesor del moco
y reduccion de la
inflamacion
bronquial.

Mejor estado
nutricional y menor
incidencia de
insuficiencia
pancreatica y
hepética.

Incremento de la
capacidad vital
forzada y mejor
tolerancia al
ejercicio.

Control metabdlico
y reduccion del
deterioro pulmonar
asociado a
hiperglucemia
cronica.

Mayor adherencia
al tratamiento y
menor carga
emocional en
cuidadores.

Diagnostico antes
de los sintomas
clinicos; inicio
temprano del
tratamiento
integral.

Mejora la
depuracion
mucociliar y
reduce
hospitalizacione
S por

exacerbaciones.

Aumenta la
supervivencia y
reduce la
frecuencia de
complicaciones
digestivas.

Fortalece la
funciéon
pulmonar y la
calidad de vida.

Permite
intervencién
precoz
endocrinoldgica
y mejora la
estabilidad
clinica general.

Mejora la
continuidad
terapéutica y la
percepcion de
bienestar del
paciente
pediatrico.

Mejora los
resultados
pulmonares y
nutricionales a
largo plazo.

Rozov et al.,
2020; Sawicki
& Agus, 2024

Garriga et al.,
2020; Mariotti
Zani et al.,
2023;
Krzyzanowska
et al., 2020

Estrada Trista
etal., 2023;
Suarez et al.,
2020

Alvarez Ortega
& Serrano
Gomez, 2020

Rubio
Gonzalez et
al., 2020;
Talgatova,
2025

Boza
Costagliola et
al., 2024;
Maciel et al.,
2020

Fuente: Elaboracién propia con base a los articulos revisados



Manejo multidisciplinario

La implementacion de un programa estructurado para el diagndéstico precoz
combinado con un enfoque multidisciplinario de la atencién mejora significativamente
el estado nutricional y la funcién pulmonar, y reduce la morbilidad en nifios con fibrosis
quistica. ElI modelo de MDT, que integra especialistas como neumdlogos,
gastroenterdlogos, dietistas, fisioterapeutas y psicélogos, garantiza que todos los
aspectos de esta enfermedad compleja sean gestionados de forma cohesionada(®,
Este modelo colaborativo proporciona una atencidon personalizada y holistica que
aborda no solo los sintomas respiratorios y las complicaciones sistémicas inherentes
a la enfermedad, sino también las comorbilidades emergentes asociadas al
envejecimiento de esta poblacion. Este modelo de centro de FQ ha sido el eje para
mejorar la esperanza de vida en las Ultimas cuatro décadas en FQ mediante la
blsqueda y aplicacién de mdltiples estrategias preventivas y terapéuticas®@). (Figura
3)

Figura 3: Equipo multidisciplinario en la atencién de fibrosis quistica
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Fuente: Elaboracién propia por IA basada en literatura revisada
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Psicologia

Los pacientes con FQ a menudo enfrentan importantes factores de estrés
psicoldgico, con tasas de ansiedad y depresidn que oscilan entre el 5% y el 22%,
ademas de las demandas fisicas de los rigurosos regimenes de tratamiento. Las
directrices de la Fundacion de Fibrosis Quistica y de la Sociedad Europea de Fibrosis
Quistica enfatizan la realizacidon regular de evaluaciones de salud mental durante la
atencion rutinaria, ya que los problemas de salud mental concurrentes pueden reducir
la adherencia a la medicacion, empeorar la funcion pulmonar y disminuir la calidad de
vida relacionada con la salud. La terapia cognitivo conductual (TCC), son esenciales
para manejar los desafios médicos y psicologicos entrelazados de la FQ. La terapia
de aceptacion y compromiso (ACT) permite a los pacientes gestionar mejor su
tratamiento y desenvolverse en el sistema de salud, a largo plazo mejora la calidad de
vida y la longevidad al aliviar el estrés relacionado con el tratamiento y promover una
mejor gestion de la salud. Las técnicas de mindfulness y relajacion (MRT) mejora la
regulacién emocional y reduce la ansiedad y la depresion, condiciones comunes entre

los pacientes con FQ@Y),

Nutricién

El apoyo nutricional en la atencién de la FQ debe comenzar lo antes posible
después del diagndstico e incluir el logro de un estado nutricional éptimo para apoyar
las etapas de crecimiento y el desarrollo de la pubertad en los nifios, o que apoyara
aun mas el mantenimiento de un estado nutricional éptimo en la vida adulta. La piedra
angular de la nutricibn en pacientes con FQ es una dieta alta en calorias y grasas,
junto con un mejor control de la malabsorcién debido a la terapia de reemplazo de
enzimas pancreaticas y la atencion a la suplementacion adecuada de vitaminas
liposolubles@?, La espirometria de rutina, junto con la evaluacion del peso y la talla,

son esenciales en el tratamiento de la enfermedad pulmonar en esta poblacion(@®),

Los trastornos del suefio en nifios con FQ solo se relacionan con la caracteristica
clinica del estado nutricional, especialmente en aquellos con bajo peso, lo que refuerza

la importancia de evaluar y monitorizar estos resultados por parte del equipo
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multidisciplinario para adaptar el manejo de estas afecciones de forma temprana y

sistematica®?,

Gastroenterologia

Los gastroenterélogos pediatricos estan en una posicion Unica para abordar tanto
los beneficios terapéuticos como las posibles consecuencias metabdlicas u organicas
especificas de la modulacion del CFTR. Con la expansion de la elegibilidad para el uso
de moduladores a grupos de menor edad, incluidos lactantes y nifios pequefios, es
critico revisar los protocolos de evaluacion que abordan la nutricion, la funcion
hepatobiliar y el desarrollo musculoesquelético. Reconocer las implicaciones
sistémicas de la restauracion del CFTR es esencial para proporcionar una atencion
integral y multidisciplinaria, y para optimizar los resultados a largo plazo en este

panorama terapéutico en evolucion(@®),

En ocasiones, la obstruccion intestinal neonatal puede aliviarse por medio de
enemas que contengan material de contraste radiopaco hiperosmolar o isoosmolar; de
lo contrario, puede ser necesaria la enterostomia quirargica para eliminar por lavado
el meconio viscoso de la luz intestinal. Después del periodo neonatal, los episodios de
obstruccion intestinal parcial (sindrome de obstruccion intestinal distal) pueden tratarse
con enemas de material de contraste radiopaco hiperosmolar o isoosmolar o
acetilcisteina, o por administracion oral de una solucion balanceada de lavado
intestinal. Un emoliente fecal, como el dioctilsulfosuccinato de sodio (docusato) o la
lactulosa, puede ayudar a prevenir estos episodios. Suele usarse acido
ursodesoxicolico, un acido biliar hidréfilo, en pacientes con hepatopatia causada por
fibrosis quistica, pero hay poca evidencia que avale su eficacia para prevenir la

progresion de la estasis biliar a la cirrosis(@®),

La fisioterapia respiratoria
La intervencion efectiva recientemente es el ejercicio fisico, incluido el

entrenamiento de los musculos respiratorios. El objetivo del entrenamiento de los
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musculos respiratorios es mejorar la fuerza y la resistencia muscular espiratoria y/o
inspiratoria para mejorar la funcidn respiratoria. El entrenamiento de los musculos
respiratorios ha demostrado eficacia®’). La AD (drenaje autégeno) es una técnica de
limpieza de las vias respiratorias desarrollada por Chevallier que se basa en la
espiracion no forzada durante la respiracion controlada a diferentes niveles de
capacidad vital. Brevemente, mientras esta sentado, el paciente primero realiza la
respiracion diafragmatica a un volumen pulmonar bajo después de un ciclo de
inspiracion lenta por la nariz hasta la capacidad pulmonar total, seguido de una pausa
de tres segundos, luego una exhalacion no forzada por la nariz o la boca hasta el

volumen residual®@®,

Cuidados de enfermeria

El personal enfermero que trate con estos pacientes debe de estar formado en los
correctos conocimientos sobre los cuidados que se les va a proporcionar y para ello

debe actualizar continuamente sus conocimientos®9,

La enfermera como parte del equipo multidisciplinario tiene un papel muy
importante porque estd de manera permanente con el paciente y con la familia, tiene
un gran componente educativo, debe conocer en profundidad la enfermedad y el
tratamiento para poder despejar dudas y dar un apoyo efectivo a la familia. De igual
manera, el papel del profesional esta relacionado con la gestidén del cuidado, que tiene
gue ver, entre otras funciones, con servir de enlace permanente del paciente con los
diferentes profesionales del equipo de salud, seguimiento al paciente hospitalizado en
todos los aspectos del tratamiento y brindar apoyo espiritual y religioso, segun sea el
caso. Es importante que el profesional de enfermeria comprenda los momentos de
desanimo y frustracion, a partir de una escucha activa basada en la comprension y el
afecto que les ayude a vivir el proceso de la enfermedad. Durante la hospitalizacion se
debe animar al paciente a realizar actividades escolares y recreativas que le ayuden a

vivir de manera mas llevadera la enfermedad®.
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Los nifios con FQ requieren hospitalizacion regularmente, ya sea de forma electiva
o debido a exacerbaciones pulmonares agudas o al deterioro de su estado de salud.
Los criterios de hospitalizacion son: aumento de la frecuencia de tos productiva,
aumento de la cantidad o cambios en la presencia de esputo, aumento de la frecuencia
respiratoria, disnea en reposo, hipoxia, disminucion marcada del soplo vesicular,
nuevos cambios en la radiografia de térax, deterioro de las pruebas de funcion

pulmonar, pérdida o aumento de peso inadecuado, hemoptisis©?, (Tabla 3)

Tabla 3. Evidencia cientifica sobre el tratamiento multidisciplinario de la fibrosis

quistica pediatrical-°.

A Intervencién o Resultados o Implicacion
readel . g
tratamiento est_rat¢g|a hallazgos _c!lm_ca _ Autor
principal relevantes multidisciplinaria
Neumologia / Moduladores del Mejora sostenida  Requiere Fernadndez
Tratamiento CFTR (ivacaftor, de la funcién coordinacién Sarda et al.,
farmacoldgico lumacaftor/ivacaftor) pulmonar (FEV1), entre neumologia, 2023; De la
disminucion de farmacia Hoz et al.,
exacerbacionesy hospitalaria y 2020;
hospitalizaciones. nutricién para Gonzaélez
ajuste de dosisy  Jiménez et al.,
seguimiento de 2025
adherencia.
Terapia Erradicacion La terapia La deteccion Giugno et al.,
antibidtica temprana de antibittica precoz  oportunay control  2020;
Pseudomonas retrasa la microbioldgico Caballero et
aeruginosay colonizacion requieren trabajo  al., 2021
manejo de crénicay conjunto de
infecciones preserva la neumologo,
respiratorias funcion pulmonar. infectélogo y
cronicas laboratorio
clinico.
Fisioterapia Técnicas de drenaje Reduccion Coordinacion Estrada Trist&4
respiratoria postural, oscilacion  significativa de diaria entre et al., 2023;
de alta frecuenciay secreciones fisioterapeuta, Suérez et al.,
humidificacién bronquiales y neumologo y 2020
térmica de alto flujo  mejora de familia para
parametros optimizar
respiratorios. adherencia

domiciliaria.
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Nutricion y
gastroenterologia

Manejo
metabdlico

Psicologia /
Apoyo emocional

Tamizaje
neonatal y
diagnéstico
temprano

Atencion integral
y coordinacion
del equipo

Soporte nutricional,
enzimas
pancreaticas,
suplementacién de
vitaminas
liposolubles

Deteccidn y control
de diabetes
relacionada con
fibrosis quistica

Intervencion
psicoldgica
individual y familiar
para adherencia
terapéutica

Programas
nacionales de
deteccion precoz

Modelos de
atencién
multidisciplinaria
hospitalaria

Prevencion de
desnutricion,
mejor crecimiento
y reduccion de
complicaciones

gastrointestinales.

Deteccion
temprana
mediante
tamizaje anual;
uso de insulina
mejora el
prondstico
metabdlico.

Mejora de la
calidad de vida,
reduccion de
ansiedad y
fortalecimiento
del vinculo
terapéutico.

Deteccion
temprana antes
de
manifestaciones
clinicas; inicio
oportuno del
tratamiento
multidisciplinario.

Mejores tasas de
supervivencia,
menor progresion
pulmonar y mejor
estado
nutricional.

Implica
seguimiento
conjunto entre
gastroenterélogo
pediatrico,
nutricionista y
enfermeria
especializada.

Requiere
interaccién entre
endocrinologia
pediatrica y
nutriciéon clinica.

Coordinacién con
fisioterapia y
enfermeria para
intervenciones
centradas en el
bienestar
emocional del
nifio y la familia.

Articulacién entre
pediatria,
genética,
laboratorio y
salud publica.

Estructura
funcional de
trabajo conjunto
entre neumologia,
gastroenterologia,
fisioterapia,
nutricion,
psicologia 'y
enfermeria.

Garriga et al.,
2020; Mariotti
Zani et al.,
2023; Anton-
Paduraru et
al., 2024;
KrzyZzanowska
etal., 2020

Alvarez
Ortega &
Serrano
Gbémez, 2020

Rubio
Gonzalez et
al., 2020;
Talgatova,
2025

Boza
Costagliola et
al., 2024;
Maciel et al.,
2020

Haack &
Novaes, 2020;
Boza et al.,
2020; Sawicki
& Agus, 2024

Fuente: Elaboracién propia con base a los articulos revisados



Conclusioén

La evidencia analizada demuestra que la fibrosis quistica en la poblacion pediatrica
exige un manejo terapéutico integral, fundamentado en la colaboracion
interdisciplinaria entre diversas areas médicas y afines. El tratamiento farmacoldgico,
orientado al control de la infeccién, la modulacién de la respuesta inflamatoria y la
optimizacién de la funcién del canal CFTR, resulta insuficiente si no se complementa
con una intervencion articulada entre las especialidades de neumologia,
gastroenterologia, fisioterapia, nutricién, psicologia y enfermeria especializada. Este
modelo multidisciplinario ha demostrado mejorar significativamente la funcion
pulmonar, el estado nutricional y la calidad de vida, prolongando la supervivencia de
los pacientes desde edades tempranas. Comprender la fibrosis quistica desde esta
perspectiva permite trascender el enfoque meramente clinico y reconocerla como una
condicion crénica que demanda atencion integral, continua y humanizada. En
consecuencia, el fortalecimiento de equipos multidisciplinarios y la implementacion de
centros especializados constituyen la estrategia mas efectiva para transformar el
prondstico vital y funcional de los nifios afectados por la fibrosis quistica.
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Anexos

Anexo 1. Extraccion de datos de los articulos incluidos para la elaboracion del articulo

Tabla 1. Caracteristicas de los estudios incluidos en la revisién narrativa

Titulo y tipo Revista y
No. Autores de articulo e Ano y Pais Base de Objetivo Metodologia Resultados/Conclusiones
idioma datos
CB)gz?a liola Resultados: La incidencia de FQ
Marl’agLina" Tamizaje de global en los RN con consentimiento
Sotoma or, Fibrosis informado e incluidos en el estudio es
Gabriel yor, Quistica en la de 1/7.019 que se encuentra dentro de
Lobo: poblacién los rangos esperados cuya cifra
o chilena. Revista . Metodologia podria modificarse al implementar
Valdebenito . : Estimar la o . .
) Proyecto piloto . Chilenade .. . cuantitativa, tamizaje para todo Chile.
1 Alcaino, d ; 2024 (Chile) Pediatri incidencia de : Conclusi L binacion d
Susana: e pesquisa ediatria fibrosis quistica. prospectlya, onclusiones: La combinacién de
Navarro, en recién (EMBASE) observacional estrategia IRT/PAP e IRT x PAP tiene
Taia nacidos buena sensibilidad y especificidad,
Sa%d;a' (Articulo pero con VPP en limite bajo, descrito
Barrienios original en con esta técnica y que es posible
Ibafiez espafiol) mejorar con un tercer nivel: IRT o
Horten,sia estudio genético.
g\l,/r?itjglon Resultados: La mediana del ppVEF1
Fernandez funcional de basal anual previo al inicio de
Sarda, ; tratamiento fue de 61,2 % [48-72,3] y
pacientes con X .
Marcela . . . se observo una mediana de aumento
o fibrosis Revista
Sol; Baez . Encontrar el . de 1,8 puntos porcentuales.
: quistica 2023 Arch ; Metodologia ; . .
Mellid, . impacto del ) Conclusiones: En esta serie, los
2 . tratados con (Argentina, Argent : observacional .~
Lourdes; . : ; tratamiento en la o ninos con FQ tratados con
: lumacaftor/iva  Buenos Aires) Pediatr ) . - descriptiva .

Brizuela, fibrosis quistica. lumacaftor/ivacaftor mostraron
. caftor en un (LILACS) S ;
Paula; centro mejoria del ppVEFI y del puntaje Z de
Dicembrino, oo IMC, y disminuciéon del uso de

pediatrico. 2 X
Manuela . antibidticos  por  exacerbaciones
(Articulo de

reporte de

respiratorias.
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Gutiérrez,
Genesis
Monserrath;
Philco-
Toaza,
Priscila
Elizabeth

Lagoueyte
Gomez
Maria
Isabel;
Uribe
Velasquez
Sandra
Patricia

caso en
espafol)

La fibrosis
quistica en
ninos en el
Ecuador
(Articulo de
revision
narrativa en
espafiol)

2023
(Ecuador)

El papel del
profesional de
enfermeria en
el cuidado de
los nifios con
fibrosis
quistica
(Articulo de
revision
narrativa en
espafiol)

2022
(Colombia)

Revista
Arbitrada
Interdiscipli
naria de
Ciencias
dela
Salud.
(SciELO)

Revista
Salud
Bosque
(Embase)

Analizar la
fibrosis quistica
en nifios en el
Ecuador.

Proporcionar
informacion util
para los
profesionales de
enfermeria sobre
los cuidados
integrales de

ninos con fibrosis

quistica, con el
fin de orientar el
manejo clinico y
educativo junto
con las familias.

Metodologia
cualitativo
descriptivo, no
experimental y
transversal

Metodologia de
revision
bibliografica
narrativa, con
enfoque
cualitativo,
descriptivo y no
experimental

Resultados: En el Ecuador Ia
incidencia de la enfermedad es de 1
por cada 11.110 habitantes y cada afio
nacen aproximadamente 23 nifios con
esta afeccion, teniéndose en cuenta
las mutaciones en el CFTR,
entorpecen el diagnoéstico molecular.
Conclusiones: La incidencia de la
fibrosis quistica en el Ecuador es muy
similar a la de otros paises
latinoamericanos donde hay una gran
poblacién "mestiza".

Resultados: Encontraron que hay
escasos estudios escritos por
enfermeria en relacion con el cuidado
de nifos con fibrosis quistica,
predominando articulos de médicos y
de paises de Europa y Norteamérica;
pese a ello, la evidencia existente
indica que la enfermeria tiene un rol
esencial en educacion, seguimiento,
adherencia, apoyo familiar vy
coordinacion del manejo, aunque
muchos de estos aspectos estan poco
documentados en contextos con
recursos limitados.

Conclusiones: El cuidado de nifios
con fibrosis quistica es altamente
complejo y requiere de un equipo
multidisciplinario en que la enfermeria
juega un rol fundamental; potenciar la
educacion, el seguimiento, la
adherencia y el acompafiamiento
familiar puede mejorar resultados



Macoritto
Gonzalez,
Leticia;
Florentin,
Gladys;
Rios-
Gonzalez,
Carlos
Miguel.

Caracterizacio
n de nifios y
adolescentes
con fibrosis
quistica que
acuden a un
hospital de IV
nivel de
atencion del
seguro social
de Paraguay,
afios 2016 a
2019 (Articulo
original en
espafiol)

(2021)
Paraguay

Revista
Paulista de
Pediatria
(Scielo)

Conocer el uso
de la alfadornasa
en pacientes con
fibrosis quistica

Las variables
incluidas para el
estudio fueron
las siguientes:
Edad, Sexo,
lugar de
residencia,
Antecedentes
familiares de
fibrosis quistica,
edad al
momento del
diagndstico,
presentacion
clinica germen
patdgeno inicial
aislado en
secrecion
traqueal
(durante la
internacion
actual), peso,
talla, y
diagnostico
nutricional
antropomeétrico
por puntaje z de
peso para la
edad (P/E), talla
para la edad
(T/E), pesoltalla
(P/T) e indice
de masa

clinicos; asimismo, urge la produccién
de mas estudios de enfermeria en
este campo, especialmente en
contextos locales, para fortalecer la
practica basada en evidencia.

Resultados: Fueron incluidos 52
pacientes, 32/52 (61,54%) fueron del
sexo femenino. La mediana de edad
fue de 3 afios (1 mes a 16 afos). Del
total, 37/52 (71,2%) pacientes no
contaba con antecedentes familiares
de FQ y el tiempo de diagnodstico que
mas frecuente fue entre los 0 a 8
meses de edad. La manifestacion
clinica al momento del diagndstico
que predomind fue la mixta
(respiratorio/digestivo) en  38/52
pacientes (73,1%) y el patégeno mas
comunmente aislado de secrecion
traqueal  fue la Pseudomona
aeruginosa en 33 (63,5%) de ellos.
Cursaron con riesgo de desnutricion
18(34,6%) pacientes.
Conclusiones: Se pudo apreciar un
predominio del sexo femenino, siendo
la forma clinica de debut
predominante la mixta, respiratorio y
digestiva. Un tercio de los pacientes
se encontraban con riesgo de
desnutricion.



Scotet,
Virginie;
L’Hostis,
Carine;
Fére,
Claude

Pascal
Trouvé,
Aude Saint
Pierre y
Claude
Férec

The Changing
Epidemiology
of Cystic
Fibrosis:
Incidence,
Survival and 2020 Revista
Impact of (Francia) Genes
the CFTR Gen (Scielo)
e Discovery
(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)
Cystic fibrosis: Revista
fh{_%z;nﬁ ¥ime Internation
and hope 2024 al Journal
(Articulo de ~ (EStados of

o Unidos) Molecular
revision s

: Sciences

narrativa en (PubMed)
inglés)

Revisar los
cambios en la
incidencia y la
supervivencia de
la fibrosis
quistica, y
evaluar el
impacto que ha
tenido el
descubrimiento
del gen CFTR en
dichos cambios.

El objetivo de
esta revision es
presentar los
avances que la
cienciay la
medicina han
aportado a
nuestra
comprension de
la fisiopatologia
de la fibrosis
quistica y su
manejo, que en
muchos
aspectos
ejemplifican la
investigacion
genética

corporal (IMC),
(18) conforme a
los estandares
de la OMS.

Metodologia
revision
narrativa, no un
estudio
experimental
original.

Metodologia de
revision
narrativa,
aborda la
historia
multifacética de
la fibrosis
quistica

Resultados: La incidencia de fibrosis
quistica ha disminuido en varios
paises gracias al cribado y diagndstico

temprano, mientras que la
supervivencia ha aumentado
notablemente, con un numero
creciente de pacientes adultos.

Conclusiones: La mejora en |la
supervivencia se atribuye a la
deteccion temprana, cuidados
multidisciplinarios y terapias
innovadoras, destacando la
importancia de estandarizar los
registros internacionales para

optimizar la atencion.

Resultados: El articulo destaca los
avances significativos en la
comprension de la fibrosis quistica
desde el descubrimiento del gen
CFTR en 1989, incluyendo Ila
modelizacién de la proteina CFTR, el
desciframiento de su funcion como
canal i6nico y la identificacion de sus
socios moleculares, lo que ha llevado
a numerosos avances terapéuticos
clave.

Conclusiones: La revision concluye
que la fibrosis quistica ha sido un
modelo para la investigacion genética
molecular, con avances significativos
en la comprensioén de su fisiopatologia
y el desarrollo de terapias dirigidas.
Sin embargo, también subraya la



Rubin
Jaime L.;
McKinnon
Craig;
Ghizzi
Pedra
Gabiriel;
Morgan
Devon A;;
Zweig
Kimberly;
Liou
Theodore
G.

Impact of
CFTR
Modulators on
Longitudinal
Cystic Fibrosis
Survival and
Mortality:
Review and
Secondary
Analysis
(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)

2025 (Estado
Unidos)

Revista
Pulmonary
Therapy
(LILACS)

molecular
moderna.

Explorar
tendencias
longitudinales en
supervivencia y
edad de muerte
en individuos con
fibrosis quistica
desde los afos
1990 hasta 2023,
con énfasis en la
influencia de los
moduladores de
CFTR
(especialmente
la combinacion
elexacaftor/tezac
aftor/ivacaftor)
sobre dichos
desenlaces,
mediante
revision de
literatura mas
analisis
secundario de
datos del registro
de pacientes de
la Cystic Fibrosis
Foundation de
EE.UU.

Metodologia
revision
narrativa de
estudios
publicados
entre enero de
1990 y enero de
2025

importancia de la investigacion
continua para mejorar el manejo
clinico y la calidad de vida de los
pacientes.

Resultados: La mediana de edad de
supervivencia  en EE.UU. se
incrementé de 29.0 anos en 1990 a
38.6 afios en 2012 (antes de los
moduladores CFTR), y luego a 68.0
anos en 2023, coincidiendo con la
aprobacion 'y uso extendido de
ELX/TEZ/IVA,; la tasa de ganancia en
mediana de supervivencia anual pasé
de ~0.48 anos/ano (1990-2011) a
~1.72 afos/afio (2012-2018, con
moduladores duales) y a ~4.79
afos/afo después de 2019 con
disponibilidad de ELX/TEZ/IVA; otros
estudios revisados en diferentes
regiones también muestran mejoras
en mortalidad y supervivencia, aunque
con variaciones geograficas.
Conclusiones: Los moduladores
CFTR, especialmente la combinacion
elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor,
parecen estar asociados con mejoras
sustanciales en supervivencia para
personas con fibrosis quistica,
evidenciadas por el marcado aumento
en edad mediana de supervivencia
tras su introduccién; aunque no se
puede establecer causalidad definitiva
con los datos actuales.
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Veronica;
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Sabine;
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Sankari,
Abdulghani;
Sharma,
Sandeep

Fibrosis
quistica y alto
flujo termo
humidificado,
una nueva
estrategia en
el tratamiento
(Articulo de
reporte de
caso en
espafiol)

2020 (Cuba)

Cystic Fibrosis

(Articulo 2025 (Estado
original en Unidos)
inglés)

Revista de
Medicina

Respiratori
a (SciELO)

Revista
StatPearls
Publishing
(LILACS)

Encontrar y
explicar una
nueva estrategia
en el tratamiento
de la fibrosis
quistica

Proporcionar una
revision integral
sobre la fibrosis
quistica,
incluyendo su
fisiopatologia,
caracteristicas
clinicas,
diagndstico,
tratamiento y
manejo
multidisciplinario,
con el fin de
mejorar la
comprension y el
cuidado de los
pacientes.

Metodologia de
tipo reporte de
caso clinico

Metodologia de
revision
narrativa y
educativa

Resultados: Resultando en nuestro
caso en una visible disminucién de la
presencia de tapones mucosos en la
TC de toérax y refiriendo la paciente
disminucién del esfuerzo tusigeno.
Conclusiones: La terapia de AFTH
hidrata el epitelio bronquial a través de
la entrega de vapor de agua en forma
continua durante todas las horas de
uso, observandose
macroscopicamente un cambio en la
morfologia del moco con mayor
fluidificacién, menor adherencia y
mayor volumen de esputo con menor
esfuerzo tusigeno y de tipo no
irritativo.

Resultados: Los pacientes con
fibrosis quistica presentan afectacion
multisistémica, especialmente
respiratoria y pancreatica.; Se observa
inflamacion  crénica, infecciones
respiratorias recurrentes y riesgo de
insuficiencia respiratoria progresiva y
es importante mencionar que el

manejo integral ha mejorado la
supervivencia y la calidad de vida de
los pacientes.
Conclusiones: La atencion

multidisciplinaria y el diagnéstico
temprano son fundamentales para
optimizar los resultados clinicos. El
control de infecciones, la terapia
respiratoria y el soporte nutricional
contribuyen a reducir complicaciones.
Los moduladores de CFTR
representan un avance clave en la
mejora del pronéstico a largo plazo.
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Guerra-
Morillo, M.
(O
Rabasco
Alvarez A.
M.;
Gonzalez
Rodriguez,
M. L.

Salvatore
Donatello;
Pepe
Angela

Fibrosis
quistica:
tratamiento
actual y
avances con la
nanotecnologi
a (Articulo
original en
espaniol)

2020
(Espana)

Cystic Fibrosis
Transmembra
ne
Conductance
Regulator
Modulators in
Cystic
Fibrosis: A
Review of
Registry-
Based
Evidence
(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)

2025 (Suiza)

Revista
ARS
Pharmace
utica
(LILACS)

Revista
Journal of
Clinical
Medicine
(SciELO)

Estudiar y
analizar los
diferentes
sistemas
nanoparticulares
existentes para
Su uso por via
pulmonar,
concretando en
el uso de
sistemas
lipidicos para el
tratamiento de la
FQ.

Revisar la
evidencia
derivada de
registros
nacionales e
internacionales
de fibrosis
quistica (CF
registries)
publicada entre
2015y 2025,
para evaluar el
impacto real-
mundo de los
moduladores de
CFTR (ivacaftor,
lumacaftor/ivacaf
tor,
tezacaftor/ivacaft
or,
elexacaftor/tezac
aftor/ivacaftor)
en desenlaces

Metodologia
basada en
revision
narrativa no
sistematica

Metodologia
revision
narrativa de
estudios
basados en
registros de
pacientes con
fibrosis quistica

Resultados: Los tratamientos para la
FQ se basan en intentar mejorar la
sintomatologia. Por ello, se hace
interesante desarrollar en el futuro
farmacos que traten el defecto en el
gen CFTR, origen de la enfermedad.
La via pulmonar es idénea para
administrar medicamentos que traten
patologias que cursen a este nivel.
Conclusiones: La Nanotecnologia se
ofrece como alternativa al tratamiento
de la FQ por su capacidad de
administrar nanotransportadores por
via pulmonar y liberar de forma
localizada y sostenida su contenido.

Resultados: Los estudios basados en
registros  confirmaron que los
moduladores de CFTR mejoran la
funcidon pulmonar (FEV;) de manera
sostenida, reducen la frecuencia de
exacerbaciones pulmonares, y
favorecen el estado nutricional en un
amplio espectro de pacientes con CF;
ivacaftor muestra mejoras robustas,
especialmente en mutaciones
sensitivas; lumacaftor/ivacaftor vy
tezacaftor/ivacaftor tienen beneficios
mas modestos.

Conclusiones: Los datos de
registros nacionales e internacionales
respaldan los hallazgos de ensayos
clinicos al demostrar que los
moduladores de CFTR no solo son
efectivos en condiciones controladas,
sino también en la practica diaria,
modificando el curso de Ia
enfermedad; no obstante, persisten
desafios como la heterogeneidad



13

Timmler
Burkhard;
Pallenberg
Sophia
Theres;
Dittrich
Anna-Maria;
Graeber
SimonY.;
Naehrlich
Lutz;
Sommerbur
g Olaf; Mall
Marcus A.

Progress of
personalized
medicine of
cystic fibrosis
in the times of
efficient CFTR
Modulators
(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)

2025
(Alemania)

Revista
Molecular
and
Cellular
Pediatrics
(Embase)

clinicos clave:
funcion
pulmonar,
exacerbaciones
pulmonares,
estado
nutricional,
supervivencia y
calidad de vida.

Describir los
avances
recientes en la
medicina
personalizada
para fibrosis
quistica, con
especial énfasis
en los
moduladores
CFTR eficientes,
biomarcadores
del defecto
basico, la
variabilidad en la
respuesta clinica
y la futura
direccion para
optimizar
tratamientos,
especialmente
en poblaciones
pediatricas.

Metodologia
revision
narrativa de
estudios
publicados tanto
clinicos como
preclinicos

metodolégica entre registros, datos
incompletos y acceso desigual a los
tratamientos.

Resultados: La terapia triple con
elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor
(ELX/TEZ/IVA) ha mostrado mejoras
significativas en funciéon pulmonar y
antropometria en pacientes con al
menos un alelo F508del, y mejoras
robustas en biomarcadores como la
concentraciéon de cloro en sudor,
conductancia nasal (NPD) y corrientes
intestinales  (ICM), aunque con
variabilidad individual considerable;
estudios en genotipos no-F508del
mediante organoides evidencian que
muchos responden clinicamente a la
terapia triple.

Conclusiones: El uso de
moduladores CFTR eficientes ha
transformado considerablemente el
panorama terapéutico de la fibrosis
quistica, permitiendo mejoras clinicas
sustanciales en un amplio espectro de
genotipos, especialmente si el
tratamiento se inicia temprano; aun
asi, persisten desafios como Ila
respuesta variable entre pacientes, los
efectos secundarios, la falta de
acceso en ciertos paises y los
pacientes con mutaciones no
respondientes que requieren opciones
terapéuticas alternativas.
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Clinical
Outcomes in
Patients with
Cystic Fibrosis
Receiving
CFTR
Modulators: A
Comparison of
Childhood
Versus
Adolescent
Initiation
(Articulo
original en
inglés)

2025 (Suiza)

A new era of
cystic fibrosis
therapy with
CFTR
Modulators
(Articulo
original en
inglés)

2024 (Brasil)

Revista
Children
(PubMed)

Revista
Jornal
Brasileiro
de
Pneumolog
ia

(SciELO)

Comparar los
resultados
clinicos, las
tasas de
hospitalizacion y
supervivencia
entre pacientes
pediatricos con
fibrosis quistica
que iniciaron
terapia con
moduladores de
CFTR durante la
ninez (2-12
anos) versus los
que lo hicieron
durante la
adolescencia
(13-18 afios)

El articulo busca
describir los
avances
terapéuticos
recientes en
fibrosis quistica
con moduladores
de CFTR,
explicar los tipos
de moduladores
(correctores y
potenciadores),
su impacto

Metodologia
estudio de
cohorte
retrospectivo
basado en
datos del
registro global
colaborativo
TriNetX.

Metodologia
revision
narrativa de
literatura,
incluidos
estudios
clinicos y datos
preclinicos,
regulaciones y
experiencias
nacionales

Resultados: Después de hacer el
matching, con 946 pacientes en cada
grupo, los adolescentes presentaron
significativamente mayor incidencia
de insuficiencia respiratoria (3,81% vs
1,06%) y de infecciones respiratorias
(62,7% vs 57,5%), mayor tasa de
hospitalizaciéon (29,6% vs 20,3%),
mas visitas hospitalarias por persona
y hospitalizaciones mas prolongadas.
Conclusiones: Iniciar los
moduladores de CFTR en la nifiez se
asocia con mejores desenlaces
clinicos y menor utilizacion de los
recursos sanitarios que si se inicia en
la adolescencia, aunque no se
observé diferencia en mortalidad en el
corto plazo; estos hallazgos subrayan
la importancia del diagndstico
temprano y del inicio temprano de las
terapias moduladoras para la fibrosis
quistica

Resultados: Los autores explican que
los moduladores CFTR, como
correctores y potenciadores, han
producido mejoras sustanciales en
signos clinicos fundamentales de
fibrosis quistica: mejoria de la funcion
pulmonar, disminucién de
concentraciones de cloro en sudor,
calidad de vida mejorada, aumento en
estado nutricional; se destaca el
impacto clinico de combinaciones
como elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor
en pacientes con mutaciones F508del.
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Efficacy and
Safety of
Elexacaftor/Te
zacaftor/lvacaf
tor in Children
6 Through 11
Years of Age
with Cystic
Fibrosis
Heterozygous
for F508del
and a Minimal
Function
Mutation: A
Phase 3b,
Randomized,
Placebo-
controlled
Study (Articulo
original en
inglés)

2022
(Estados
Unidos)

Revista
American
Journal of
Respirator
y and
Critical
Care
Medicine
(PubMed)

clinico esperado
y las
implicancias para
mejoras en
funcion
pulmonar,
calidad de vida y
supervivencia,
asi como los
retos en
accesibilidad y
extension de
uso.

Evaluar la
eficacia y
seguridad del
régimen triple
elexacaftor/tezac

aftor/ivacaftor

(ELX/TEZ/IVA)

en n|~nos de 6 a Metodologia

11 anos con =

fibrosis quistica CIEEYD ElfilED
fase 3b,

que tienen una o
multicéntrico,

copia de la _
mutacion randomizado,
F508del y una doble-ciego,

i6 i controlado con
mutacion minima lacebo
funcional p .
(genotipo F/MF),
mediante un
estudio

aleatorizado,
doble-ciego con
placebo durante
24 semanas.

Conclusiones: La introducciéon de
moduladores CFTR representa un
cambio de paradigma en la terapia de
fibrosis quistica, pues actuan sobre el
defecto genético fundamental mas
que solo sobre sintomas; sin
embargo, el acceso sigue siendo el
principal obstaculo, y queda por
optimizar la seleccion de mutaciones
que responden, expandir el uso
seguro en todas las edades y asegurar
su distribucién equitativa.

Resultados: En el grupo tratado con
ELX/TEZ/IVA hubo una disminucién
media en LCl,. 5 de 2,29 unidades (IC
95 % 1,97-2,60) frente a un cambio de
0,02 unidades en el grupo placebo
(diferencia de —-2,26; p < 0,0001).
Ademas, comparado con placebo
hubo mejora de 11,0 puntos
porcentuales en FEV; predicho (IC
6,9-15,1), reduccion de 51,2 mmol/L
en la concentracién de cloro en sudor,
y aumento en la puntuacion
respiratoria del cuestionario CFQ-R de
5,5 puntos. Los eventos adversos mas
comunes fueron cefalea (30 %) y tos

(23,3 %), generalmente leves o
moderados.
Conclusiones: Este estudio

demuestra que, en nifios de 6 a 11
afios con genotipo F/MF, el uso de
ELX/TEZ/IVA durante 24 semanas es
seguro, bien tolerado y produce
mejoras significativas en la funcién
pulmonar, sintomas respiratorios y
biomarcadores de funcién del CFTR,
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Phase 3
Open-Label
Clinical Trial of
Elexacaftor/Te
zacaftor/lvacaf
tor in Children
Aged 2-5
Years with
Cystic Fibrosis
and at Least
One F508del
Allele (Articulo
original en
inglés).

Evaluar la
seguridad,
farmacocinética,
farmacodinamica
y eficacia del
tratamiento triple
con
elexacaftor/tezac
aftor/ivacaftor
(ELX/TEZ/IVA)
en niflos con
fibrosis quistica
de 2 a 5 afnos
que tienen al
menos un alelo
F508del.

Metodologia
ensayo clinico
fase 3, abierto
(open-label),
multicéntrico, en
dos partes
(parte A para
dosis y
seguridad
inicial, parte B
para eficacia a
24 semanas)

lo cual respalda su uso temprano para
modificar la progresion de la
enfermedad en esta poblacion
pediatrica.

Resultados: El tratamiento con
ELX/TEZ/IVA en nifios de 2 a 5 afios
fue generalmente seguro y bien
tolerado, con perfil de seguridad
similar al observado en grupos
mayores; produjo reducciones
clinicamente significativas en la
concentracién de cloro en sudor y en
el indice de claridad pulmonar (LClI.,.
5), mientras que el estado nutricional
permanecié estable y la tasa de
exacerbaciones pulmonares fue baja
durante las 24 semanas de
seguimiento.

Conclusiones: Este estudio sostiene
que iniciar terapia con el modulador
triple  ELX/TEZ/IVA en nifios tan
jovenes como de 2 a 5 afios es
factible, con buena tolerancia vy
beneficios funcionales tempranos a
nivel de CFTR y funciéon pulmonar,
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Elexacaftor—
tezacaftor—
ivacaftor for

cystic fibrosis

with
Phe508del
mutation:

Evidence from

randomized
controlled

trials (Articulo

de revision
narrativa en
inglés)

Revista
SAGE
Open
Medicine
(MEDLINE

)

Evaluar los
efectos de la
combinacioén
elexacaftor-
tezacaftor-

ivacaftor (ELX-

TEZ-IVA) en

pacientes con
fibrosis quistica
portadores de la

mutacion
Phe508del,
mediante
revision
sistematica y

metanalisis de

ensayos
controlados

aleatorizados, en
cuanto a funcion

Metodologia
revision
sistematica mas
metanalisis

abriendo la puerta a intervenciones
mas tempranas en la evolucién de la
enfermedad; sin embargo, se
requieren estudios a mas largo plazo
y con mayor numero de pacientes
para confirmar beneficios sostenidos y

seguridad en esta  poblacion
pediatrica.
Resultados: El metanalisis que

incluyo seis estudios (siete reportes)
con un total de 1125 pacientes mostré
que ELX-TEZ-IVA mejora
significativamente la funcién pulmonar
(ppFEV,) en aproximadamente 10.29
% sobre placebo, IVAo TEZ-IVA, eleva
el puntaje en el dominio respiratorio
del cuestionario CFQ-R en +14.59
puntos, y reduce la concentraciéon de
cloro en sudor en alrededor de 40.30
mmol/L.

Conclusiones: El uso de la triple
combinacion ELX-TEZ-IVA ofrece
beneficios clinicos relevantes para
pacientes con mutacién Phe508del,
incluyendo mejoras sustanciales en la
funcion pulmonar, calidad de vida
respiratoria y biomarcadores de
funcion CFTR, lo que la convierte en
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Improving
early diagnosis
and a
multidisciplinar
y approach to
the
management
of children with
cystic fibrosis
in uzbekistan
(Articulo
original en
inglés)

The first five-
year
evaluation of
cystic fibrosis
neonatal
screening
program in
Sao Paulo
State, Brazil
(Articulo

2025
(Uzbekistan)

2020 (Brasil)

Revista

Internation

al Journal

of Medical

Sciences
(PubMed)

Revista
Cadernos
de Saude
Publica
(SciELO)

pulmonar
(PPFEV4),
sintomas
respiratorios,
concentracion de
cloro en sudor, y
efectos adversos

Evaluar la
efectividad de un
programa
integrado para el
diagnostico
temprano y un
enfoque
multidisciplinario
en la gestiéon de
nifos con fibrosis
quistica en
Uzbekistan, con
el objetivo de
mejorar los
resultados
clinicos.

Evaluar los
primeros cinco
anos del
programa de
cribado neonatal
para fibrosis
quistica en el
estado de Séo
Paulo, Brasil,
implementado en
el Hospital de la

Metodologia
estudio
retrospectivo de
cohorte

Metodologia
estudio
retrospectivo de
cohorte

una opcion terapéutica superior frente
a moduladores antiguos o placebo.

Resultados: Los nifios
diagnosticados bajo el nuevo
programa (2019-2022) mostraron un
diagnostico significativamente mas
temprano (0.8 + 0.5 afios) en
comparacion con el grupo anterior (4.2
+ 2.1 anos). A los 8 afios, presentaron
mejores resultados clinicos: mayor
indice de masa corporal (IMC) para la
edad (-0.5+ 0.4 vs. -1.8 £0.7) y mejor
funcion pulmonar (FEV1%: 85% #
10% vs. 68% £ 15%).

Conclusiones: La implementacion
de un programa estructurado para el
diagndstico temprano, combinado con
un enfoque multidisciplinario en el
cuidado, mejora significativamente el
estado nutricional, la funcién pulmonar
y reduce la morbilidad en nifios con
fibrosis quistica en Uzbekistan.

Resultados: Se realizaron pruebas
de cribado a 173,571 recién nacidos,
de los cuales 1,922 (1.1%)
presentaron niveles elevados de
tripsinégeno inmunorreactivo (IRT1 2
70 ng/mL). De estos, 1,795 (93.4%)
realizaron la segunda prueba (IRT2), y
102 (5.2%) tuvieron resultados
elevados (IRT2 = 70 ng/mL). Se
identificaron 26 casos confirmados de
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original en
inglés)

The Role of
Psychological
Interventions
in Enhancing
Quality of Life
for Patients
with Cystic
Fibrosis—A
Systematic
Review
(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)

2025 (Suiza)

Revista
Healthcare
(MEDLINE

)

Facultad de
Medicina de
Ribeirdo Preto,
Universidad de
Sao Paulo,
desde el 6 de
febrero de 2010.

Evaluar la
efectividad de
intervenciones
psicolégicas
(como CBT, ACT,
estrategias
digitales y de
tele-salud) en
mejorar la
calidad de vida
(QoL) y salud
mental
(ansiedad,
depresion, estrés
percibido,
autoeficacia de
afrontamiento,
vitalidad) de
personas con
fibrosis quistica.

Metodologia
revision
sistematica
siguiendo
directrices
prisma, con
protocolo
registrado en
prospero.

fibrosis quistica, con una incidencia de
1:6,675 nacimientos.

Conclusiones: El programa de
cribado neonatal para fibrosis quistica
en el estado de Sao Paulo ha
demostrado ser efectivo en la
identificacion temprana de casos, con
una alta tasa de seguimiento y
diagndstico oportuno. Sin embargo, se
identificaron tres casos que no fueron
detectados por el programa, lo que
resalta la importancia de mantener
una vigilancia clinica continua y la
necesidad de mejorar los protocolos
de cribado para reducir los falsos
negativos.

Resultados: Las intervenciones
psicolégicas revisadas mostraron
reducciones significativas en sintomas
de depresion, ansiedad y estrés
percibido; aumentos en la autoeficacia
para afrontar la enfermedad y mejoras
en la vitalidad y funcionamiento
emocional.

Conclusiones: Las intervenciones
como CBT y ACT, especialmente
cuando se entregan mediante
modalidades de tele-salud, tienen un
impacto relevante en la mejora de la
salud mental y calidad de vida de
pacientes con fibrosis quistica; se
recomienda que estas intervenciones
formen parte rutinaria del tratamiento
multidisciplinario. es necesario en el
futuro realizar estudios con tamafos
de muestra mayores.
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Nutritional
Care in
Children with

Cystic Fibrosis

(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)

Parametros
del sistema
respiratorio y
marcadores
clinicos para
nifos con
fibrosis
quistica:
estudio
descriptivo
(Articulo
original en
inglés)

2023 (ltalia)

2025 (Brasil)

Revista
Nutrients
(MEDLINE

)

Revista
Fisioterapi
ae
Pesquisa
(SciELO)

Revisar y
actualizar las
estrategias
nutricionales en
ninos con fibrosis
quistica,
enfocandose en
la importancia de
una dieta
hipercaldrica y
rica en grasas, el
control de la
malabsorcion
mediante terapia
de reemplazo
enzimatico
pancreatico, y la
suplementacion
adecuada de
vitaminas
liposolubles.

Investigar la
relacion entre los
parametros del
sistema
respiratorio y los
marcadores
clinicos en ninos
y adolescentes
con fibrosis
quistica, y
comparar
aquellos con
parametros
oscilométricos
alterados con los

Metodologia
revision
narrativa
basada en la
literatura
cientifica
actualizada

Metodologia
estudio analitico
transversal

Resultados: La revision destaca que
la base de la nutricion en pacientes
con fibrosis quistica es una dieta alta
en calorias y grasas, junto con un
mejor control de la malabsorcién
debido a la terapia de reemplazo
enzimatico pancreatico. También se
enfatiza la importancia de la
suplementacion adecuada de
vitaminas liposolubles.
Conclusiones: El manejo nutricional
en nifos con fibrosis quistica debe ser
integral y personalizado, adaptandose
a las necesidades especificas de cada
paciente. Una intervencién nutricional
adecuada es esencial para mejorar el
crecimiento, el estado nutricional y la
calidad de vida de estos nifos. Es
fundamental la colaboracion estrecha
entre pediatras, nutricionistas y otros
profesionales de la salud para
implementar estrategias efectivas de
manejo nutricional.

Resultados: Se encontr6 una
correlacion entre los parametros del
sistema respiratorio y la asociacion de
la resistencia total de las vias
respiratorias (R5) y la reactancia a 5
Hz (X5) con mutaciones genéticas,
percentiles de indice de masa corporal
(IMC) y severidad de la enfermedad.
Se observaron diferencias
significativas entre los grupos con X5
tipico y alterado (FEV1% y FEF25-
75%, p<0.001) y entre los grupos con
R5 tipico y alterado (FEV1% y FEF25-
75%, p<0.001). La altura, FEV1 (L) y
FEF25-75% (L) explicaron el 69.2%
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que presentan
valores dentro
del rango
normal.

Verificar la
relacion entre los
trastornos del
suefio (TS) y las
caracteristicas
clinicas en ninos
con fibrosis
quistica.

Metodologia
estudio analitico
transversal

de las variaciones en X5 (kPa),
mientras que la altura y FEV1 (L)
explicaron el 68.2% de las variaciones
en R5.

Conclusiones: Este estudio verifico
la relacion entre los parametros
espirométricos y  oscilométricos,
encontrando que R5 y X5 estan
vinculados a mutaciones genéticas,
percentiles de IMC y severidad de la
enfermedad. La espirometria de
rutina, asi como la evaluacion del peso
y la altura, son esenciales en el
manejo de la enfermedad pulmonar en
pacientes con fibrosis quistica.

Resultados: En total, 33 individuos
participaron en este estudio, con una
edad media de 1.49+1.15 afios en el
GL y de 11.38£2.88 afios en el GE. En
el GL, el 72.2% eran eutroficos y el
22.2% eran propensos a TS. En el GE,
el 80% presentaron bajo peso y el
73.3% presentaron TS (con una media
de 4227+7.75 en la escala de
trastornos del suefo en nifios). Se
encontrd una asociacion entre los TS
y el estado nutricional en la muestra
total, con predominio de TS en
individuos con bajo peso (p=0.013).

Conclusiones: Este estudio encontré
una tendencia hacia los TS en esta
poblacién, especialmente en ninos
con bajo peso. Los TS pueden influir
negativamente en el estado nutricional
de los ninos con fibrosis quistica, lo
que resalta la importancia de una
evaluacion integral que incluya el
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Fibrosis
quistica
(Articulo de
revision
narrativa en
espaniol)

Diagnosis and
Management
of
Gastrointestin
al
Manifestations
in Children
with Cystic
Fibrosis
(Articulo de
revision
narrativa en
inglés)

2023
(Estados
Unidos)

2024
(Rumania)

Revista
Médica
(SciELo)

Revista
Diagnostic
s
(EMBASE)

Proporcionar una
vision integral
sobre la fibrosis
quistica,
abarcando
aspectos como
la fisiopatologia,
diagndstico,
tratamiento y
manejo
multidisciplinario
dela
enfermedad.

Sintetizar el
conocimiento
existente sobre
las
manifestaciones
gastrointestinale
s (G-l)de la
fibrosis quistica
en ninos,
describir los
distintos tipos de
manifestaciones,
los métodos de
diagnéstico y las

Metodologia de
revision
narrativa,
analizando
estudios
clinicos, guias
de practica
clinicay
recomendacion
es de expertos

Metodologia de
revision
narrativa

sueno como un componente clave en
el manejo de estos pacientes.

Resultados: La fibrosis quistica es
una enfermedad genética autosémica
recesiva  caracterizada por la
produccion de moco espeso y
pegajoso que afecta principalmente
los pulmones y el sistema digestivo.

El diagnéstico temprano vy el
tratamiento  multidisciplinario  han

mejorado significativamente la
esperanza y calidad de vida de los
pacientes.

Conclusiones: La fibrosis quistica
requiere un enfoque de manejo
integral que involucre a un equipo
multidisciplinario para optimizar los
resultados en los pacientes. El avance

en las terapias y el diagndstico
temprano han transformado el
pronéstico de la enfermedad,

permitiendo una vida mas larga y de
mejor calidad para los afectados.

Resultados: Los pacientes con
fibrosis quistica con frecuencia
presentan una gama variada de
manifestaciones  gastrointestinales:
insuficiencia pancreatica exocrina,
ileo meconial, sindrome de
obstruccién intestinal distal (DIOS),
sobrecrecimiento  bacteriano  del
intestino delgado (SIBO), inflamacién
intestinal, constipacion, reflujo
gastroesofagico, y otros problemas
gastricos/duodenales.

Conclusiones: Una identificacion
temprana y manejo adecuado de las
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The effect of
respiratory
muscle
training

on children
and
adolescents
with cystic
fibrosis:

a systematic
review and
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(Articulo de
revision
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estrategias
terapéuticas,
incluyendo
tratamientos
innovadores
dirigidos a los
efectos
fundamentales
de la
enfermedad en
el tracto
gastrointestinal.

Determinar la
efectividad del
entrenamiento
de musculos
respiratorios
(inspiratorio y/o
espiratorio)
respecto a
fuerza,
resistencia
muscular
respiratoria,
funcion
pulmonar, tos,
capacidad de
ejercicio, calidad
deviday
seguridad en
nifnos y
adolescentes
con fibrosis
quistica

Metodologia
revision
sistematica con
metanalisis de
ensayos
clinicos
controlados

manifestaciones gastrointestinales en
nifios con fibrosis quistica son criticos
para mejorar el estado nutricional, la
calidad de vida y la supervivencia.
Debido a la complejidad y variedad de
estas manifestaciones, se requiere un
enfoque multidisciplinar y seguimiento
cuidadoso. Ademas, hay una
necesidad urgente de mas estudios
clinicos que proporcionen evidencia
solida para optimizar las opciones
terapéuticas y entender mejor los
efectos a largo plazo de los nuevos
tratamientos como los moduladores
de CFTR, sobre los sintomas
gastrointestinales.

Resultados: Se incluyeron seis
estudios con un total de 151
participantes; el metanalisis reveld
que en general no hubo diferencias
estadisticamente significativas entre
los grupos de intervencién y control
para fuerza muscular respiratoria
global, funcién pulmonar o capacidad
de ejercicio.

Conclusiones: Aunque la calidad de
la evidencia es baja o muy baja, los
hallazgos apuntan a que el
entrenamiento de los musculos
respiratorios puede tener beneficios
clinicamente relevantes,
especialmente entrenamiento
inspiratorio, en ninos/adolescentes
con fibrosis quistica; se sugiere que
este enfoque sea considerado caso
por caso, con protocolos optimizados
y supervisados; se requiere mas
investigacion  con  metodologias
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Beneficial
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effect of
autogenic
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(Articulo
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BMC
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mediante
comparacion con
intervenciones
sham o sin
intervencion.

Evaluar el efecto
agudo de una
sesién de
drenaje
autégeno
(autogenic
drainage, AD)
sobre la
resistencia
pulmonar
periférica medida
por el sistema de
oscilometria de
impulsos (I0S) y
el modelo
extendido de
resistencia-
inercia
compliance
(eRIC), y
también
cuantificar
secreciones
movilizadas
(peso humedo
del esputo),
teniendo en
cuenta el grado
de congestién
bronquial en
ninos con fibrosis
quistica en
estado estable.

Metodologia
estudio
prospectivo
intervencional

robustas, muestras mayores,
seguimiento a largo plazo vy
estandarizacion de intervenciones

para confirmar eficacia y seguridad.

Resultados: Después de una sesion
de drenaje autégeno, los nifios con
congestion bronquial moderada a
severa mostraron una disminucion
significativa en la resistencia entre 5-
20 Hz (R5-20 Hz) (p=0.025) y en la
resistencia periférica calculada con el
modelo eRIC (p=0.037), mientras que
los nifos sin congestién no tuvieron
cambios significativos.

Conclusiones: Una sesion de
drenaje autégeno puede reducir la
resistencia pulmonar periférica en
nifos con fibrosis quistica que
presentan congestion bronquial
moderada a severa, lo que sugiere
que técnicas de aclaramiento de vias
aéreas pueden tener un efecto
inmediato sobre la funcién respiratoria
distal; estos efectos no se observan en
pacientes sin congestion; se necesita
evaluar si estos cambios tienen
impacto clinico duradero y beneficios
funcionales en seguimiento a mediano
plazo.
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Evaluar el
impacto de los
moduladores de
la proteina CFTR
(especialmente
la terapia triple
elexacaftor/tezac
aftor/ivacaftor,
ETI) sobre
funciones
gastrointestinale
s, estado
nutricional, salud
Oseay
compromiso
hepatobiliar en
pacientes
pediatricos con
fibrosis quistica;
asi como senalar
qué debe saber
un
gastroenterdlogo
pediatrico para
monitorear los
beneficios y
riesgos en estas
areas.

Metodologia de
revision
narrativa

Ofrecer una
vision
actualizada de
los conceptos
fundamentales
de la fibrosis
quistica
(actividad del
gen CFTR,
variedad de

Metodologia
revision
narrativa

Resultados: Los moduladores de
CFTR muestran mejoras significativas
en la funciéon gastrointestinal: mayor
absorcién de nutrientes, disminucion
de la inflamacion intestinal, mejoria en
los sintomas digestivos y elevacion de
las vitaminas liposolubles. ETI
también se asocia con aumento de
masa magra, cambios positivos en la
composicién corporal y tendencias
alentadoras en  microarquitectura
Osea.

Conclusiones: Los moduladores de
CFTR representan un avance
terapéutico transformador en la
fibrosis quistica pediatrica, ampliando
los beneficios mas alla de lo
respiratorio hacia mejoras sistémicas
en digestion, nutricién, huesos y salud
hepatobiliar. Sin embargo, debido a
las respuestas variables y los posibles

efectos adversos hepaticos, es
necesario un seguimiento clinico
cercano, personalizacion del

tratamiento y protocolos de monitoreo
adaptados para nifios, especialmente
con enfermedades hepaticas previas.

Resultados: Los autores describen
que la fibrosis quistica, causada por
variantes del gen CFTR (méas de 2000
identificadas) con distintas categorias
funcionales, afecta mdltiples érganos
con manifestaciones variables, siendo
pulmén 'y pancreas los mas
comprometidos; reportan que en
Latinoamérica la prevalencia vy
supervivencia ha mejorado, pero
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mutaciones y su
clasificacion,
manifestaciones
clinicas
multiorganicas,
diagndstico,
terapias actuales
incluyendo
moduladores de
CFTR, terapias
emergentes
como terapia
génica y edicion
genética), para
servir como base
para mejorar el
manejo clinico,
diagnéstico
temprano y
estrategias
terapéuticas en
poblaciones
latinoamericanas

sigue siendo mucho menor que en
paises desarrollados, con diagnéstico
tardio y acceso limitado a terapias
avanzadas.

Conclusiones: Concluyen que los
avances en diagndstico, tratamientos
de soporte y los moduladores de
CFTR han transformado el manejo de
la fibrosis quistica, mejorando la
expectativa de vida, pero persisten
barreras como el acceso desigual,
diagnéstico tardio y limitaciones en

recursos sanitarios; ademas,
subrayan la necesidad de
implementar estrategias
multidisciplinarias, mejorar la

infraestructura clinica, la capacitacién
de personal y politicas de salud que
permitan incorporar terapias
emergentes para todos los pacientes.

Fuente: Elaboracién propia
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Re“"me“ La fibrosis quistica es una enfermedad genética autosémica recesiva y
mult|5|5tem|ca causada por la disfuncién del canal CFTR. Este trabajo revisa la evidencia actual sobre el
tratamiento multidisciplinario en nifios con fibrosis quistica, destacando la interaccion entre terapias
farmacoldgicas, fisioterapia respiratoria, soporte nutricional y atencién psicoldgica. En conclusidn, el enfoque
multidisciplinario constituye el pilar del manejo contemporaneo, transformando una enfermedad antes letal en una
condicién crénica controlable con expectativas de vida prolongadas.

Figura 1: Fibrosis quistica

La fibrosis quistica es una enfermedad genética rara, causada por mutaciones
en el gen CFTR, siendo la mas frecuente la AF508. La alteracién genera
secreciones espesas y deshidratadas que afectan los sistemas respiratorio y
digestivo, provocando infecciones respiratorias recurrentes, insuficiencia
pancreatica y malnutricion; su diagnostico continia siendo un desafio. El
manejo actual busca mantener la funciéon pulmonar, optimizar el estado
nutricional y controlar infecciones mediante un abordaje integral y
multidisciplinario, que combine terapias moduladoras del CFTR, antibicticos,
- fisioterapia respiratoria y soporte nutricional especializado.

figus; & Ta '":ge" ":"e,s"a ‘28 EL Objetivo es revisar y sintetizar la evidencia cientifica actual sobre el tratamiento

;ma::;fdn;:;rzm:;:: de la flbr05|s quistica en la poblacién peditrica con un enfoque multidisciplinario.

Fuente: Elaboracién propia ’ . Se realizo una blisqueda bibliogréfica en los sitios Medline, PubMed,
LILACS SciELO y EMBASE entre juli to de 2025 obteniendo 85 estudi

£

Discusion

i La fibrosis qmstlca (FQ) es causada por mutacwnes en el gen CFTR, principalmente la
AF508, que provoca afectacion respiratoria y digestiva. Su diagnéstico suele hacerse en la infancia mediante cribado
neonatal o test del sudor. Los avances terapéuticos y el manejo integral han incrementado la supervivencia, superando
actualmente los 50 afios en paises desarrollados.

Los moduladores de CFTR han transformado el tratamiento de la FQ al corregir el defecto molecular
subyacente. Combinaciones como elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor mejoran significativamente la funcion pulmonar, los
sintomas respiratorios y el estado nutricional. Antes de iniciar la terapia, se requiere la identificacion del genotipo CFTR
para un manejo per

'p5|cologos y personal de enfermerla mejora la funcién pulmonar, el estado nutrlcmnal y la calidad de wda Este modelo
integral permite seguimiento continuo, previene complicaciones y brinda una atencién centrada en la poblacion

Tabla 1. Evidencia cientifica sobre el tratamiento

multidisciplinario de la fibrosis quistica pediatrica Figura 2: Equipo

mutidisciplinario enla La fibrosis quistica
R v e atenidn de fibrosis quistica v peditrica requiere un abordaje integral
basado en la colaboracion interdisciplinaria. EL
T HERT IR Sl tratamiento farmacoldgico, por si solo, es
B insuficiente sin el apoyo coordinado de
neumologia, gastroenterologia, fisioterapia,
nutricién, psicologia y enfermeria. Los equipos
multidisciplinarios mejoran la  funcion
e kgt pulmonar, el estado nutricional y la calidad de
rospiratoria O vida, prolongando la supervivencia. Promover
& centros especializados y atencién continua y
et @ @ humanizada es clave para optimizar el

oo - Gemttica! prondstico vy bienestar de estos pacientes.

Investigacion

Gastroenterologia

Fuente: Baboracion propia con IA
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