“Tu respires sense pensar,
jo nomeés penso en respirar”
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Aquest treball esta dedicat a totes les
persones que pateixen Fibrosi Quistica
en el mon, en especial a la meva
germana petita.

“La esperanga és desitjar que succeeixi,
la fe és creure que passara i la valentia es
fer-ho possible”
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1-PROLEG:

Abans de comencar, he pensat que era important que els lectors d’aquest treball
sabessin el motiu pel qual he escollit fer un treball sobre la Fibrosis Quistica, una
malaltia que no és massa coneguda en la nostra societat; perod que per altres, pot
suposar gairebé tot el seu dia a dia.

Quan al més de Gener ens van comengar a plantejar el treball, la primera
recomanacio6 que ens van donar va ser que féssim un treball de recerca sobre algun
tema que ens interesses, i que millor que realitzar una recerca sobre un tema amb
el que porto convivint des de que tenia tres anys; la Fibrosis Quistica, una malaltia
que pateix la meva germana i de la qual jo i els meus pares en som portadors.

Jo sabia que el treball no seria facil, ja que tracta sobre un tema molt proper i dificil
per mi. Afrontant aquest treball sabia que potser llegiria o descobriria coses que no
m’agradaria haver llegit pero, al mateix temps fa que pugui coneixer una mica més
sobre la Fibrosi Quistica.

Totes les persones que han participat en aquest treball m’han facilitat enormement
la feina pero com en tot en la vida, he trobat dificultats que he tingut que superar.
Una de les meves idees per coneixer més com és la qualitat de vida dels pacients,
era fer enquestes pero com explico en el treball, aquesta malaltia és minoritaria i
no vaig trobar una mostra suficient com per fer unes bones enquestes. He trobat
altres dificultats com la recerca d’informes medics ja sigui de la meva germana o de
qualsevol altre pacient.

Tot i aixi estic molt felic amb el meu treball ja que he aprés molt sobre aquesta
malaltia i he pogut fer una recerca de la qual estic molt satisfet també.

Espero que us agradi!
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2-INTRODUCCIO DEL TREBALL:

Els meus objectius sén: primer de tot aprendre, investigar i explicar als lectors
d’aquest treball com és el dia a dia d’'un pacient amb aquesta malaltia.

L’inici del treball és la part teorica, per tant, explico la malaltia. Ho faig separant-la
en vuit pilars: historia de la malaltia, epidemiologia, genetica, afectacions, proves
diagnostiques, controls i tractaments, investigacions i organitzacions dedicades a
la malaltia.

La part practica 'he dividit en quatre parts, perque tinc quatre objectius en la
meva investigacio:

1. L’objectiu estudiat en la primera part de la recerca, és veure com afecta la
malaltia en el dia a dia dels pacients. He explicat els tractaments que
realitza durant un dia per veure el temps que ha d’invertir en la malaltia.

2. La segona part consisteix l'estudi de la funcidé respiratoria d’'un pacient,
comparant-lo amb els valors que és consideren normals per la seva talla,
pes i sexe.

3. Latercera part és I’estudi de I'estat nutricional de trenta-nou pacients entre
vint i quaranta anys, relacionant aquest amb possibles complicacions de
qualsevol tipus.

4. 1 l'ultima part de la recerca consistiria en realitzar sis entrevistes. Les
quatre primeres entrevistes serien d’ambit personal i psicologic, a dues
pacients i a dues familiars. La seglient entrevista va enfocada a la part
medica, per aixo0 li faig a la doctora Silvia Gartner, pediatra especialitzada en
la malaltia. I la dltima entrevista, al president de la ACFQ (Associacid
Catalana de Fibrosi Quistica), on ens explicara que fan per ajudar a millorar
cada dia el nivell de vida dels afectats.
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3-HISTORIA DE LA MALALTIA:

“Ady, de aquel nifio que al ser besado en la frente sabe salado. El estd

embrujado y pronto debe morir”
(Frase del folkloric irlandés del segle XV que atribuia el gust salat del suor a una bruixeria)

La fibrosis quistica (FQ) o mucoviscidosi, com malaltia genetica ha coexistit amb I’
home des dels seus inicis. Segons els treballs de X. Estivill i el seu grup, el gen de la FQ
va poder apareixer fa aproximadament 52.000 anys o bé 2600 generacions, encara
que no s’ha trobat cap testimoni tan antic que ho confirmi. La primera referéncia
historica relacionada amb la malaltia es pot extreure del folklore popular del nord d’
Europa en el que s’assegurava que els nens que al donar-los un peto, tenien un gust
salat, estaven embruixats i morien de manera precog.

La primera documentacié escrita que relaciona el gust salat amb una possible
malaltia és en un manuscrit alemany del segle XV. També Dr. D. Juan Alonso i de los
Ruyzes de Fontecha, pertanyent al segle d’or espanyol, 'any 1606 en el llibre "Diez
privilegios para mujeres prefiadas” parla que es reconeix a la gent embruixada, si al
rascar-los-hi la front, un nota un gust salat als dits.

La primera descripcio histopatologica del procés es data de 1595, Peter Paaw realitza
una autopsia a una nena d’onze anys i la descriu "com si estigués embruixada" "Havia
tingut simptomes estranys durant vuit anys. Estava molt prima i esgotada per la febre
prolongada. El pancrees estava abultat, cirrotic i de color blanc brillant, després d’
examinar-lo va determinar que el motiu de la mort va ser el pancrees”. Estableix la
relacid entre supersticio o bruixeria amb una causa organica de la malaltia.

Han existit diferents autors que parlen i descriuen simptomes similars pero no va ser
fins a Fanconi, en I’ any 1936, quan es va establir una relacié entre 'afectacio
pancreatica i les bronquiectasis com element caracteristic de la Fibrosis Quistica.
Dorothy H. Andersen de la Universitat de Columbia en 1938 després de realitzar
autopsies de lactants i nens i revisar els casos dels més joves, va proporcionar la
primera descripcié comprensible dels simptomes i dels canvis produits en els organs.

Es van anar establint les caracteristiques fisiologiques de la malaltia com sén la
inflamaci6 progressiva, les infeccions repetitives, els fenomens de destruccio tissular
i no va ser fins I'any 1946 quan es va comengar a parlar sobre las bases genetiques.

Investigacions posteriors van descriure el mecanisme de transport del clor i 'any
1989 va ser quan un grup liderat per Lap Chee Tsui i John R Riordan del “Hospital for
Sick Children” de Toronto i S. Collins de la Universitat de Michigan van descobrir el
gen responsable de la fibrosi quistica, el CFTR.
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A partir del descobriment del gen el 1989, la Fibrosis quistica és la malaltia geneética
greu amb patr6 d’herencia autosomica recessiva més freqiient en la poblaci6 d’origen
caucasic, amb una incidéncia de 1 en 2000-6000 naixements, depenent de la regié i/o
etnia d’origen.

En els ultims 70 anys, la FQ ha “mutat” d’un trastorn genétic poc conegut, normalment
fatal en lactants i nens, a un complex trastorn multisistémic, que afecta a nens i adults.
L’augment de I'esperancga de vida de les persones afectades, ha permes I'increment de
condicions associades: osteoporosi, diabetis mellitus, malaltia hepatica, embaras,
infertilitat entre d’altres.

La demostracié de que el tractament precog i agressiu millora el pronostic obliga a
millorar la precocitat del diagnostic i realitzar els majors esfor¢cos per desenvolupar
els avencos, tant en les terapies convencionals (farmacologic, nutricional, etc.) com en
les més innovadores (transplantament pulmonar, terapia genica).
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4-EPIDEMIOLOGIA:

La Fibrosis Quistica (FQ) és una malaltia d’heréncia autosomica recessiva, present
a tot el mén, pero és més freqiient en la raga caucasica, on una de cada 25
persones és portadora heterozigotica sana; aixo significa que sén portadores d'un
sol gen afectat i no presenten la malaltia. La incidéncia és variable: és molt menys
freqiient en les poblacions africanes i asiatiques que europees i nord-americanes,
amb variacié dintre de cada pais, en el nostre, s’estima que la freqiiéncia gira al
voltant d'un de cada 5800 nascuts vius.

Es una malaltia cronica i generalment progressiva que s’acostuma a diagnosticar
durant la infantesa i més rarament en el naixement, tot i que a Catalunya, al igual
que a vuit Comunitats Autonomes més, des del 1999 s’aplica el cribratge neonatal a
tots els recents nascuts, encara que fins aquest any, no s’ha aconseguit que és
realitzes a tot el territori espanyol.

La malaltia esta causada per mutacions d'un sol gen localitzat en el brag llarg del
cromosoma 7, que codifica una proteina de 1480 aminoacids, anomenada proteina
reguladora del moviment de ions en els membranes (CFTR). Aquesta proteina, és
comporta com un canal de clor, controlat per AMPc ( monofosfat d’adenina ciclic),
que regula directament el moviment de les particules de clor i indirectament els
moviments del sodi i de I'aigua, donant lloc a la produccié d’'un moc anomal i espes
en tots els organs, especialment en pulmons, pancreas, intesti, fetge, glandules
sudoripares i conductes seminals en els homes; aix0 provoca una patologia
respiratoria obstructiva, la insuficiencia pancreatica, problemes nutricionals i
problemes reproductors.

El moc o mucositat és una substancia viscosa d'origen bioldgic produit per les
membranes mucoses mitjancant les cel-lules caliciformes. La substancia segregada
per aquestes, el moc, és emprada de diferents formes per 1'organisme si bé la seva
composicié pot variar depenent de la funcié. La seva composicié esta formada
principalment per: aigua, mucina, sals inorganiques, cel-lules epitelials, leucocits i
materia glandular.

La FQ és considerada una malaltia minoritaria o rara (MM). Les malalties
minoritaries s6n un grup molt nombros integrat per més de 6.000 condicions
cliniques que tenen una baixa prevalenca en la poblacié.

Les malaltia minoritaries poden afectar en conjunt a un 5-7% de la poblacid
general: s'estimen uns 30 milions d'afectats a la Unié Europea, uns 3 milions a
I'Estat espanyol, i entre 300.000 i 400.000 a Catalunya.


https://ca.wikipedia.org/wiki/Mucosa
https://ca.wikipedia.org/wiki/C%C3%A8l%C2%B7lula_caliciforme
https://ca.wikipedia.org/wiki/Mucina
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La determinacié de la prevalen¢a per considerar minoritaria una malaltia no
respon a un valor universal, sind que varia en funcié de les diferents lleis, paisos
i/o institucions:
e A Europa es considera una malaltia com a MM quan afecta menys d'una
persona de cada dos mil habitants ( < 5 casos per 10.000 persones).
e Als EUA quan afecta menys de 200.000 persones (1 cas per 1.200
persones).
e Japo limita la designacié d'MM una mica més, 4 de cada 10.000 habitants.

La mortalitat i morbiditat (qualitat de vida) depenen del grau d’afectacié
broncopulmonar. El tractament de la Fibrosis Quistica continua sent purament
simptomatic mitjangant el drenatge bronquial, antibiotics per les infeccions
respiratories, enzims pancreatics i administracié de proteines i de suplements
calorics pels problemes digestius i nutricionals. Aquets tractaments, amb una bona
relacio cost/benefici, han millorat significativament el prondstic dels pacients.

INCIDENCIA DE LA FIBROSIS QUISTICA A EUROPA

REGIO INCIDENCIA

Catalunya 1/5300
Espanya 1/5800
Noruega 1/6500
Suecia 1/4000
Dinamarca 1/4700
Finlandia 1/25000
Franca 1/4348
Bretanya (Franca) 1/2913
Italia 1/4238
Suissa 1/2000
Holanda 1/3600
Irlanda 1/1461
Regne Unit 1/2500
Japo 1/680000

La FQ és una de les malalties més freqiients en la poblacié Caucasica. La seva
incidencia s’estima que és de 1 afectat per cada 2000-4000 depenent de la
poblacié. Espanya esta en la mitjana europea de recent nascuts vius amb FQ,
segons estudis recents sobre el cribratge neonatal.

En els grups no Caucasics les xifres son molt inferiors; entre la poblacié de raca
negra americana s’indica una incidencia de 1 per cada 17000, els casos entre la
raca oriental de Hawaii sén de 1 per cada 90000 recent nascuts vius i en paisos
com Xina o Japd la incidéncia encara és menor.

10
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Aquest resultats poden estar influenciats, a banda dels factors geneétics, per la
carencia de metodes diagnostics per la detecciéd de la malaltia ja que en aquests
paisos existeixen altres problemes.

La Fibrosis Quistica ha evolucionat molt des del moment en que es va descobrir
que era una malaltia genética. Durant els ultims anys s’ha produit una gran millora
en la qualitat i esperanca de vida dels pacients afectats. Tot i no disposar encara
d’un tractament curatiu les ultimes estimacions ens diuen que I’esperanca de vida
dels malalts nascuts als anys 90, s’aproxima als 40 anys. Aix0 suposa una gran
millora ja que els malalts nascuts a la decada dels 70, tenien una esperanca de vida
de 20 anys. I si tirem més enrere, el 1938 menys del 50% dels malalts superaven el
primer any de vida.

ESPERANCA DE VIDA DELS MALALTS EN EL ULTIMS 60 ANYS

40 374y,

1950 1960 1970 1980 1990 2000 2004 2007

Els principals factors que han contribuit en aquesta millora sén la millora en els
tractaments antibiotics, la fisioterapia respiratoria, el diagnostic prenatal, el
trasplantament pulmonar i una millor organitzacié assistencial en els centres
medics.

11
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4.1-GENETICA:

La FQ es transmet de forma autosomica recessiva, aixo significa que els pares d'un
infant afectat son ambdoés portadors sans de la malaltia (el portador només
presenta una sola mutacié i és asimptomatic), tot i que no cal que els dos
progenitors tinguin la mateixa classe de mutacié de la malaltia. En una parella de
portadors, el risc de FQ en la descendencia es del 25% i el fill heretara les dos
mutacions dels progenitors, un 50% dels fills seran portadors i tindran una de les
dues mutacions i el 25% restant no tindra cap mutacié, per tant, no sera ni
portador ni tindra la malaltia.
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La proteina CFTR és un canal de clor regulat per AMPc ( monofosfat d’adenosina
ciclic) que és un segon missatger, implicat en moltissimes rutes de transduccio
dins la cel-lula. La proteina CFTR necessita pel seu funcionament ATP i la reaccié
de fosforilacid. La proteina es localitza en la membrana de les cel-lules epitelials
regulant el flux d’electrolits i aigua. Quan s’altera aquesta funci6 com a
conseqiiencia d'una mutacio, es produeix una modificaci6 de la quantitat i
composicié de fluids epitelials, aquesta modificacié6 va directament relacionada
amb la FQ.

12
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El cromosoma 7 és un dels 23 parells de cromosomes dels éssers humans. Té més
de 158 milions de parells de bases (el material constituent de I'ADN) i representa
entre el 5% i el 5,5% de I'ADN total de la cel:lula. S'estima que el cromosoma 7
conté entre 1000 i 1400 gens, entre ells el de la Fibrosi.

Cromosoma ¢

Brazo corto Brazo largo
(p) ()

2 el 1, . 2 3

21 | 15|11l 14 i |

21
|

Gen Fibrosis
fqg313

El gen CFTR es va identificar 'any 1989 en un brac llarg del cromosoma 7 i fins ara
s’han identificat més de 1900 mutacions d’aquest gen associades a la malaltia, tant
en la seqiiencia codificadora, com en I'’ARNm o en altres regions. Aquestes
mutacions estan agrupades en sis classes:

Classe I: S6n mutacions que alteren la producci6 de la proteina. Aquestes
mutacions tenen com a conseqiiencia I'abséncia total o parcial de la proteina. En
aquesta classe s’inclouen les mutacions sense sentit i aquelles que condueixen a la
formacié prematura d’'un condé de parada de la traduccié.

Classe II: S6n mutacions que alteren el procés de maduracié cel-lular de la
proteina i el seu transport a la membrana plasmatica aixo produeix que aquesta
proteina no estigui present en la membrana o que s’hi trobi en baixa quantitat. Les
mutacions d’aquesta classe son les més freqlients.

Classe III: Son mutacions que alteren la regulaci6 del canal de Cl-, aquestes
mutacions es troben freqiientment en el domini d’'uni6 a I’ATP.

13
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Classe IV: S6n mutacions que alteren la conducci6 a través del canal Cl-, aix0 es
produit per una reduccié de ions, tot i aix0, la proteina esta correctament
posicionada encara que les seves caracteristiques son diferents a les del canal
CFTR original.

Classe V: Son mutacions que afecten a la sintesis ja que creen senyals alternatives
que produeixen simultaniament molecules normals i altres de diferent mida per la

perdua o guany d’un exd, aixd produeix una inestabilitat de I’ARN missatger.

Classe VI: S6n mutacions que alteren I'estabilitat de la proteina madura.

TIPUS DE MUTACIONS EN LA FIBROSIS QUISTICA

Clase de mutacion

Normal | 1] 1} \ \Y VI
crr CI ¢
_Crr Cl gl

Defecto No sintesis Bloqueo Bloqueo de Reduccion de Sintesis reducida Vida media
molecular procesamiento regulacion conduccién reducida
Alteracién No se sintetiza Defecto de Defecto de Defecto Descenso Descenso vida
funcional proteina plegamiento apertura canal transporte iones sintesis proteina media proteina

Principales Gly542X Phe508del Gly551Asp Arg117His 3849+10kbC—T 4326delTC
mutaciones Trp128X Asn1303Lys Gly178Arg Arg347Pro 2789+5G—A Gin1412X
Arg553Xx lle507del Gly551Ser Arg117Cys 3120+1G—A 4279insA
621+1G—>T Arg560Thr Ser549Asn Arg334Trp 5T

Aquesta classificacié no s’ha de considerar de forma restrictiva ja que algunes
mutacions podrien trobar-se en dos grups diferents.

La gran heterogeneitat molecular del gen CFTR i la influencia de gens modificadors
determinen una amplia variabilitat clinica. Com he dit anteriorment, les mutacions
de classe II son les més freqiients, concretament la mutacié F508del que esta
associada a un quadre clinic greu. Aproximadament un 50% dels pacients de FQ
del mén pateixen aquesta mutacio, entre ells: jo, la meva germana i el meu pare.

14
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4.2-AFECTACIONS EN APARELLS I SISTEMES:

Com he dit anteriorment, la causa de la fibrosis quistica és l'alteracié de la funcié
de la proteina CFTR. Aquesta proteina és la encarregada de controlar el flux
d’aigua i certes sals que surten i entren a les cel-lules. Al alterar-se aquest canal
d’entrada i sortida, la mucositat s’espesseix. Aquesta proteina només s’expressa
en les cel-lules epitelials del aparell respiratori, pancreas, vies biliars, glandules
sudoripares i sistema genitourinari.

Una de les caracteristiques més importants de la FQ és la seva variabilitat. Aquesta
malaltia pot tenir diferents graus d’afectacio, aquesta pot estar condicionada per
la classe de mutaci6 i de la mutacié en si. Encara que no sempre va relacionat, ja
que, s’han trobat diversos casos de germans malalts amb les mateixes mutacions
pero que el seu grau d’afectaci6 és completament diferent. A hores d’ara, tot i que
s’estan realitzant diversos estudis sobre aquest tema, es desconeixen les causes
d’aquets fets.

En la segiient imatge és poden veure els diferents organs que poden estar afectats.

AFECTACIONS DE LA FIBROSIS QUISTICA EN APARELLS 1 SISTEMES

3 ‘ Pancreas
" Galibladder
' Smal
nestine
} |
\ Vas deferens
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APARELL RESPIRATORI

La FQ esta molt relacionada amb l'afectaci6 pulmonar i amb les seves
complicacions, que so6n responsables del 95% de les morts dels pacients que
pateixen aquesta malaltia. El CFTR es comporta com un canal pel clor. La seva
disfuncié origina un espessament de les secrecions, una alteracié del transport
mucociliar i de les defenses locals, facilitant la colonitzacid bacteriana entre altres
complicacions.

Els pulmons dels recents nascuts amb FQ soén histologicament normals, aixo
significa que neixen amb els pulmons identics als d’'una persona sana. Pero, en els
primers mesos de vida, els pulmons de les persones amb FQ sén colonitzats i
afectats per bacteries. L’afectacié gradual de l'aparell respiratori determinara
'aparici6é de bronquiectasis, destruccio6 del teixit pulmonar i, finalment, 'aparicié
d’insuficiencia respiratoria, cor pulmonale (insuficiencia del costat dret del cor) i
mort.

AFECTACIO PULMONAR

inflamacidn macrétagos
leucocitos
neutrdfilos
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APARELL DIGESTIU

En l'aparell digestiu, la FQ afecta principalment al pancreas, que és I'organ que
secreta substancies que col-laboren en la digestid i controlen els nivells de sucre en
sang, com la insulina, una hormona que ajuda a regular la glucosa en sang. Com a
resultat del funcionament anormal del CFTR, les secrecions del pancreas
s’espesseixen i obstrueixen els conductes. Aquesta obstrucci6 causa una
disminucié en la secreci6 d’enzims digestius del pancreas. Els simptomes més
destacats son la diarrea acompanyada amb restes de grassa (esteatorrea), retras
del creixement i desnutricié a causa de la obstruccié dels intestins a causa del
meconi. Aixo pot produir també la pérdua de cel-lules dels illots i conduir a la
diabetis.

APARELL REPRODUCTOR

Homes:

Els pacients barons amb FQ presenten anomalies anatomiques en el seu aparell
reproductor. Els testicles sén estructuralment normals tot i que, amb certa
freqiiencia, sén més petits o es troben en una situacié anormal. Els conductes
deferents o bé no existeixen o estan atrofiats. S'observa també I'absencia del cos i
de la cua del epididim. En una gran quantitat de casos existeix una atrofia de les
vesicules seminals.

Els homes amb FQ no presenten espermatozoides en les seves ejaculacions, a
demés el seu volum pot estar reduit i el seu pH pot ser més acid.

Els nivells hormonals en els pacients de FQ s6n normals, encara que molt
recentment s’han presentat estudis que apunten a que un cert percentatge
d’aquets pacients podrien tenir nivells baixos de testosterona (T) plasmatica.

Entre un 95-98% dels barons amb FQ son esterils. Aquets pacients que pateixen
azoospermia obstructiva (obstrucci6 dels conductes seminals per les
caracteristiques del moc) com he dit abans, poden ser fertils recorrent a tecniques
de reproducci6 assistida.

Dones:

A diferencia dels homes, les dones amb FQ no presenten anomalies en el seu
aparell reproductor. Els pacients amb FQ presenten pero una pubertat
(desenvolupament sexual) i una menarquia (aparici6 de la primera regla)
retardada en uns 2 anys, si els comparem amb la poblacié sana. Encara que es
desconeix la verdadera causa, pero podrien influir factors com la malnutrici6 i el
poc pes corporal, o les concentracions de CFTR en zones cerebrals relacionades
amb la regulacio6 de la maduraci6 sexual.
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La malnutricié també podria estar relacionada amb les alteracions menstruals o
cicles anovulatoris que presenten amb freqiiencia moltes dones amb FQ.

La fertilitat en les dones amb FQ, encara que reduida, és conserva. S'admet que la
fertilitat de la dona amb FQ és del 10-20% de la dona sana, i és la mateixa tant si la
afectacié és severa com moderada. El factor més important que afecta a la fertilitat
es el moc cervical.

GLANDULES SUDORIPARES

El gust salat de la pell dels pacients es degut a 'augment de la concentracié de sal
en el suor, factor que pot ser la primera manifestacié de la malaltia. Quan fa calor,
es possible reconeixer inclds la formacié d’autentics cristalls de sal en la pell degut
a les altes concentracions de clor i sodi en la suor del pacients.

COMPLICACIONS DE LA FIBROSIS QUISTICA

—— Problemas de sinusitis
All

| Polipos (tumores) nasalis
lnfecci?nes utlmonares N {4 e o
recuentes ——Sudor salado
\

Corazén agrandado’ Problemas respiratorios

Calculos bilares Eunkion anormal

de :_.Ipancreas

~Problemas c¢on la
digestion de alimentos

Excreme

ntos grasosos
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5-PROVES DIAGNOSTIQUES:

Abans del 1999, I'inica manera de detectar els malalts de FQ era mitjancant el
diagnostic clinic, que consistia en el test de suor, pero aquest només s’aplicava a
aquells nens que presentaven simptomes clars de la malaltia. El problema era que
si la simptomatologia no era molt evident, el diagnostic és podia retardar fins i tot
anys, aixo provocava que en molts d’aquets, se’ls diagnostiques massa tard.

L’augment tan important de la supervivencia d’aquests pacients en els tltims anys,
es causada per una serie de factors, entre els quals hi ha contribuit de forma
determinant la implementaci6 del diagnostic preco¢ a traves del cribratge
neonatal dels recent nascuts. Aquest s’aplica en diversos paisos d’Europa com
Franga, Polonia, Austria, Italia, Gran Bretanya... A Catalunya és duu a terme des del
1999 i fins al 2015 és realitzava només en onze Comunitats Autonomes més:

B Comunidades con cnbado aconatal en FQ

B Comunidades sin cribado neonatal en FQ
'I. /‘ N

Ly A

Menlia

-

!
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Els cinc criteris pels quals s’indica el cribratge d’'una malaltia sén:

¢ Que la malaltia tingui una incidencia important.

Que el metode de cribratge sigui simple i practic.

Que tingui un alt grau de sensibilitat i especificitat.

Que existeixi una adequada relacio6 cost-benefici.

Que el tractament precog sigui beneficids en el curs de la malaltia.

La FQ compleix aquests requisits i el cribratge neonatal en aquesta malaltia esta

justificat fonamentalment per coneixer la incidencia real de la malaltia en les
diferents poblacions, per poder realitzar un assessorament genetic preco¢ amb la
possibilitat de realitzar un diagnostic prenatal i per iniciar un tractament immediat
destinat a prevenir o minimitzar el dany pulmonar, amb la perspectiva de realitzar
una intervencié immediata amb terapies, algunes d’elles actualment en fase
d’experimentacio.

El cribratge metabdlic neonatal, més conegut com a “prova del tald” consisteix en
un analisi de sang que es realitza a tots els nounats. La sang s’obté mitjan¢ant una
puncié superficial d’'un dels talons del nounat. Aquesta sang es recull amb un
capil-lar fi i s’utilitza per impregnar un paper absorbent, aquesta mostra s’envia a
un laboratori especialitzat en la seva analisi. El moment idoni per prendre la
mostra és a les 48 hores de vida, motiu pel qual s’aconsella que I'alta de la
maternitat es retardi almenys fins llavors.

Primer de tot ha d’haver-hi una sospita clinica, aquesta apareix si la prova del tal6
o cribratge neonatal surt positiu. Si és aixi, és realitza al recent nascut la prova del
suor que consisteix a recollir 15pl de suor mitjangant la iontoforesis (per estimular
les glandules sudoripares) amb la determinacié quimica de la concentracio de clor.
Si el test de suor surt a nivells que facin sospitar que existeix la malaltia, s’ha de
repetir minim un cop més i amb deu dies de diferencia perqué aquest sigui valid.
Un cop s’hagin realitzat els testos de suor i el cribratge, el resultat pot ser negatiu,
0 bé que pateix la FQ classica o la atipica. En cas de confirmar-se el diagnostic, és
realitza un estudi familiar als progenitors i germans, d’aquesta manera és podra
coneixer si els germans son portadors o no, ja que el cribratge neonatal només
detecta la malaltia i no les persones portadores.
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Sospecha clinica
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6-CONTROLS I TRACTAMENTS:

La freqliéncia de les revisions, seran en intervals de temps no gaire llargs, ajudant
a un millor control de I'estat clinic dels pacients amb FQ i d’aquesta manera,
afavorint el tractament precog de les eventualitats que aniran apareixent. A demés,
facilita el control del compliment del tractament i I'’educacié sanitaria del malalt i
de la familia per fer front a la malaltia. La freqiiéncia de les visites, s’establira
segons l'estat del pacient i la seva edat. Per regla general, una visita cada dos
mesos amb una avaluaci6é per I'especialista digestiu i pneumologia. En pacients
menors d’'un any i malalts amb afectaci6 respiratoria severa, la freqiiencia de les
revisions augmentara. Els pilars fonamentals del tractament soén: la fisioterapia
respiratoria, el tractament dietéetic i de I'afectacié digestiva i hepaticai tractament
de I'afectacié pulmonar.

En cada visita, es recomanable realitzar rutinariament:

e Anamnesis des de la ultima visita (control del tipus i la freqiiencia de la tos,
volum i coloraci6 del moc, episodis febrils, pérdua de la gana, aspecte de les
deposicions, dolor abdominal...).

e Exploraci6 fisica, auscultacidé cardiorespiratoria, abdominal, grau
d’acropaquia...

e Somatometria: pes, talla i percentils.

e Proves de funcio pulmonar (PFR). Cal realitzar una espirometria. El FEV1i
FEF 25-75, s6n els parametres més utils per coneixer I'afectacié pulmonar
en els pacients amb FQ.

¢ Pulsioximetria: S’aconsella mesurar la saturacié d’oxihemoglobina (SatOz2).

e Estudi bacteriologic de 'esput (moc) i sensibilitat als antibiotics.

e Proves d’analisi de sang. Cal realitat un control anual i augmentar la seva
freqliéncia en cas d’alguna alteracio.

¢ Radiodiagnostic, torax (anual) i en cas d’exacerbacié o complicacions amb
la freqliencia necessaria. TAC cada dos anys i ecografia abdominal
(valoracié del fetge, vies biliars i pancreas) anual.

e Proves de la funcié pancreatica: elastasa-1 en la femta i I'esteatorrea.

¢ Prova de la tolerancia oral a la glucosa, en infants majors de cinc anys i
en adults, anualment.

¢ Estudi de la densitometria ossia, en pacients amb una edat superior a 12
anys i en adults cada tres anys.
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FISIOTERAPIA RESPIRATORIA

Actualment, no hi ha dubte que la rehabilitaci6 pulmonar (RP) és un pilar
fonamental en el tractament dels pacients amb FQ. Les accions encaminades a
millorar els simptomes respiratoris, disminuir al maxim la incapacitat funcional
que la malaltia genera, restituir la capacitat laboral i social, i millorar la qualitat de
vida relacionada amb la salut, és el que mou a la RP.

La RP és defineix actualment com una serie d’actuacions englobades com a
programa, amb l'objectiu d’optimitzar la capacitat funcional i I'autonomia social
dels pacients respiratoris cronics, sent un programa multidisciplinari (engloba a
diferents especialistes com metges, fisioterapeutes, dietistes, psicolegs, terapeutes
ocupacionals...), i individualitzat (dissenyat per a cada pacients).

Les tecniques més importants de la RP son:
e La fisioterapia respiratoria (tecniques d’higiene bronquial).
e Els exercicis respiratoris.
e Entrenament fisic: general o de musculs ventiladors.
e L’educaci6 del malalti els seus familiars.

Els tres objectius principals que és volen aconseguir amb la RP soén:
e Disminuir la resisténcia de les vies aeries (menor broncospasme).
e Millorar I'oxigenacio al alliberar el pas d’02 als pulmons.
e Disminuir el nombre de sobre infeccions al no haver medi de cultiu (moc).

TRACTAMENT DIETETIC I DE L’AFECTACIO DIGESTIVA I HEPATICA

L’objectiu del tractament dietetic és aconseguir un estat nutricional i creixement
normal en totes les edats.

El risc de malnutricié per la mala absorcié dels nutrients a nivell intestinal és alt
quan hi ha afectaci6 pancreatica i respiratoria, aix0 succeeix quan la ingesta
energetica proteica és deficitaria. La malnutricio, és més freqiient en periodes amb
major velocitat de creixement (lactancia i adolescencia) i quan el pacient pateix
I'augment en la freqiiencia d’exacerbacions respiratories agudes (ERA).

Al diagnostic d'un pacient, es posa en marxa el programa d’educacié nutricional
amb l'objectiu que els pares puguin entendre les causes de la malnutrici6 i detectar
alteracions en la conducta alimentaria: temps d’ingesta, interaccions fill-mare
durant la ingesta, etc. Més endavant, a I'adolescencia, el malalt és qui a d’assumir la
responsabilitat del programa nutricional.
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Generalitats del programa dietetic:

e Dieta variada aportant 120-150% de RDA.

e Terapia adequada amb enzims pancreatics (1500U/Kg/menjada i
750U /Kg/Snack).

e Distribucié6 energetica dels nutrients: depenent de la edat (major
percentatge en forma grassa durant la lactancia).

e Suplementaci6 vitaminica.

e Monitoritzar I'adequacié de la dieta.

e Monitoritzacié adequada de la terapia substitutiva.

Principals medicaments: Kreon, Vitamines E, D, K, GestaDha, Dkx, Bivos
(Lactobacillus GG)

TRACTAMENT DE L’AFECTACIO RESPIRATORIA

L’antibioterapia ha estat un dels factors determinants en un millor pronostic de la
malaltia, tant si s’utilitza per combatre la infeccié bronquial cronica com les
exacerbacions infeccioses. Per al tractament de les infeccions croniques i agudes,
s’administren antibiotics per vies intravenoses, inhalatoria i oral.

Els antibiotics es combinen amb tractaments mucolitics, farmacs antiinflamatoris i
broncodilatadors.

Principals medicaments: Acetil cisteina, Salbutamol, antibiotics, Corticoides,
protectors gastrics, substancies mucolitiques.

24



Fenas Fibrosi Quistica

7-INVESTIGACIONS:

En els darrers anys s’ha avangat molt en el coneixement i tractament de la malaltia
pero, malgrat aixo, continua sent una patologia sense curaci6 i continuem perdent
a molts nens i joves. Actualment existeixen moltes linies d’investigacid.

TERAPIA GENICA

El 1989, es va demostrar que una mutacié en el gen CFTR és la causa de la FQ. La
terapia geénica que consisteix en introduir una copia sana del gen a les cel-lules del
pacient, es va convertir en un cami evident de investigacié. Encara que les
dificultats tecniques dificulten el pas del concepte a la terapia, s'ha avancat
moltissim en aquest ambit.

L’encaminament del gen sa a cel-lules diana requereix 1'is de vectors que sén
portadors de material genétic. Un bon vector és el que permet una expressid
duradora del gen sa sense causar toxicitat o resposta immune de 1'hoste. Dos tipus
principals de vectors s'estudien: els vectors virals i els vectors sintetics.

En alguns casos de Fibrosi Quistica, el gen corresponent a la proteina CFTR es
modifica de manera que la seva lectura s'atura abans d'hora, s6n “mutacions stop”.
La proteina resultant és incompleta i no funcional. Alguns laboratoris estan
treballant en el desenvolupament de molecules que permetin reprendre la lectura
del gen més enlla de la mutacio stop i aixi produir un CFTR funcional.

Aquests treballs, desenvolupats en la terapia genica, podrien ajudar a preveure
I'evolucié de la malaltia i adaptar de manera precog, els tractaments al
perfil geneétic del pacient.

TERAPIA CEL-LULAR

En el context de la Fibrosi Quistica, la terapia cel-lular consisteix a implantar
cel-lules epitelials sanes en el sistema respiratori dels pacients. Aquesta
oportunitat terapeutica és prometedora, pero la seva aplicacié segueix sent distant.
El seu desenvolupament dependra dels avencgos en el coneixement de les cel-lules
mare.

El cos huma es compon principalment de cel-lules diferenciades i cel-lules

especialitzades (somatiques), equipades per realitzar les funcions especifiques de
1'0rgan o teixit que constitueixen.
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Aquests investigadors han regenerat un epiteli respiratoris complert a partir de
cél-lules mare embrionaries de ratoli. La perspectiva de desenvolupar una tecnica
similar en els éssers humans és molt atractiva i encoratja el suport de les linies de
recerca terapeutica.

TERAPIA DE LA PROTEINA

Igual que la terapia genica pel que fa al gen, la terapia de la proteina esta
encaminada a corregir el mal funcionament d'una proteina anormal. Les
conseqiiencies d'una mutacié en l'estructura i la funci6 de CFTR s'han aclarit.
Aquests anys d'investigacié basica han portat recentment al descobriment de
molecules que estimulen o restauren la funcié de CFTR.

Les estrategies de recerca desenvolupada en la terapia de proteines, tracten de
comprendre la proteina CFTR i el seu entorn, més adequat per abordar les
anomalies produides per la mutacio.

La primera consisteix en estudiar l'estructura tridimensional de la proteina . Per
tal de dissenyar les molecules a mida capag d'actuar especificament sobre la manca
de CFTR. La recerca en aquesta area han identificat dominis funcionals de la
proteina, i les seves alteracions en la Fibrosi Quistica.

La segona estrategia, és I'anomenada cribratge d'alt rendiment. Consisteix en
provar milers de molecules de la proteina CFTR en poc temps. Per ser eficagc,
aquest tipus de recerca requereix 1'iis de robots de laboratori i el desenvolupament
de proves reproduibles i susceptibles de ser automatitzades.

TERAPIA PER A LES INFECCIONS

El sistema broncopulmonar en pacients amb fibrosi quistica és molt susceptible a
les infeccions. La disfunci6é de CFTR i 'acumulacié de moc que engendra, creen un
entorn favorable per a la colonitzaci6 pels microorganismes. La recerca en aquest
ambit, es centra en la comprensi6 del funcionament d’aquests microbis per frenar
els seus efectes nocius. Els microorganismes que poden infectar el sistema
respiratori son els bacteris, fongs i virus. Principalment, hi ha quatre bacteris que
son responsables de la majoria de les infeccions.

En l'actualitat, 1'ds d'antibiotics és l'iinica mesura que pot ser efica¢ contra la
infeccidé. S6n un factor important per millorar l'atenci6 en la Fibrosi Quistica. No
obstant aixo, els bacteris tenen la capacitat d'adaptar-se a 1'is repetit d'antibiotics.
Es fan resistents a aquestes molecules. El gran repte de la investigaci6 contra la
infeccio és el desenvolupament de nous agents antibacterians capacos d’ evadir els
mecanismes de resisténcia. Per aixo, els investigadors estudien el funcionament
dels bacteris i les seves interaccions amb I'hoste.
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A més, alguns equips de recerca estan estudiant la possibilitat de canviar la forma
d'administracié dels antibiotics utilitzats actualment. Alguns estudis han
demostrat que aquest tipus d'estratégia podria limitar el fenomen de resisténcia
als antibiotics.

TERAPIA PER A I’IMFLAMACIO

Els mecanismes de la inflamacié6 pulmonar sén molt complexes. La recerca en
aquesta area consisteixen en desxifrar les interaccions entre multiples socis
cel-lulars responsables dels processos inflamatoris.

La inflamacié és una reacci6 immunitaria desencadenada, entre altres coses, per la
introduccié de microbis en I'organisme. Gracies als nombrosos associats cel-lulars
que participen en aquesta reaccid, un procés d'alerta permet mobilitzar les
cél-lules fagocitiques al lloc de la infecci6. Aquestes cél-lules sén responsables
d'absorbir i destruir els microbis a través de la produccié d'enzims i molecules
capacos de digerir-los, per0 una gran quantitat d'enzims i molecules toxiques
s'alliberen i es degrada el sistema respiratori.

En resum, la inflamacié és un procés beneficiés que pot arribar a ser nociu en cas
de reaccié exagerada o mal controlada. El tractament de la inflamaci6 consisteix,
doncs, en restablir 1'equilibri per conservar l'efecte protector contra l'agressio
microbiana i reduir al minim els efectes adversos.

ALTRES ESTRATEGIES

La varietat de linies de recerca explorades reflecteix la complexitat de la malaltia.
Encara que la terapia genica, la terapia de proteines, la lluita contra la infecci6 i la
inflamacié arees d'investigacié representen els més actius, altres treballen ajuden
a millorar la qualitat de vida dels pacients. Algunes pistes atipiques podrien basar
les terapies de dema: contra les manifestacions digestives de la fibrosi quistica,
contra I'acumulacié de moc pulmonar i per afavorir el transplantament de pulmoé.

27



Fenas Fibrosi Quistica

8-ORGANITZACIONS DEDICADES A
LA FIBROSI QUISTICA:

Es important que quan hi ha un diagnostic de FQ, els pares i familiars és posin en
contacte amb I’Associacié de la malaltia, per rebre ajuda i informacié sobre
aquesta.

L'Associaci6 Catalana de Fibrosi Quistica es va fundar l'any 1988 i en aquest
mateix any es van constituir la resta d'associacions d'Espanya que al seu torn es
van unir formant la Federacié6 Espanyola contra la Fibrosi Quistica a la qual
pertanyem des de la seva fundacié.

L'any 1970 ja existia una Associacié Espanyola contra la Fibrosi Quistica amb seu a
Barcelona que es va dissoldre ja que gairebé tots els nens morien a molt
primerenca edat.

La missi6 de 1’Associacid és treballar, amb tots els implicats, per la millora de la
qualitat de vida dels afectat de Fibrosi Quistica i les seves families, lluitant a la
vegada contra les causes d’aquesta malaltia.

Els objectius son:

e Aconseguir la participacié activa dels afectats i families en la lluita contra la
FQ, mitjanc¢ant la informacid, la formacid i la organitzacié.

e Millorar la vida quotidiana dels afectats i les seves families mitjancant el
suport, 'acompanyament i I'assessorament.

e Contribuir a la millora en el diagnostic, el tractament i la recerca mitjan¢ant
el suport a la investigacio, la formacié de professionals, la consolidaci6é de
les Unitats de FQ...i altres activitats que es vegin necessaries.

e Contribuir a la lluita contra la FQ, la millora de la sanitat publica i els drets
de les persones amb discapacitat, mitjancant la coordinacié amb altres
entitats similars.

e Millorar la situacié dels afectats i associacions de paisos en condicions més
precaries vehiculant iniciatives solidaries.

e Aconseguir la implicaci6 del conjunt de la societat en el nostre anhel,
mitjancant la divulgacié, la relaci6 amb altres professionals implicats
(mestres, treballadors/es socials,...) i la complicitat d’entitats publiques i
privades en els nostres projectes.
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Aquesta malaltia pertany:
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1-DIA A DIA D'UN PACIENT:

El primer que cal saber sobre la lluita per un malalt de FQ es que s’ha de combatre
dia a dia i no es pot baixar mai la guardia ja que la malaltia sempre és present. El
dia a dia és molt intens per la durada dels tractaments que seguint el que he
observat és d'unes 3 hores i mitja diaries.

En una part, hi ha la vessant dels problemes respiratoris, on cal:

Tractament amb broncodilatadors. Mucolitics i tractaments antibiotics, els quals
poden ser per via oral pero cada vegada hi ha més presencia d’antibiotics
nebulitzats o bé tractaments endovenosos. Molts d’aquest és realitzen al domicili
del pacient disminuint els ingressos hospitalaris, pero per d’altra, és molt
important I'’educacio sanitaria de la familia ja que és qui se’'n responsabilitza, tenint
sempre present que cal educar al pacient ja que quan més responsable sera, més es
cuidara i en definitiva millorara el seu estat general.

També cal fer especial incidencia en la fisioterapia respiratoria, la qual és la eina
principal per evitar les complicacions de les ateléctasis a nivell pulmonar. L’esport
i 'activitat fisica tenen un paper principal en el pronostic de la malaltia.

Per una altra part tenim la vessant digestiva i nutricional:

La pressa d’enzims pancreatics per via oral coincidint amb la ingesta d’aliments,
suplements vitaminics i molts cops, sempre en funcié de les necessitats
energetiques, és necessari la suplementacié6 amb complements proteics. La dieta
cal que sigui variada i molt nutritiva per evitar carencies ja que els pacients de FQ
tenen les necessitats energetiques elevades i per compensar la mala absorci6 dels
aliments.

Tot seguit us explicaré el que he observat en el meu seguiment durant dues
setmanes a un pacient de Fibrosi Quistica:
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MEDICAMENTS DIARIS:

e Antibiotic. Alterna diferents antibiotics en funcié del seu estat general i
també s’adequa als controls microbioldgics que es realitzen en les visites a
la unitat. Aquets poden ser amb comprimits, nebulitzats o tractaments
endovenosos, aquest estiu aprofitant les vacances, s’ha sotmés a un
tractament endovends intensiu. (des de 2 fins a 30 minuts)

e Acetilcisteina. Es un medicament mucolitic que s’indica en aquells
processos respiratoris que cursen amb hipersecrecid, mucosa excessiva o
espessa. Esmorzar i sopar.

e Kreon. Es un medicament dels coneguts com a enzims pancreatics, que
gracies a la seva activitat sobre les grasses, hidrocarburs i proteines,
faciliten la digesti6 i afavoreixen I'absorci6 d’aliments. Totes les menjades.

e Lactobacillus. Es un complement alimentari probiotic. Esmorzar i sopar.

MATI:

He observat que cada mati abans d’anar a I’escola, la Nuria es lleva molt d’hora ja
que necessita quaranta cinc minuts per fer tractaments i/o medicaments:

e Salbutamol Aldo-Unié (Ventolin) 100 micrograms/dosis, tres dosis tot
just despertar-se. Es un medicament broncodilatador que actua relaxant els
musculs de les parets dels petits conductes d’aire dels pulmons, facilita la
respiracio i disminueix la tos. (1 minut)

e Hyaneb. Solucié hipertonica per inhalacié que conté 70 mg/mL de clorur
sodi i 1 mg/mL de hialuronat de sodi. La seva nebulitzaci6 facilita la
mobilitzacié de les secrecions viscoses de les vies aéries gracies a un
mecanisme osmotic. L’alt percentatge de sal atreu aigua i facilita
d’hidrataci6 del moc. (20 minuts)

e Vest. Una maquina de fisioterapia respiratoria que serveix per ajudar a la
mobilitzacié de les secrecions durant els catorze minuts en que realitza un
massatge sobre la caixa toracica del malalt i junt amb exercicis actius de
fisioterapia respiratoria ajuda a 'eliminacié de les secrecions pulmonars.
(15 minuts)
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DKX. Complex de vitamines liposolubles AD,E i K, també conté alguna
vitamines del grup B, vitamina C i zinc. Aquestes complementen la dieta
diaria de la Nuria a I'esmorzar, pel déficit en I'absorci6é de nutrients ja que
les vitamines sén coenzims que ajuden a digerir els substrats d’aliment.

Vitamina D. Degut a la carencia d’'aquesta vitamina, cal la seva
administracié en altes dosis. Facilita 'absorcié digestiva del calci en la dieta
i també participa en la formacié i restauracid ossia.

GestaDha. Acids grassos Omega-3. Es un complement alimentari a base
d’oli procedent de la microalga Schizochytrium sp.

A la nit és tornen a repetir els exercicis de fisioterapia que és fan al mati més
alguns medicaments més:

Seretide. Es un broncodilatador de llarga durada que ajuda a mantenir
obertes les vies respiratories en el pulmé almenys durant dotze hores, per
aixo se’l pren abans d’anar a dormir. A demés disminueix la inflamaci6 i la
irritacio dels pulmons.
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2-ESTUDI SOBRE LA FUNCIO
RESPIRATORIA

Aixo és la recerca sobre la funcié6 pulmonar d'un pacient andonim de Fibrosi
Quistica. L’objectiu d’aquest estudi és comparar la funcié pulmonar d’'una persona
sana amb els d’'una persona amb Fibrosi Quistica.

Per realitzar aquest estudi vaig necessitar espirometries d’'un pacient durant cinc
anys. L'espirometria és el mesurament de la respiracié. Es la més comuna de les
proves de funcié pulmonar, el mesurament de la funcié pulmonar, especificament
el mesurament de la quantitat (volum) i/o la velocitat (flux) d'aire que pot ser
inspirat i expirat. L'espirometria, que utilitza un espirometre, és una eina
important per a avaluar malalties.

L'espirometre és un producte sanitari usat en medicina per mesurar els volums i
capacitats del pulmé o, dit en altres paraules, per realitzar una espirometria.
Consta d'un sistema de recollida d'aire (pot ser de manxa o campana) i d'un
sistema d'inscripci6 muntat sobre un suport que es desplaca a la velocitat
desitjada.

ESPIROMETRE
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Una espirometria dona moltes dades, pero jo he utilitzat el FVC (capacitat vital
forcada) que és el volum d’aire expulsat durant I'espiracié forgada, s’expressa en
litres d’aire. El FEV1 (Volum expiratori forgat en 1 segon) que és el volum d’aire
expulsat en el primer segon d’una expiracié forcada. Es un parametre de flux i es
mesura en litres/segon.

En la taula seglient és pot veure els anys que tenia el pacient, el FVC observat, el
FVC que és consideraria normal pel seu pes i talla i el tan per cent que els
relaciona. I el mateix amb el FEV1, 'observat, el que és considera normal i el tan

per cent que els relaciona.

FVC FVC FEV1 FEV1
EDAT observat |% referencia |observat |% referéncia
(Litres) (Litres) (Litres) (Litres)

9 1,51 75 2,01 1,34 78 1,72
9 2,09 102 2,05 1,58 94 1,68
9 2,11 103 2,05 1,69 96 1,76
9 1,65 83 1,99 1,35 78 1,73
10 1,9 86 2,21 1,52 80 1,90
10 2,1 99 2,12 1,71 84 2,04
10 1,97 89 2,21 1,57 75 2,09
10 2,15 96 2,24 1,61 76 2,12
11 2,18 87 2,51 1,76 82 2,15
11 2,13 93 2,29 1,65 76 2,17
11 2,28 96 2,38 1,91 85 2,25
11 2,28 96 2,38 1,91 85 2,25
12 3,09 127 2,43 1,87 82 2,28
12 2,91 114 2,55 1,89 79 2,39
12 2,89 108 2,68 2,15 86 2,50
12 2,62 98 2,67 1,95 78 2,50
12 2,62 98 2,67 1,95 78 2,50
13 2,61 92 2,84 2,16 83 2,60
13 3,03 107 2,83 2,38 92 2,59
13 2,78 94 2,96 2,46 91 2,70
13 3,03 102 2,97 2,32 85 2,73
14 2,92 87 3,36 2,28 78 2,92
14 2,98 86 3,47 2,33 78 2,99
14 3,38 109 3,10 2,43 86 2,83
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Per observar millor aquestes relacions, he representat els valors en una grafica i
m’ha quedat el seglient:

VOLUM D'AIRE EXHALAT

FUNCIO RESPIRATORIA TOTAL

3,5

2,5

1,5

eV (C observat

e FVC referéncia

0,5

VOLUM D'AIRE EXHALAT

3,5

FUNCIO RESPIRATORIA PRIMER SEGON

2,5

1,5

e==»FEV1 observat

e==wFEV1 referéncia

0,5
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Si comparem les dues grafiques podem observar:

1. Simirem la primera grafica, veurem que va tenir una complicacié molt greu

entre els 8 i 9 anys. Mirant l'historial medic vaig veure que va patir una
infecci6 pulmonar en aquells anys.
Si comparem els valors que és consideren normals amb els del malalt
podem veure que la grafica del malalt té molts alts i baixos i aix0 és a causa
dels canvis de pes tan exagerats que pateixen. Quan té millor espirometria
significa que estava més prima per tant, el valor de referencia és més baix.
Quan s’engreixa el malalt, té la espirometria més baixa respecte el valor de
referencia ja que un augment o disminuci6é de pes no afecta a la capacitat
pulmonar, pero si al valor de referencia que agafarem.

2. Araentra en joc la segona grafica. Si la mirem detalladament veurem que no
hi ha cap valor de cap espirometria que superi el valor de referéncia en
canvi en la primera grafica si. Com he explicat abans en la segona grafica és
representa el volum d’aire expirat en el primer segon de la espirometria.
Aix0 ens indica que els malalt de Fibrosi Quistica tenen més dificultat per
treure l'aire del pulmoé pero acaben treien la mateixa quantitat, per tant la
malaltia no afecta a la grandaria del pulmo ni a la seva capacitat. Finalment,
vaig arribar a la conclusié que la FQ fa que s’acumulin mucositats i s'infectin
els bronquis, com que aquets estan infectats el pulmo6 té més dificultat per
treure l'aire del pulma.
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3-ESTUDI SOBRE L’ESTAT
NUTRICIONAL:

Amb I'ajuda del hospital Vall d’'Hebron de Barcelona, vaig poder realitzar aquesta
recerca sobre I'estat nutricional de 39 malalts de FQ on 25 dels quals tenien menys
de 30 anys (64,1%) i 14 eren més grans de 30 anys.

El que jo em plantejava era, poder veure com era l'estat nutricional mitja dels
pacients de FQ i si aquest estava relacionat amb altres complicacions del tipus que
seguessin.

Vaig aconseguir, amb autoritzacié de tots els pacients, dades sobre el pes i I'estat
nutricional de 39 pacients i els vaig comparar amb I’estat nutricional que hauria de
tenir una persona de la seva edat sense Fibrosi Quistica. Aquets sdn els resultats
que vaig obtenir:

Estat nutricional n %
Desnutricio 20 51,3
Normal 17 43,6
Excés de pes 2 51
Total 39 100

A partir d’aqui vaig voler comparar aquets resultats amb les complicacions que
patien aquets pacients, per saber si estaven relacionats d’alguna manera aquets
dos factors.

Complicacions
Estat -
nutricional Si No Total
n % n % n %

Desnutrici6 20 100 0 0 20 51,3
Normal 13 76,5 4 23,9 17 43,6
Excés de pes 2 100 0 0 2 51
Total 35 89,7 4 10,3 39 100
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Podem observar que el cent per cent dels pacients que no estan en l'estat
nutricional correcte, pateixen algun tipus de complicacid, tan de tipus digestiu com
en altres aparells o sistemes. Pero el que em va sorprendre es que el 76,5 % dels
pacients que estan en un estat correcte també pateixen complicacions, encara que
aquestes no solien ser de tipus digestiu. Aix0 ens porta a pensar que si els pacients
es mantenen en un estat nutricional correcte, tens un risc bastant més baix de patir
complicacions de qualsevol tipus.

Les complicacions més freqlients van ser la exacerbacio respiratoria, insuficiéncia

respiratoria i sinusitis, seguides per complicacions digestives com el reflux
intestinal, litiasis vesicular, afectacions biliars i hepatiques.

38



Fenas Fibrosi Quistica

4-ENTREVISTES:

ENTREVISTA A UN PACIENT
Séc un noi de batxillerat que esta realitzant un treball de recerca sobre la vida que
porta un pacient de Fibrosi Quistica. Aix0 és una entrevista a N.S, una pacient de

FQ tractada pel hospital Vall d’'Hebron de Barcelona i que actualment té 14 anys.

AMBIT ESCOLAR

-En alguns moments t’has arribat a sentir inferior als teus companys?

No, mai m’he sentit inferior a ningd que no tingui la malaltia. He aprés a conviure
amb ella en tots els aspectes de la meva vida: des de 'escola, a casa, en el meu
equip de Basket...

-Quines limitacions sents que tens a I’escola?

Quan anem de viatge, he d’estar pendent tota I'’estona de la medicaci6 i quan els
meus amics fan activitats, jo sempre he de marxar una estona abans per fer la
fisioterapia. Quan els viatges duren més de cinc dies, la doctora no m’hi deixa anar
perque no em puc emportar totes les maquines dels tractaments.

-Els professors i companys conviuen amb normalitat amb la FQ?

Si, tots s6n molt comprensius encara que no tots ho saben. Pero ho intenten portar
amb normalitat perque tampoc m’agrada que em vegin o em tractin d’'una manera

especial als demés, ja sigui de millor o pitjor manera.

AMBIT FAMILIAR

-Has sentit mai que ets un pes per a la teva familia?
No, no m’he considerat mai un pes per a la meva familia.
-Qui s’encarrega dels tractaments continus que has de realitzar dia a dia?

La meva mare, tot i que intento ser el maxim d’autonoma possible, sobretot quan
vaig a dormir fora de casa.

-Intenta pensar una frase resumint que els hi diries a aquestes persones que
t’han ajudat.

Que gracies per haver estar amb mi en els bons i en els mals moments i gracies per
haver-me fet sentir recolzada i fer-me el dia a dia més facil.
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AMBIT PERSONAL

-Et preocupa el que la gent pugui pensar de la teva malaltia?

A vegades, perque la gent no saben el que és la malaltia en si i em costa molt
explicar-los-ho.

-Si coneixes noves amistats o persones, com els hi dius que pateixes FQ?
Quina és la seva reaccig?

Els hi dic directament, anant al gra. Ells s’espanten i s’'imaginen coses molt greus
quan realment jo ho considero normal.

-Com afrontes la malaltia de cara al futur? Amb por, esperanc¢a, amb esperit
de superacio...

Afronto el futur amb molta esperanga. Sempre intento ser positiva.
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ENTREVISTA A UN PACIENT
Séc un noi de batxillerat que esta realitzant un treball de recerca sobre la vida que
porta un pacient de Fibrosi Quistica. Aix0 és una entrevista a A.F, una pacient de FQ

tractada pel hospital Vall d’'Hebron de Barcelona que actualment té 19 anys.

AMBIT ESCOLAR

-En alguns moments t’has arribat a sentir inferior als teus companys?

Si, des d’un punt de vista fisic, perd no des del punt de vista academic. Aquesta és
la meva millor arma.

-Quines limitacions sents que tens a I'escola?

Bastantes, he tingut bastantes complicacions i dificultats dins del que és la malaltia,
no he tingut mai gaires amistats.

-Els professors i companys conviuen amb normalitat amb la FQ?
Amb normalitat pero amb desconeixement.

AMBIT FAMILIAR

-Has sentit mai que ets un pes per a la teva familia?

Alguna vegada si. Especialment quan es planifiquen els viatges o vacances. Sobre
tot amb la relacié amb els meus germans ja que sempre que visitavem alguna cosa
jo sempre anava meés lenta que els demés ja que em costa molt caminar durant
llargues estones. Afegint-hi que han de perdre molt temps a causa de tots els
tractaments.

-Qui s’encarrega dels tractaments continus que has de realitzar dia a dia?

La mare, cent per cent.

-Intenta pensar una frase resumint que els hi diries a aquestes persones que
t'han ajudat.

Desig de poder passar de tots els professionals.
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AMBIT PERSONAL

-Et preocupa el que la gent pugui pensar de la teva malaltia?
Ara als 19 anys, ja no. Pero suposo que quan era més petita si.

-Si coneixes noves amistats o persones, com els hi dius que pateixes FQ?
Quina és la seva reaccid?

No ho dic mai a ningu.

-Com afrontes la malaltia de cara al futur? Amb por, esperan¢a, amb esperit
de superacio...

Amb esperanca, penso que treballaré, tindre fills,... Tot i que a vegades costa molt
ser forta.
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ENTREVISTA A UN FAMILIAR

Séc un noi de batxillerat que esta realitzant un treball de recerca sobre la vida que
porta un pacient de Fibrosi Quistica. Aixo és una entrevista a R. P, mare d’una noia
afectada de FQ i tractada a la Vall d’Hebron de Barcelona.

-Quina va ser la vostra primera reaccio al saber la malaltia de I’Anna?

La primera reacci6 va ser d’incredulitat. Com que m’havia fet la amniocentesis, em
pensava que no podia ser, que s’havien equivocat, que era un error, tot i que feia
poc que havien fet la marat6 de la malaltia, no hi vaig parar atencid i no la vaig ni
veure. No acceptava el que m’havien dit. Vaig parlar amb la meva ginecologa, i em
van dir que si que podia ser. Ala meva filla no li van fer la prova del talé i li van
diagnosticar la malaltia, quan tenia dos mesos ja que no s’engreixava. Aixo li ha
provocat moltissimes complicacions. Jo no acceptava la malaltia de la meva filla, jo
feia la meva vida, anava a treballar, la deixava amb una cangur, com si res no
hagués passat. Es pot dir que primer incredulitat i després no acceptacio.

-La FQ t'ha suposat algun problema a nivell laboral? Disposes de tots els dies
que necessites per estar al costat de la teva filla?

Jo treballava en una empresa molt gran, en el departament de marqueting i tenia
que viatjar molt. Hi havien moltes reunions i era molt dificil compatibilitzar els
horaris. Vaig intentar una reduccié de la jornada laboral pero estava fora de joc, ja
que es fan moltes reunions per la tarda. Al final vaig tenir que deixar 'empresa
sense indemnitzaci6 ni res per poder cuidar a la meva filla, aix0 que portava 20
anys treballant a 'empresa.

-Us ha suposat un gran esfor¢ economic tenir una filla amb FQ?

No, ja que la sanitat publica ho paga tot: la medicacid., les proves... Si que hi ha un
sou menys que entra a casa i es un esfor¢ molt gran i es nota, pero per d’altra
banda, els altres fills fan activitats i ella no en va fer tantes.

-Com vas veure la resta de la familia afrontant la situacid?

Des del meu punt de vista, amb incomprensio. Jo volia que ells ho entenguessin
com jo pero no va ser aixi i ha suposat un aillament respecte als altres. Penso que
encara no ho entenen.

-Vau necessitar alguna ajuda externa que us ajudés a superar aquesta
situacio?

La situacio concreta no, pero de cop i volta, el meu marit i jo, ens es barallavem
moltissim i jo el culpabilitzava ja que ell no es feia carrec de la cura de la nostra
filla i va ser necessari I'ajuda d’'una terapia de parella amb un psicoleg per poder
afrontar aquesta situacio.
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-Recordes situacions, reaccions o preguntes de la teva filla preguntant el
perque de la seva situacio?

Mai ha preguntat res absolutament res.

-Com consideres la qualitat de vida, en el teu cas, de I’Anna?

Ella ha tingut molt mala sort i ara esta molt delicada. La seva qualitat de vida
sempre ha sigut molt limitada, hi ha moltes coses que no ha pogut fer i ara encara
ho és més. Sempre ha tingut moltes coses, amb moltes limitacions, és una vida
adaptada a les seves necessitats, pero ella ho ha acceptat. Ella esta estudiant a la
universitat, podem dir que des del punt de vista académic ho ha pogut fer tot pero

des del punt de vista social, no ha pogut fer la majoria de les coses.

-Quins problemes i avantatges li han suposat a la teva filla els tractaments
experimentals?

Sobre tot esperanca, millor salut.
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ENTREVISTA A UN FAMILIAR

Séc un noi de batxillerat que esta realitzant un treball de recerca sobre la vida que
porta un pacient de Fibrosi Quistica. Aix0 és una entrevista a T.G, mare d’una noia
afectada de FQ i tractada a la Vall d’Hebron de Barcelona.

-Quina va ser la vostra primera reaccio al saber la malaltia de la vostra filla?

Va ser un embaras molt dificil en el qual vaig estar ingressada al hospital durant
quasi tres mesos per complicacions de I'’embaras. Quan ens van avisar de que calia
repetir la prova del talg, semblava que s’havien equivocat perd mai vaig pensar
que la meva filla no estava bé, si que veiem que no s’engreixava pero no fins al punt
d’associar-ho amb la Fibrosi Quistica. Quan van sortir els resultats de la prova del
tal6 per segona vegada, ens van dir que truquéssim a la unitat de Fibrosi Quistica
de la Vall d’'Hebron per acabar de confirmar el diagnostic. Jo i el meu marit ens vam
quedar glagats. Crec que va ser el pitjor dia de la nostra vida.

-Com s’accepta el fet de que la teva filla es trobi en una situacié tant greu de
salut?

Intentes portar el dia a dia amb la maxima normalitat possible i evitant que la
malaltia sigui el centre de les nostres vides, pero no sempre és possible, acceptar-
ho és el comencament per afrontar la malaltia.

-La FQ t’ha suposat algun problema a nivell laboral? Disposes de tots els dies
que necessites per estar al costat de la teva filla?

Jo treballo en un hospital i els metges de la Vall d’'Hebron em van aconsellar que
canvies de lloc de treball ja que estava en una unitat amb malalts molt greus i amb
moltes infeccions, jo era portadora de molts dels microbis hospitalaris i aixo
perjudicava molt a la meva filla. Per sort, em van traslladar a una unitat on no hi ha
contacte directe amb els malalts més greus. Al tenir el grau de minusvalia,
gaudeixo de permisos per anar a les visites a Barcelona.

-Us ha suposat un gran esfor¢ economic tenir una filla amb FQ?
Tenim la sort que la sanitat publica costeja els medicaments i tractaments de

manera integra i dona molta tranquil-litat. Ara en aquest moment no rebem cap
ajuda per al transport i els desplagaments constants a la Vall d’'Hebron.
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-Com vas veure la resta de la familia afrontant la situaci6?

En principi, semblava que no ho entenien i no sabien, ni nosaltres tampoc, I'abast
de la malaltia. Poc a poc tot es va anar normalitzant i tota la familia ho va entendre
a la perfecci6 i ens han ajudat en tot el possible. Els estic molt agraida. Al meu fill
pero que tenia tres anys quan va néixer la nostra filla, li va costar molt entendre la
dedicaci6 que suposava tenir una filla amb aquesta situacio.

-Vau necessitar alguna ajuda externa que us ajudés a superar aquesta
situacio?

Si, va coincidir que els meus sogres també eren grans i ens necessitaven molt.
Estaven malalts i vivien amb nosaltres i vam necessitar I'ajuda d’'una terapeuta
familiar, jo i el meu home per poder gestionar la situacié.

-Recordes situacions, reaccions o preguntes de la teva filla preguntant el
perque de la seva situacio?

Mai, la veritat que ella sempre ho ha vist com una cosa normal i afronta el seu dia a
dia com qualsevol altre.

-Com consideres la qualitat de vida, en el vostre cas?
La veritat és que hem tingut molta sort ja que la Nuria és una persona molt
responsable, alegre i ens ajuda i ens anima. Fa una vida practicament normal de

portes en fora pero aixo suposa molt esforg a casa, especialment per les hores que
ens ocupen els tractaments, exercicis...
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ENTREVISTA A LA DOCTORA RESPONSABLE DE NEUMOLOGIA DEL VALL
D’HEBRON

Séc un noi de batxillerat que esta realitzant un treball de recerca sobre la vida que
porta un pacient de Fibrosi Quistica. Aixd és una entrevista a la doctora S.G,
pediatra pneumologa especialitzada en la Fibrosis Quistica.

-La proteina CFTR manca a totes les cel'lules epitelials, hi ha organs amb
aquestes cel-lules que no estan afectats?

No, en totes les cel-lules epitelials que produeixen secrecions la proteina CFTR es
veu alterada. Per exemple en el cervell hi ha cel-lules epitelials pero no sén
exocrines, per tant, no produeixen cap tipus de secreci6 i aixod fa que no hi hagi
afectacid de la malaltia en el cervell.

-Hi ha alguna rad per la qual la incidéncia de la malaltia en dos paisos de raca
caucasica com son Finlandia (1/25000) i Irlanda (1/1461) sigui tan diferent?

Aixd depén de la immigracio i de la antiguitat del gent. En el mediterrani la
incidencia es més alta que en altres paisos sense tanta immigracié. Per exemple a
Franca i Alemanya, la incidéncia és més alta degut al fluxos d'immigracio i a la
barreja de les races.

-En quines comunitats és realitza actualment el Cribratge neonatal?

A totes. A partir de I'any passat es realitza a totes les comunitat autonomes, cada
una té el seu criteri. Hi ha tres models diferents de fer el cribratge, pero a totes és
fa a partir de la gota de sang del talo.

-Existeix alguna mutacié que tingui una cura definitiva? Si és aixi, on
predomina i de quina classe és?

No existeix cap cura definitiva de moment, tot i que hi ha un medicament
comercialitzat ja aqui a Espanya per algunes mutacions que actua sobre la
fisiopatologia i sembla que atura la malaltia. Per exemple per a les mutacions de
classe III hi ha un medicament que es una molecula anomenada Kalydeko que obre
els canals de Clor i provoca una millora molt important en el pacient, millora
diferents parametres com és el pes, la talla, I'index de massa corporal, millora al
mateix temps l'espirometria, el pacient no té tantes exacerbacions pulmonars, no
té tants simptomes i inclds alguns dels pacients ja no necessiten tants enzims
pancreatics. Pero repeteixo, no és una cura definitiva siné que sembla que I'atura.
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Després hi ha altres medicaments que sén combinats, tot i que a Espanya no estan
aprovats, per a la classe II, especialment per la mutacié F508, encara que no es tan
efica¢. Aquesta molecula és diu Orcandi pero també millora la espirometria, el pes
la tall i no fan falta tants antibiotics en aquests pacients.

-Quina és la terapia d’investigaciéo més avanc¢ada i quina perspectiva de futur
hi ha?

En la classe I1i Il és va investigant. Les molecules investigades no son tant eficaces
a les mutacions de classe II, i tenint en compte que la majoria de pacients
presenten aquestes mutacions. En l'actualitat hi ha 7 - 8 molécules que s’estan
investigant que van encaminades a la terapia proteica.

Per totes les mutacions, hi ha la terapia geneética, pero encara falta molt temps per
obtenir resultats satisfactoris.

-Com considera actualment la qualitat de vida dels pacients afectats? I en el
futur? Existeix diferencia entre homes i dones, en I’evolucio de la malaltia?

La qualitat de vida és molt millor que temps endarrere, tots van al col-legi, tots
passen els 18 anys. Quan arriben a I’ edat adulta, tenen una qualitat de vida bastant
bona, on tots treballen, acaben els estudis, es fan professionals. Fan una vida
normal a base de fer molt exercici, molta fisioterapia, molts tractaments
endovenosos, pero la veritat que la qualitat de vida és molt acceptable, acaben els
estudis, treballen, es casen i tenen fills. En els nens, son molt esportistes, son els
que menys falten a escola, ja que estan molt ben cuidats per les seves families i hi
ha un control estricte en les unitat especifiques de la FQ i tot ajuda en la millora de
la malaltia.

Esta escrit, que a I’época de la pubertat on hi ha canvis hormonals, les nenes baixen
la funci6é respiratoria, cosa que als nens no els passa, per aixo es tant important
'exercici fisic per evitar que aquest progressio es noti el menys possible, el qual es
secundari al canvi hormonal.

-Quin grau de compliment i implicacié tenen les families amb la malaltia?

En general, el compliment és absolut. Es una entrega absoluta en la cura del
pacient, no només per la mare i el pare, si no també els germans, padrins, familiars.
La majoria de les families, estan molt unides en la lluita de la malaltia. També hi ha
situacions de desestructuracié, ja que no tothom ho pot assumir de la mateixa
manera i hi ha situacions molt complexes. També es molt important I'ajuda de
I’Associacié dels pacients i familiars, on es poden compartir experiéncies, s’ajuda a
la investigaci6, s’ajuden les families i es van educant i aprenent sobre la malaltia.
També donen molt suport a les unitat i a la investigacié de la malaltia. Cal tenir
present que aquesta malaltia ha canviat de manera extraordinaria en els ultims
anys. Sempre haviem estat esperant el moment actual, i ara s’ha fet realitat, la
terapia proteica junt amb totes les linies que s’estan estudiant, molt aviat podrem
dir que hi haura una molecula que curi la malaltia de manera definitiva.
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Moltes gracies per la seva col-laboraci6 Doctora.

Gracies a tu per fer aquest treball, la veritat que tot ajuda, demostra el compromis
de la familia i és un orgull per tothom que hagi consciencia de la malaltia i ajuda
I'educacié dels professors i companys i augmenta la sensibilitzacié i divulgacié de
la malaltia.
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ENTREVISTA AL PRESIDENT DE L’ASSOCIACIO CATALANA DE FIBROSI
QUISTICA

Séc un noi de batxillerat que esta realitzant un treball de recerca sobre la vida que
porta un pacient de Fibrosi Quistica. Aix0 és una entrevista al president de
I’Associacié Catalana de Fibrosi Quistica C.R.R.

-Quants anys fa que és president de ’'AFQC?
Des del 1994

-L’Associacio es va fundar el 1988, pero ens agradaria coneixer els seus
inicis: dificultats, traves,...

Historicament en els anys 60 i fins als 70 hi ha documents que fan pensar que
existia una associaci6 espanyola de FQ al hospital de Sant Pau a Barcelona pero es
va dissoldre perque va arribar un punt que no hi havia cap pacient viu, ja que
practicament tots morien en els primers anys de vida. Per exemple el meu fill va
néixer el 1980 i no existia cap associacié ni espanyola ni catalana. Aixo era un
problema perqué I'inic lloc on podies trobar informacié de la malaltia era en
enciclopedies molt especialitzades i aquestes definien la malaltia com una malaltia
infantil la qual causava la mort dels malalts en els primers anys de vida. Aixo ens
reflexa la poca informacio6 que existia.

Llavors el 1988 una serie de pares valents (entre els quals jo no hi era tot i que vaig
ser un dels primers socis) van promoure la creacié d’'una associacié catalana de
Fibrosi Quistica. Van aconseguir informaci6 de familiars i malalts a través dels tres
hospitals de referencia que eren Sant Joan de Déu, el Vall d’'Hebron i el Parc Tauli
de Sabadell i dels documents trobats de la antiga associaci6. Jo no vaig ser un
fundador de I'’ACFQ perque tenia panic a la malaltia, cada cop que sentia parlar
d’ella m’horroritzava.

La primera reunié que va convocar l'associacié va fer que molt pares i mares que
tenien dubtes i sobretot molta por, comencessin a esperancar-se i a tenir la
motivaci6 suficient per arrencar el projecte d'una associacié.

A partir de llavors, els pacients van comengar a viure més, al Vall d’'Hebron ja hi
havia un grup de pacients infantils, els metges van comencgar a investigar sobre la
malaltia i aix0 va ser el comencament del progrés que hem aconseguit fins al
moment.

-Com és el dia a dia en I'associacio?
L’Associacié com el seu nom indica, son socis que s'impliquen en fer funcionar i en
fer créixer economicament i en numero de socis l'associacio. En els ultims anys

hem crescut molt tan en metge com en investigacié i actualment tenim una
estructura administrativa professionalitzada totalment altruista, no cobrem res.
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Pero els recursos recursos recaudats en els ultims vint anys en ha permeés tenir dos
persones professionalitzades assalariades que no tenen res a veure amb la malaltia
pero que ens ajuden a millorar cada dia. A demés també hi ha gent que ve alguns
dies entre setmana de forma voluntaria.

En els ultims anys s’ha avancat molt en la qualitat de vida dels pacients i s’han
recaudat fons, els quals s’han invertit en la investigacio.

Esta al corrent de la medicaci6, fer enllac amb I'administracié i els hospital. Cal
negociar amb la conselleria de salut, amb els serveis socials, el nivell de
discapacitat, a nivell d’educacié intentar que facin la vida el més normal possible,
que puguin assolir una bona escolaritzacio, buscar implicacions amb les empreses i
families i socis per millorar els recursos economics, permisos laborals pels
familiars, el qual ajuda a les families en el seu dia a dia. Quan arribin a I'edat adulta,
es puguin incorporar al mén laboral.

-Quina relacio hi ha entre vostes i els equips d’investigacio i/o recerca aqui a
Catalunya? I amb les unitats especifiques de tractament?

No solament demanen si no que intentem aportar. Tot el que aconseguim, ho
aportem a la investigacio6 i a donar suport als equips médics dedicats a la malaltia.
Tothom que tingui sensibilitat vers a les necessitat dels malalts, els donem suport
en forma de beques a diferents professionals dels hospitals de referéencia, als
professionals que col-laboren en els assajos clinics. Vetllant amb la renovacié
generacional per no perdre continuitat en l'assisténcia. Aportem recursos
economics als hospitals en proporcié amb els pacients que tracten en cada unitat (
Vall Hebron, Sant Joan de Déu i Parc Tauli), en cada centre en funci6 de les seves
demandes. | també a l'institut d’'investigacié medica de Bellvitge (Idibell) i també a
la investigaci6 medica i molecular, a 'institut genetic molecular i a l'institut de
bioenginyeria de Catalunya on s’investiguen nous antibiotics i agents
antimicrobians.

A nivell de 'administracid, estem treballant amb la continuitat dels professionals,
els espais dedicats a I'assisténcia dels malalts. Estem intentant col-laborar en la
nova unitat de la VH on es construiran en una superficie de més de 1000m2, hem
aconseguit una aportacié important per la investigacié que treballa en els nous
antibiotics (Idibec). La millora del malalts i el futur de la malaltia, passa per cuidar-
los cada dia millor i anar millorant els tractaments.

-La Maraté de TV3 va dedicar l'any 1997 exclusivament a la FQ, a més
d’haver tractat aquesta malaltia indirectament en les maratons del 1999,
2003,2009i2011. Com va afectar aixo en la divulgacid i en les investigacions
de la malaltia?

La de l'any 97 va ser molt important ja que hi ha un abans i un després en
referencia a la divulgaci6 de la malaltia. Potser no tant als recursos que van ser
destinats als professionals que treballen en la malaltia, pero va ser la manera de fer
més visible la malaltia, es van batre records de recaptacio respecte a les maratons
anteriors. Ens va donar a coneixer a la societat.
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Vam poder millorar la comunicacié amb els responsables politics del departament
de salut i dels serveis socials. Evidentment que la resta de maratons també han
ajudat en la investigacio.

L’ associacié dedica anualment 120000 o 150000 euros en la investigacié i a
I'ajuda als professionals. Actualment, la prioritat no és tant la divulgacié com
obtenir recursos prioritzant la ciéncia aplicada més que la ciencia basica.

Com és la relacio amb les institucions sanitaries publiques?

-La Federacio Espanyola de FQ i la catalana estan relacionades? I com és la
relacio amb altres associacions com son FEDER, la federacio ECOM, el forum
catala de pacients o la Federacio Catalana de Malalties Poc Freqiients?

Som una associacié federada a la federaci6 espanyola, aportem més idees que
fomentin la investigacié, que en definitiva, millora el pronostic de la malaltia.
Potser som l'associacié capdavantera en la part intel-lectual i de una nova
concepcid dels objectius basics de la federacié.

De FEDER, som membres fundadors. Intentem col-laborar pero la nostra principal
prioritat és la nostra associacio.

Som la dnica associaci6 de la FQ espanyola que dedica recursos a la investigacio i
intentem incidir en la resta.

-Com perceben el dia a dia dels pacients? I si son coneixedors de les
principals inquietuds de les families?

Creiem que som coneixedors per que som patidors de la mateixa. El meu fill va
morir 6 anys victima de la malaltia pero la resta de membres de la junta directiva,
tenen familiars afectats ( fills, nets,..) i a la vegada, representen a totes les unitats
on es tracta la malaltia. La resta de families, ens aportem les seves necessitats,
inquietuds i idees per millorar el dia a dia. Hi ha molt contacte amb la resta de
socis en jornades formatives, la web., activitats. Hi ha I'inconvenient de la dispersio
geografica de tot el territori, costa més mantenir viva I'associacié.

-Com veu el futur de la malaltia i dels seus pacients?

Esperancat sempre que no es deixi de treballar, sempre que la familia s’involucra
cada dia més i més, com diu la dita popular, “ aqui es salva tothom o no es salva
ninga”.

Al final la malaltia passa factura i cal transmetre la idea que no hi ha futur si no
s’avanca la investigacié i en els tractaments, no solament a Catalunya si no a la
resta de paisos més desenvolupats del mén. Cal ser conscient que sense
investigacio no hi ha futur ni possibles avancos. Les institucions sanitaries no s6n
prou conscients en dedicar recursos a la investigacio.
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5-CONCLUSIONS:

El pronostic i la qualitat de vida dels malalts afectats per la fibrosi quistica ha
canviat considerablement en els ultims trenta anys. Ha passat d’'una esperanga de
vida fa dues decades de poc més de 15 anys, a ser actualment de 42 anys. Fa poc
temps era una malaltia que només era pediatrica, actualment en les unitats ja es
controlen persones afectades que han arribat a I'’edat adulta i que s’han incorporat
al mén laboral. Des del moment que es van identificar les mutacions genetiques,
s’han obert noves linies d’investigacié que comencen a donar resultats positius.
Probablement ha estat una de les patologies que més s’ha beneficiat dels ultims
descobriments genetics.

El temps dedicat a la malaltia per part dels pacients és molt alt, pero aixo fa que
puguin fer una vida totalment normal fora de I'ambit familiar, ja que com més
temps s’inverteix en fisioterapia respiratori, tractaments.. menys possibilitats
tenen de patir complicacions. Es una malaltia, que donada la seva complexitat, pot
arribar a tenir efectes devastadors si no és compleixen estrictament els
tractaments, dieta, exercicis...

Graciés a la sanitat publica que és fa carrec del cost de manera integra, a les
diferents associacions que vetllen pel benestar dels malalts, als investigadors que
s’esforcen dia a dia per trobar una cura definitiva i a totes aquelles persones que
d’'una manera o altra ajuden i conviuen amb la fibrosi quistica. Cada dia s’esta més
a prop d’aconseguir la meta, que és assegurar que tota la gent que esta vivint amb
fibrosi quistica pugui arribar al desti escollit, sense preocupar-se que aquesta
malaltia els trastorni el seu viatge.
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“Abans pensavem que el futur estava en les estrelles. Ara sabem
que es troba en els nostres gens.”

James Watson, Premi Nobel i gestor del projecte genoma huma.
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