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Antecedentes: La fibrosis quistica es una enfermedad de herencia autosémica recesiva,
consistente en mutaciones en el gen regulador de la conductibilidad transmembrana,
provocando una alteracién en la viscosidad de las secreciones. Reporte de caso: Presentamos
el caso de una paciente preescolar que ingresa por un cuadro de dolor abdominal crénico en
quien se le diagnostico pancreatitis necrosante como debut de fibrosis quistica, quien requirié
cuatro meses de hospitalizacién. Conclusién: La fibrosis quistica es una enfermedad con alta
tasa de morbimortalidad en la poblacién pediatrica, por lo que se deben conocer sus posibles
formas de debut y su clinica, para un manejo oportuno y seguimiento interdisciplinario.

Necrotizing pancreatitis as an atypical presentation of cystic fibrosis in a
preschool patient

ABSTRACT

Background: Cystic fibrosis is a disease with autosomal recessive inheritance, consisting of
mutations in the transmembrane conductivity regulatory gene, causing an alteration in the
viscosity of secretions. Case report: We present the case of a preschool patient admitted due to
chronic abdominal pain who was diagnosed with necrotizing pancreatitis as a cystic fibrosis
debut, requiring four months of hospitalization. Conclusion: Cystic fibrosis is a disease with a
high morbidity and mortality rate in the pediatric population; physicians should know its
possible debut forms and clinical presentation for timely management and interdisciplinary
follow-up.
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Introduccién

La fibrosis quistica (FQ) es la enfermedad con herencia auto-
sémica recesiva con mayor incidencia en la poblacién caucé-
sica, afectando a uno de cada 2 000 a 4 000 nacimientos vivos.
LA FQ se origina en variantes patogénicas en el gen regulador
de la conductibilidad transmembrana (CFTR), provocando una
alteracién en la viscosidad de las secreciones.

Se considera una enfermedad multiorganica, ya que incluye
afectacion pulmonar y pancredatica, sin embargo tambien pue-
de producir polipos nasales, azoospermia, hepatopatia crénica,
colelitiasis, diabetes mellitus, malnutricién, retraso de creci-
miento e ileo meconial en los neonatos (1). En los pacientes
con FQ, pueden desarrollarse episodios agudos, aislados o repe-
tidos de pancreatitis, siendo esta ultima entidad, una posibili-
dad de debut de la enfermedad. En la literatura, se describe una
prevalencia de pancreatitis en la FQ inferior al 2 % (2).

Reporte de caso

Paciente femenina de tres afios previamente sana, con cuadro
de un ano de evolucién de dolor abdominal intermitente que
se reagudiza asociado a estrefiimiento, distensién abdominal,
adinamia, hiporexia, emesis, diaforesis y edema en miembros
inferiores. Al examen fisico presenta hepatomegalia de 4 cm,
onda ascitica positiva. Ecografia abdominal con abundante
liquido libre en cavidad. Amilasa en 993 U/L y lipasa en 1504
U/L, por lo que se inicié6 manejo antibiético con ampicilina-

sulbactam. Se realizé tomografia axial computarizada (TAC) de
abdomen contrastado y colangioresonancia que documenta-
ron coleccién del epigastrio compatible con pseudoquiste pan-
creatico de 12 milimetros.

Present6 picos febriles asociado a paraclinicos de control
que presentan reactantes de fase aguda positivos, por lo que
se diagnosticé sepsis de origen abdominal y se inicié manejo
antibidtico con piperacilina tazobactam. La resonancia mag-
nética nuclear (RMN) abdominal contrastada, mostré pancrea-
titis necrotizante mixta mayor al 30 % con presencia de colec-
ciones pancredticas y peripancreédticas (Figura 1) por lo que se
escalona manejo antibidtico a meropenem y vancomicina.

Present6 evolucién térpida, requiriendo multiples paracen-
tesis evacuatorias, sin respuesta a albumina, furosemida y
espironolactona, por lo que se sospeché fistula pancredtica; la
cual fue descartada imagenolégicamente, ademas de ocho cul-
tivos de liquido peritoneal negativos y nueve hemocultivos
negativos. Ante una paciente con signos de respuesta infla-
matoria sistémica y reactantes de fase aguda positivos de for-
ma persistente, se inicié cubrimiento antifingico por sospecha
de infeccién invasiva.

El cuadro clinico se acompaiid posteriormente de tos, signos
de dificultad respiratoria, requiriendo oxigenoterapia de alto
flujo por cédnula nasal, con estancia en Unidad de Cuidados
Intensivos Pedidtricos (UCIP). En la radiografia de térax se apre-
cia derrame pleural bilateral con atelectasia del parénquima
pulmonar subyacente (Figura 2). La TAC de térax, evidencié obli-
teracién completa del hemitérax izquierdo (Figura 3), la ecogra-
fia toracica indic6 una distancia interpleural de 30 milimetros.

Figura 1. RMN abdomen contrastado.

Importante alteracién de la morfologia del pancreas con defecto de perfusién que compromete mas del 30 % del 6rgano, asociado a coleccién

pancreatica lobulada en la cabeza y gran cantidad de liquido ascitico.
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Atelectasia parcial del 16bulo superior derecho.

Figura 2. Radiografia de térax.

Figura 3. TAC de térax.

Derrame pleural masivo izquierdo, con liquido en cisura mayor condicionando atelectasia de este pulmoén.

Requirié multiples drenajes de empiema por toracoscopia y
toracostomia con aislamiento de Staphylococcus aureus resis-
tente a meticilina. Se realizaron dos electroforesis en sudor por
método Nanoduct® que fueron positivas y adicionalmente
niveles de 1gG4 elevados. Se inicié suplencia con enzimas pan-
credticas con mejoria del cuadro clinico y se dio egreso a los
cuatro meses de hospitalizacién con 6rdenes de estudios gené-
ticos para fibrosis quistica de manera ambulatoria.

Discusién

LaFQes una de las enfermedades hereditarias mas frecuentes
en la raza caucésica, con una frecuencia de portadores sanos
de 1/30. Probablemente la primera descripcién anatomopato-
légica se remonta al afio 1595, cuando un profesor de boténica
y anatomia realizé una autopsia a una nifia de 11 afios que
habia presentado desnutricién y fiebre héctica, encontrando
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un pancreas abultado, cirroso, blanco y brillante, ademés de
signos de pericarditis. Sin embargo, el pediatra Guido Fanconi
fue el primero en usar el térmico de fibrosis quistica, mientras
que la patéloga Dorothy Hansine Andersen describi6 la enfer-
medad en 1938, denominandola «fibrosis quistica del pan-
creas» (1,3).

La mutacién c.1521_1523delCTT (p.Phe508del) conocida
comunmente como mutacién AF508 del gen CFTR (7q31.2),
representa més del 60 % de los enfermos de FQ en el mundo;
sin embargo, se conocen mas de 2 000 mutaciones diferentes
que ocasionan esta enfermedad, clasificindose en 6 clases,
dependiendo del defecto subyacente; siendo las mutaciones
de clase I a IIl las mas graves, asociadas a insuficiencia pan-
credtica con esteatorrea y malabsorcién (3).

La FQ también puede conllevar a complicaciones pulmona-
res incluyendo hemoptisis, neumotoérax, aspergilosis, infeccio-
nes bacterianas y atelectasias (4). Esta tltima, ocurre como
resultado de tapones mucosos y enfermedad parenquimatosa
severa, las cuales tipicamente son tratadas con antibioticote-
rapia intravenosa y fisioterapia respiratoria, con resultados
satisfactorios como en nuestra paciente (5).

Los microorganismos que colonizan la via aérea de los
pacientes con FQ se asocian a la edad del paciente. Durante las
primeras etapas de la vida, la infecciones virales provocan
denudacién del epitelio pulmonar lo cual favorece la coloniza-
cién bacteriana recurrente y el estado local de inflamacién
crénica. Tras este periodo inicial, la colonizacion mas frecuente
es causada por Staphylococcus aureus y Haemophilus influenzae.
Conforme avanza la edad del paciente y la progresién de la
enfermedad, decrece la colonizacién por Staphylococcus aureus
y aumenta el aislamiento de Pseudomonas aureginosa, hasta
convertirse en el microorganismo mas frecuente en la edad
adulta. Recientemente han aumentado los aislamientos por
Staphylococcus aureus resistente a la meticilina (6), tal como se
apreci6 en este caso.

La FQ ya no es la enfermedad clasica que se diagnosticaba
en la infancia; cada vez se observan mas sintomas heterogé-
neos leves que conducen a diagndsticos en la edad adulta que
suelen debutar como enfermedad de un solo 6rgano o multi-
sistémica leve. La afectacién pancreatica es més comun y la
afectacién pulmonar suele ser leve (2).

En el pancreas, la proteina CFTR se expresa en la membrana
apical de las células ductales proximales y su alteracién en la
FQ, se traduce en una disminucién de la secrecién ductal de
cloro con la consiguiente falta de activacién del intercambio
cloro-bicarbonato, con persistencia de produccién enzimdatica
por parte de las células acinares y una insuficiencia pancrea-
tica exocrina como resultado (7).

La pancreatitis es una complicacién tardia de la FQ, con una
prevalencia estimada entre el 0.5 al 1 % en la mayoria de las
series publicadas. Se presenta en su mayoria en la adolescen-
ciay en la edad adulta (8). Sin embargo, en un estudio realiza-
do por Sojo y cols, con una muestra de 520 pacientes con diag-
néstico de FQ, se presentaron 17 casos de pancreatitis (3.3 %),
revelando una prevalencia mayor a las encontradas en la lite-
ratura (2). A pesar de que la pancreatitis aguda en la infancia
se ha incrementado de forma progresiva en los ultimos anos,
alin no se conoce con exactitud su incidencia, ya que solo exis-
ten pequenas series de casos (9). Aunque el manejo de la pan-

creatitis aguda secundaria a la FQ no difiere del aplicado en las
pancreatitis de otras etiologias, es importante el diagnéstico
etioldgico para la posibilidad de realizar consejo genético (10).

En el presente caso, el enfoque clinico fue complejo desde
su ingreso, ya que la paciente presentaba signos y sintomas
inespecificos y luego de multiples procedimientos no se apre-
ciaron caracteristicos, requiriendo varias juntas multidiscipli-
nares en las cuales no se logré determinar la causa de pancrea-
titis necrosante que la condujo a sepsis de origen abdominal y
a falla respiratoria restrictiva.

Dados los picos febriles, se inicié cubrimiento antibiético, el
cual se escaloné segiin recomendacién de infectologia pedié-
trica por la evolucién térpida de la paciente. Posterior al trata-
miento especifico de la FQ tras el diagnéstico, la paciente obtu-
vo una notable mejoria clinica y paraclinica, motivo por el cual
se consider6 podia continuar seguimiento de manera ambula-
toria. Por lo anterior, es menester considerar la FQ como diag-
néstico diferencial en pacientes que presenten pancreatitis
para poder realizar un manejo oportuno.

Conclusiones

La FQ es una enfermedad con alta tasa de morbimortalidad en
la poblacién pediatrica, por lo que se deben conocer sus posi-
bles formas de debut y su clinica, para un manejo oportuno y
seguimiento interdisciplinario.
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