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FIBROSIS QUISTICA DEL ADULTO: RASGOS DIFE-
RENCIALES CON LA ENFERMEDAD PEDIATRICA
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Introduccién

La Fibrosis Quistica (FQ) fue descrita por primera vez
hace mas de 60 afios cuando Fanconi definié en 1936 la
“fibromatosis congénita familiar del pancreas con bron-
quiectasias”! Desde entonces, algunos avances han
sido decisivos en el mejor conocimiento de la enferme-
dad ,como la descripcion por Gibson y Cooke del méto-
do para la determinacion de la concentracion de electro-
litos en el sudor en 1959; el descubrimiento por Quiton
del defecto especifico (reabsorcion defectuosa del clo-
ro) a nivel de las células epiteliales del epitelio glandular
en 1983y dos afios mas tarde, la localizacion en el brazo
largo del cromosoma 7 del gen defectuoso de la FQ por
Collins, Tsui y Riordan2-5,

La FQ es una enfermedad genética con herencia auto-
soémica recesiva que afecta aproximadamente a 1/2.000-
4.000 neonatos. El portador de la enfermedad presenta
una sola mutacién y es asintomatico. En una pareja de
portadores el riesgo de FQ en la descendencia es del
25%, un 50% de ser portadores y el 25% restante no
tendra ninguna mutacién. Un afectado de FQ presenta
dos mutaciones, una de cada progenitor®. La proteina
codificada por el gen FQ, la CFTR (proteina de la fibrosis
quistica reguladora de la conductancia transmembrana)
es, en esencia, un canal del cloro y su malfuncién o
inactividad va a generar alteraciones hidroelectroliticas
en las secreciones de las glandulas exocrinas repartidas
por gran parte del organismo; la CFTR es ademés un
regulador de la conductancia transmembrana actuando
sobre otros canales de iones cloruro e iones sodio®. Las
anomalias en el pH de las organelas intracelulares van a
originar, a su vez, alteraciones de las mucoproteinas y
disfuncién en el metabolismo del calcio. Todas estas
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modificaciones, unidas a otros posibles defectos actual-
mente en fases de investigacion, van a dar lugar en
ultima instancia a un espesamiento de las secreciones
bronquiales produciendo obstruccion e inflamacién con
tendencia a la infeccién crénica y aumento de neutroéfi-
los, cuya lisis produce DNA y actina que incrementan
aun mas la viscosidad de las secreciones perpetuando
ese “circulo vicioso” obstruccién-inflamacion-infeccion
con las consiguientes manifestaciones clinicas.

Se han sugerido cinco mecanismos moleculares por los
gue una mutacion podria producir a una disfuncién del
canal CFTR. En general, las mutaciones de clase | y Il
impiden la maduracion de la proteina y se asocian a un
fenotipo de FQ grave, mientras que las mutaciones de
clase IV estan asociadas con una amplia variabilidad
fenotipica. Las mutaciones de la clase | (G542X) condu-
cen a la ausencia de produccion de proteina y las muta-
ciones de clase Il (como F508del) no permiten que la
proteina alcance la membrana apical. Las mutaciones
de clase lll (G551D) son las que afectan a los dominios
reguladores o de unién ATP y producen un defecto de la
regulacion del canal de cloro. Las mutaciones de clase
IV son mutaciones en los dominios transmembrana y
dan lugar a una conduccion anémala de la corriente de
cloro regulada por AMPc. Por ultimo, las mutaciones de
clase V incluyen aquellos cambios que originan una
reduccién de la sintesis de ARNm y de proteina CFTR
que son necesarias para el funcionamiento normal del
canal de cloro? (Tabla 1). El porcentaje funcional de
proteina CFTR determinard, en general, un determinado
fenotipo clinico aunque, en mayor o menor grado, tam-
bién influird en ello la presencia de otros genes modifi-
cadores y de los factores ambientales (Tabla 2). Habi-
tualmente, si existe alrededor de un 10% de CFTR fun-
cionante, no se originaran sintomas respiratorios ni
insuficiencia pancreética y la prueba del sudor sera
negativa, presentando los enfermos azoospermia obs-
tructiva y alteracion del potencial transnasal. Si la funcio-
nalidad baja hasta un 5% se ocasionara, ademas, altera-
cion pulmonar con una prueba del sudor positiva. Si la
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Tabla 1. Clases de Mutaciones CFTR

Clase | Clase Il
G542X F508del
W1282X 1507del
3905ins T N1303K
R553X S549R
G480C

Clase llI

Clase IV Clase V
R117H 3849+10kB C—T
R347P
R334W

CFTR Cystic Fibrosis Transmenbrana Conductance Regulador

funcionalidad es proxima a un 1%, se producira asimis-
mo afectacion pancreética (FQ clasica)8.

Rasgos diferenciales de la fibrosis quistica
del adulto con la enfermedad pediatrica

1 Diferencias en los sintomas clinicos

Desde las primeras publicaciones sobre enfermos afectos
de FQ en 1938, época en la que menos del 50% de los
pacientes superaba el afio de vida, la expectativa de vida
ha ido mejorando claramente, siendo la mediana de la
supervivencia de 28.3 afios en varones y 31.8 en mujeres
en 19969 Para los pacientes nacidos en 1990 se estima
que la esperanza media de vida sera de unos 40 afios
(Figural). La principal causa de morbilidad y mortalidad
continda siendo la afectacion pulmonar que origina un
95% de los fallecimientos. Asimismo, con el aumento de
la expectativa de vida, la FQ ha dejado de ser una enferme-
dad exclusivamente pediatrica. La FQ debe incluirse en el
diagnéstico diferencial en enfermos con problemas
respiratorios compatibles (Tabla 3) e incluir la prueba del
sudor como examen rutinario para confirmar o descartar el
diagnostico. Asimismo, el mejor conocimiento de las
bases genéticas de la enfermedad ha permitido conocer
otras formas fenotipicas mas leves de la FQ con escasa
traduccién clinica durante la infancia y que van a ser diag-
nosticadas en la edad adulta (Tabla 4).

Tabla 2. Expresion del ARN mensajero de CFTRy
expresividad clinica

% ARNm de CFTR Manifestaciones clinicas

<1 Insuficiencia pancreatica

<4,5 Enfermedad respiratoria progresiva

<5 Prueba del sudor anormal

<10 Ausencia congénita de conductos
deferentes

>10 Ninguna anomalia

CFTR Cystic Fibrosis Transmenbrana Conductance Regulador

168

La mayoria de los enfermos son diagnosticados en la
edad pediatrica (alrededor del 71% se detectan antes
del primer afio de vida segun datos de la Cystic Fibrosis
Foundation10). De los 20.096 pacientes registrados en
EEUU hasta el afio 1995, el 16.8% se diagnosticaron por
historia familiar, el 0.8% mediante diagndstico prenatal,
el 2.3% por screening neonatal y el resto por presentar
alguin sintoma relacionado con FQ, siendo las infeccio-
nes respiratorias agudas o persistentes (50.5%), la mal-
nutricion o el retraso del crecimiento (42.9%) y la estea-
torrea (35%) los mas frecuentes.

Alrededor del 8% de los enfermos son diagnosticados
en la adolescencia y edad adulta. Muchos de ellos
presentan los sintomas clasicos de la enfermedad pero
en forma mas atenuada. En un subgrupo de pacientes,
las manifestaciones pulmonares no empiezan a ser
evidentes hasta la adolescencia con sinusitis, tos
crénica 0 neumonias recurrentes. En algunos casos la
presentacion es mas inusual, en forma de aspergilosis
broncopulmonar alérgica, asma atipica de dificil control,
hemoptisis recurrentes o el hallazgo de Pseudomonas
aeruginosa en una muestra respiratoriall-14, Otro sub-
grupo de enfermos presenta, en ausencia de afectacion
pulmonar, procesos aislados como cirrosis hepatica,
pancreatitislS o agenesia bilateral de los conductos de-
ferentes (ABCD)16. Por ultimo algunos pueden estar
asintomaticos y ser diagnosticados al existir algun fami-
liar afecto de FQ.

Revisando las distintas series publicadas que se reco-
gen poblacion adulta, nos encontramos con dos tipos
de pacientes, segun la edad del diagndstico: enfermos
diagnosticados en la infancia con clinica multisisté-
micas y, en general, con afectacion pulmonar progresiva
y grave (FQ clasica), y pacientes diagnosticados en la
edad adulta que suelen mostrar sintomas mas leves.

Santagneses et all? en 1979, describieron 75 enfermos
adultos con FQ y los compararon con otros 232 casos
recogidos en la literatura; en esta serie, sélo 16 pacien-
tes fueron diagnosticados en la edad adulta. Casi 20
aflos mas tarde, Gan et all8 analizaron 143 adultos con
FQ de los que Unicamente 25 fueron diagnosticados
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Tabla 3. Caracteristicas fenotipicas de los pacientes
con Fibrosis Quistica

1 Enfermedad respiratorioa crénica

a) Colonizacion persistente o infeccion por patégenos tipicos
de FQ (Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae,
Pseudomonas aeruginosa y Burkholderia cepacia)

b) Tos y expectoracion cronica.

c) Alteraciones persistentes radiograficas (bronquiectasias,
atelectasias, hiperinsuflacion e infiltrados)

d) Alteracion ventilatoria obstructiva
e) Poliposis nasal

f) Acropaquias

2 Anormalidades gastrointetinales y nutricionales

a) Intestinales: ileo meconial, obstruccion intestinal distal, pro-
lapso rectal

b) Pancreaticas: insuficiencia pancreatica, pancreatitis recu-
rrente

¢) Hepaticas: evidencia clinica e histologica de cirrosis biliar
focal y multilobular

d) Nutricional: hipoproteinemia, deficiencias de vitaminas lipo-
solubles, malnutricion proteica y retraso en el crecimiento

3 Sindromes pierde sal: deplecién aguda de sal o
alcalosis metabolica croénica.

4 Alteraciones urogenitales que llevan a azoospermia
obstructiva

después de los 16 afios (con una edad media de diag-
noéstico de 27,7 afios) y los compararon con 118 pacien-
tes diagnosticados precozmente. Observaron que los
enfermos de diagnostico tardio presentaron una afecta-

Tabla 4. Criterios clinicos de sospecha de Fibrosis
Quistica en pacientes adultos

Bronquiectasias de etiologia desconocida con colonizacion
crénica por Pseudomonas aeruginosa

Bronquiectasias de etiologia desconocida con colonizacion
cronica diferente a Pseudomonas aeruginosa

Neumonias de repeticion
Aspergilosis broncopulmonar alérgica
Pancreatitis recidivante

Azoospermia

Familiar afectado de fibrosis quistica

cion pulmonar méas leve, menos proporcion de insufi-
ciencia pancreatica y mutaciones diferentes. En este
trabajo se apuntan como posibles causas del diagnds-
tico tardio la presencia de sintomas mas leves, a que el
meédico no reconocid bien los sintomas y al hallazgo de
resultados no concluyentes en las pruebas utilizadas.
Sin embargo, publicaciones mas recientes recogen
cada vez una mayor proporcion de enfermos con diag-
nostico tardio. Asi, De Gracia et all® describieron 111
adultos con FQ, 61 diagnosticados antes de los 16 afios
y 60 después. Estos dos grupos de enfermos con FQ se
diferenciaron en que el grupo de diagndstico tardio pre-
sentd una edad media superior, menor incidencia de
insuficiencia pancreatica, de malnutricién, de afectacion
hepatica, de colonizacién bronquial crénica por Pseudo-
monas aeruginosa, de ingresos hospitalarios, de indica-
cion de trasplante pulmonar y de fallecimientos por la
enfermedad; por el contrario, en este grupo, se registré
una mayor incidencia de pancreatitis, aspergilosis bron-
copulmonar alérgica y una mejor funcién pulmonar.
Gilljlam et al20 en 2004 describieron 73 pacientes diag-
nosticados en la edad adulta de un total de 1051 enfer-

Figura 1. Mediana de supervivencia de |los pacientes con Fibrosis Quistica, 1985-2001.
Datos del Registro de pacientes de la Fundacion Americana de FQ
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Tabla 5. Criterios diagndsticos de la Fibrosis Quistica

Existencia de una o mas de las caracteristicas fenotipicas

o antecedente de Fibrosis Quistica en un hermano o cribado
neonatal positivo

MAS:

Cloruro en sudor elevado en dos 0 mas ocasiones
(> 60mEq/L)

o identificacion de dos mutaciones causantes de Fibrosis
Quistica

o demostracion de trasporte ionico anomalo en epitelio nasal

mos controlados en la Unidad de FQ de Toronto; 27 de
los 73 enfermos fueron diagnosticados antes de 1990
(3%) y 46 después (18%). En esta serie, los diagnos-
ticados de forma tardia presentaron con frecuencia
insuficiencia pancreatica, grado variable en la afectacion
pulmonar y, a veces, manifestacion de un solo érgano
como pancreatitis recurrente o ausencia bilateral de
conductos deferentes. Por ultimo, Rodman et al21 en el
2005, compararon entre si 55 pacientes con FQ con
méas de 40 afios de edad, 28 diagnosticados precoz-
mente y 27 de forma tardia, confrontando su serie con
la del Registro Americano en el que 1160 pacientes son
mayores de 40 afios de un total de 23.105 enfermos
registrados. Rodman et al2! concluyen que los enfer-
mos con un diagnéstico tardio presentan menos sinto-
mas digestivos, mejor situacion pulmonar y estado nu-
tricional, menor proporcién de colonizaciones por Pseu-
domonas y mayor por micobacterias ambientales, ob-
servando también que en este grupo predomina sexo
femenino.

En definitiva, los enfermos que son diagnosticados en la
infancia son los que mostraran manifestaciones pulmona-
res y digestivas mas graves de la enfermedad, asi como
de sus complicaciones y consecuencias (hemoptisis, neu-
motérax, diabetes, desnutricién y afectacion pulmonar
terminal), por lo que su expectativa de vida con menos
frecuencia superard los 40 afios. En general, este grupo de
pacientes son los que demandaran una mayor asistencia
sanitaria y precisaran de un control exhaustivo por parte
del grupo multidisciplinar de la Unidad de FQ.

2 Diferencias en el diagnoéstico

Los criterios para el diagnostico de FQ comienzan con la
sospecha clinica y posterior confirmacion con la prueba
del sudor, estudio genético y en casos especiales reali-

zacion de potencial transnasal?2-24 (Tabla 5)

A pesar de los afios, la prueba del sudor sigue siendo la
técnica fundamental en el diagnéstico. Con esta técnica
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medimos la concentracion de cloro en el sudor, tras
estimular la glandula sudoripara por iontoforesis con
pilocarpina. Se considera positiva si se encuentra una
concentracion de cloro superior a 60mmol/l en dos
muestras separadas. En los nifios, una concentracion
superior a 40 mmol/l es muy sugestiva de FQ25. En caso
de duda se puede realizar la determinacion de la
concentracion de sodio y el cociente Cl/Na, que es
mayor de 1 en pacientes con FQ, estando ambos iones
proporcionalmente elevados. La prueba puede presen-
tar falsos positivos en entidades como el hipotiroidis-
mo, insuficiencia suprarrenal, malnutricion severa o
anorexia nerviosa, entre otras. Debe repetirse la prueba
del sudor siempre que resulte positiva, si esta cercana
al limite (40-60 mmol/l en adultos) y en aquellos
pacientes supuestamente diagnosticados de FQ que no
siguen la evolucién clinica esperada26.27, Por otra parte,
desde 1975 se describen cada vez mas pacientes con
alta sospecha diagnéstica de FQ pero con prueba del
sudor negativa; estos casos han ido proliferando en la
literatura paralelamente al mayor conocimiento del gen
de la CFTR y de los efectos que sus mutaciones tienen
sobre el individuo28-30,

El inico método directo existente para el diagnostico de
la enfermedad es el hallazgo de mutaciones en los dos
alelos del gen de la CFTR. Toda mutacién implicada en
el gen CFTR debe causar cambios en la secuencia de
aminoacidos que afecten a la sintesis o a la funcion del
CFTR En la actualidad estan descritas 1200 mutaciones
(pueden consultarse en internet en la pagina del CF
Genetic Analysis Consortium, www.genet.sickkids.on.
ca/cftr/, ordenadas por su localizacion dentro del gen).
En Espafia, la poblacion es genéticamente muy hetero-
génea, Casals et al sefialan que 75 mutaciones serian
responsables del 90.3% de las alteraciones. De todas
ellas, so6lo 3 presentan una frecuencia superior al 2%:
F508 del (53.2%), G542X (8.4%) y N1303K (2,6%). La
distribucion de estas mutaciones es bastante desigual
en las distintas areas de la peninsula. Asi, por ejemplo,
en el norte es mucho mas frecuente la F508del (80% en
Asturias y 73% en el Pais Vasco), mientras que la muta-
cion G542X se manifiesta més en la cuenca mediterra-
nea (11.8%)31.

El problema diagndstico puede surgir cuando nos en-
contramos ante un paciente con al menos una mutacion
leve. En estos casos, el espectro clinico de la enferme-
dad puede variar ampliamente, con ausencia de clinica
digestiva, fertilidad e, incluso, una prueba del sudor
normal, con el consiguiente problema diagnéstico32. En
esta Ultima situacion nos encontrariamos en el caso de
la mutacion IVS8-6(5T) (localizada en el intrén 8, muta-
cion de "splicing”), también conocido como alelo 5T16.33,
cuya presencia en varones, aunque parecen implicados
otros factores genéticos no conocidos, esta fuertemen-
te asociada a agenesia congénita de vasos deferentes
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Figura 2. Nueva propuesta para €l diagnostico de Fibrosis Quistica.

Modificado de Bush y Wallis#2.

Alteraciones del gen CFTR

Mutaciones genéticas

Nueva clasificacion FQ

Pre FQ - Genética

‘ Puede producir ‘

Fenotipo molecular

Pre FQ eléctrica o bioquimica

‘ Puede producir ‘

Efectos biolégicos

* Puede determinar

Enfermedad clinica

(CBAVD), sin ninguna o poca manifestacion pulmonar o
digestiva. La presencia de esta mutacion en ambos
cromosomas no se considera diagnéstica de FQ, pero la
asociacion de un alelo 5T con una mutacion reconocida
como causante de enfermedad si es diagndéstico. Un
caso similar ocurre con la mutacion R117H (mutacién
leve relacionada con edad tardia de inicio de los sinto-
mas, suficiencia pancreatica y niveles de cloro en el
sudor bajos) que, acompafiada de la mutacion 5T en el
mismo cromosoma, se asocia a enfermedad, aunque
ninguna de los dos de manera aislada puede considerar-
se mutacion de FQ. Otro caso de mutacién del gen de
la CFTR que presenta variaciones de expresion segin
los 6rganos es la mutacion 3849 + 10 Kb C—T, también
de localizacion intronica, que en homocigosis o hetero-
cigocis con F508del produce una enfermedad pulmonar
sugestiva de FQ, pero con suficiencia pancreatica, ferti-
lidad masculina y la prueba del sudor normal, lo que fre-
cuentemente conduce a errores diagndsticos34-36.

Para aquellos casos en los que la prueba del sudor no es
concluyente, se ha demostrado como una herramienta
muy Util la constatacion de la alteracion del transporte
activo de iones (sodio y cloro) que se produce en el
epitelio respiratorio, a través de la medida del diferencial
del potencial transnasal (PD)37-39. La técnica para medir
el PD fue descrita en 1981 por Knowles40. En 1994 fue
modificada por Middleton, realizandose no sélo la deter-
minacion de PD basal sino también tras la perfusion con
amiloride, solucion libre de cloro con isoprenalina. Ello
permitié una mayor discriminacién entre pacientes FQ y
no FQ41 Tres fenédmenos ocurren en el paciente con FQ:
mayor diferencia de PD debido al aumento de absorcién
de sodio y a la impermeabilidad al cloro, mayor
inhibicién de PD tras la perfusién con un inhibidor de los
canales de sodio como el amiloride, y poco o ningin
cambio tras la perfusion con soluciones bajas o libres
de cloro junto a isoproterenol (estimulador de AMPc)10,
En Espafia, en pocas Unidades de FQ se dispone de la
misma, ya que no existen aparatos validados en el mer-

FQ subclinica

Puede determinar *

Enfermedad FQ clasica

cado y, en la mayoria de los casos, se ha de realizar un
montaje manual de un voltimetro de alta impedancia
con electrodos que se localizan uno, el de medida, bajo
la turbina inferior de la fosa nasal y, otro, el de referen-
cia, en el antebrazo. Es importante, al poner en marcha
la técnica, validarla rigurosamente, estableciendo valo-
res de referencia con un grupo control, instaurar un
protocolo bien definido y siempre realizar varias medi-
ciones, teniendo en cuenta la importancia del lugar de
colocacion de los electrodos, y recordar que la presen-
cia de polipos nasales o edema de la mucosa puede
alterar los resultados.

Como se ha sefalado en el apartado anterior, la variabili-
dad clinica nos orienta a pensar en la enfermedad y a
diagnosticar a los enfermos con FQ en la infancia o en
la edad adulta. De la revision de la literatura se deduce
que, en el grupo diagnosticado en la edad adulta, la
prueba del sudor va a ser negativa con mayor frecuencia
0 mostrar valores intermedios y el estudio genético que
se realiza habitualmente va a ser con menos frecuencia

Tabla 6. Unidad Multidisciplinaria de Fibrosis Quistica

Coordinador — Diplomado en enfermeria
Director — Neumologo

Gastroenterélogo

Experto en Nutricién y Dietética
Rehabilitador-Fisioterapeuta

Trabajador Social

Psicélogo

GRUPO COOPERADOR

Psiquiatra Reumatologo
Obstetra Otorrinolaringélogo
Urélogo Genetista
Endocrindlogo Radidlogo

Cirujano
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informativo para FQ. De manera que, para la confirma-
cion del diagnéstico, se va a requerir a menudo el ras-
treo del gen o el analisis del potencial transnasal.
Concretamente, Gilljam et al20 encuentran que de los 46
adultos que fueron diagnosticados tardiamente, el 65%
presentd una prueba del sudor positiva, en un 33% se
detectaron las dos mutaciones, en el 67% ambas técni-
cas fueron positivas y se precisé de la determinacion
del potencial transnasal para la confirmacién diagnos-
tica en el 33% restante.

Dada la versatilidad de los fenotipos de la enfermedad,
Bush y Wallis propusieron definir 4 categorias de FQ:
pre FQ genética que englobaria aquellos sujetos asinto-
matico con una genética compatible con la enfermedad,
FQ clasica que incluiria enfermos con sintomas tipicos,
pre FQ eléctrica o quimica que incluiria aquellos sujetos
con cierta disfuncion organica subclinica puesta sélo en
evidencia con pruebas funcionales especificas y FQ
subclinica que englobaria aquellos sujetos asintoma-
ticos pero con datos bioquimicos o eléctricos de FQ42,
43 (Figura 2).

3 Diferencias en el tratamiento

La puesta en marcha de unidades de FQ especializadas,
compuestas por un amplio abanico de expertos en las
diferentes patologias que pueden afectar a estos
pacientes, ha sido uno de los principales factores favo-
recedores de la buena evolucién de estos enfermos y
del espectacular incremento de la expectativa de vida
experimentado en las Ultimas décadas44. (Tabla 6)

El tratamiento habitual se basa, fundamentalmente, en
el manejo de las complicaciones pulmonares, con dife-
rentes técnicas de fisioterapia respiratoria, broncodilata-
dores, antiinflamatorios, mucoliticos y antibioterapia (via
oral, intravenosa o por aerosol), de las complicaciones
digestivas, con enzimas pancreaticos, hepatoprotecto-
res, y de las nutricionales con medidas dietéticas y
suplementos?2345, Los enfermos adultos diagnosticados
en la infancia, precisaran de todas estas terapias, de
forma mas intensa y controlada, dada la gravedad de su
enfermedad. En general, el grupo diagnosticado en la
edad adulta, la enfermedad es maés leve y precisaran un
tratamiento menos intensivo y a menudo, no necesita-
ran enzimas digestivos ni suplementos nutricionales. A
los pacientes que presentan formas subclinicas de la
enfermedad se les recomienda también un seguimiento
con el fin de detectar una posible progresion de la enfer-
medad.

4 Diferencias Psicosociales
Existen evidentes problemas psicosociales asociados a

una enfermedad crénica grave como es la FQ. El pacien-
te y su familia se enfrentan a graves trastornos emocio-
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nales e implicaciones psicosociales, que variardn en
cada etapa de la vida y a lo largo del proceso de la enfer-
medad. Los momentos claves son el del diagnéstico, la
entrada en el colegio, la adolescencia, las reagudizacio-
nes, el agravamiento de la enfermedad, el trasplante y la
problematica relacionada con la etapa adulta (indepen-
dencia de la familia, relacion de pareja, estudio, trabajo,
agravamiento de la enfermedad, trasplante, situacion
terminal)46.

La patologia crénica y recurrente sujeta a mdultiples
ingresos y consultas reiterativas, tratamientos prolonga-
dos consumidores de tiempo y la vision del deterioro
inexorable crean una intensa dependencia del entorno y
sobre todo de la familia, que origina una alta incidencia
de psicopatologia en los pacientes y en sus familias,
principalmente ansiedad, depresién y deficiente funcio-
namiento social. Los problemas psicologicos se presen-
tan en mayor proporcion en aquellos pacientes con for-
mas mas graves de la enfermedad47.

La actuacion especifica del psicdlogo en la Unidad
multidisciplinar va a ir encaminada a ayudar a las fami-
lias ante las reacciones de adaptacion que producen los
momentos criticos de la enfermedad, bien de forma
individual o a través de grupos de autoayuda. Ademas,
este especialista asesorara a la familia en el desarrollo
de habilidades que permitan controlar la situacién y
evitar conductas sobreprotectoras. También sera el res-
ponsable de la deteccién de grupos de riesgo por falta
de estrategias de afrontamiento o por presencia adicio-
nal de psicopatologia, con el fin de implantar orienta-
ciones o intervenciones especializadas. Por otra parte,
sera el encargado de evaluar el bienestar emocional de
los padres y pacientes con el fin de detectar potenciales
dificultades de adaptacion y mejorar su calidad de vida.
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