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CONTEXTO EPIDEMIOLOGICO

Considerando el gran avance obtenido por Chile en mortalidad
infantil con el Programa Nacional de IRA("), alcanzdndose en
este tema tasas similares a las de paises desarrollados, durante
los primeros afios de la presente década, la Unidad de Salud
Respiratoria del Ministerio de Salud de Chile propuso un plan
estratégico para enfrentar las enfermedades pulmonares
crénicas del Nifo. Es asi como han nacido durante estos
anos en el pals los Programas Nacionales de oxigenoterapia
ambulatoria (2003), asma (2006), asistencia ventilatoria no
invasiva domiciliaria (2006), displasia broncopulmonar (2007)
y prevencién de infecciones por VRS en grupos de riesgo
con anticuerpos monoclonales (2008). En este marco, se
inserta el Programa Nacional de fibrosis quistica (iniciado en
2002). La fibrosis quistica (FQ) es la enfermedad genética
letal mds frecuente en raza blanca. Su herencia es autosémica
recesiva. Un estudio canadiense demuestra que su incidencia
varfa entre los distintos grupos raciales, desde 1/3.000 recién
nacido vivos (RNV) en caucésicos, 1/8.000-9.000 RNV en
hispanos, 1/15.300 en personas de origen africano, hasta
[/32.000 en los de origen asiatico, lo que es paralelo con
una prevalencia de portadores de 1/29, 1/46, 1/62y 1/90,
respectivamente(?),

En Chile, una publicacién de 2001, calculd una incidencia
de 1/4.000 RNVO), cifra que fue seguramente sobreestimada,
siendo lo mds probable que la real incidencia en nuestro pais
oscile alrededor de 1/8.000-9.000 RNV, cifra mas acorde
con nuestra mezcla racial, y que significarfa en Chile unos 30
pacientes nuevos cada afio. Ademas, en esa publicacién se
estimaba un promedio de sobrevida de |2 afios, lo que
contrastaba con lo reportado por paises desarrollados, que
a la fecha ya se empinaba por sobre los 30 afos, calculada
mediante curvas de Kaplan-Meier(9).

Situacién en Chile, previa al Programa Nacional de FQ

Hasta inicios del presente siglo, Chile carecié de un enfren-
tamiento sistemético de salud piblica en este tema, lo que
claramente redundaba en no disponer de una linea normativa,
programatica y organizada, y en consecuencia, sin recursos
especiales asignados en el presupuesto de la nacién para
enfrentar este grave problema. Los pocos resultados que se
podian lograr en el sector publico de salud, se debian princi-
palmente a esfuerzos de padres y familiares, a veces con
apoyo de instituciones o personas, pero sin recursos adecua-
dos, con equipos poco capacitados, un manejo que dependia
de los conocimientos, distorsiones o intereses que proponian
los pocos médicos dedicados al tema y con insuficiente
conocimiento de criterios de derivacion para un oportuno
diagndstico.
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Esto estaba ademés asociado con el hecho de que sélo 9
hospitales del sistema publico de salud contaban con equipa-
miento para test de sudor, la mayorfa mediante conductividad
y con técnicas mal estandarizadas y no supervisadas y por
ende, que no garantizaban la calidad de los resultados. Todo
lo anterior, provocaba que el diagndstico se hiciera en forma
tardfa, priorizandose el estudio sélo en aquellos pacientes
mas sintomaticos y graves, en los que la enfermedad ya estaba
en una fase avanzada. Por esto, el tratamiento se iniciaba
tardiamente, alcanzandose baja sobrevida y una muy mala
calidad de vida de los pacientes.

LA SITUACION ACTUAL

Desde el afio 2002, las autoridades del Ministerio de Salud
de Chile asignaron a la Unidad de Salud Respiratoria la
responsabilidad de hacerse cargo del Programa Nacional(5),
con disefo, normativas, sistematizaciéon y conduccién de
caracter centralizado, pero de ejecucién descentralizada,
considerando la geografia del pais, que hoy se encuentra en
plena ejecucion, con recursos especfficos asegurados en el
presupuesto nacional, y cuyos objetivos son:

I) Reducir la edad de diagndstico.
2) Aumentar los afios de sobrevida y

3) Mejorar calidad de vida de los pacientes.

Las principales estrategias del Programa se pueden resumir
a continuacion:

* Direcciéon Unica nacional del Programa a nivel del
Ministerio de Salud, por un especialista en neumologia
pediatrica.

¢ Estandarizacion de los criterios de diagndstico. Para
esto, durante el afio 2003 se adquirié equipamiento e
insumos para hacer test de sudor en 28 hospitales de
todo el pais, 21 con técnica de conductividad, que se
considera de screening, y 7 con la técnica clasica de
Gibson y Cooke, confirmatoria, pero agregando a esta
Ultima, cloridometrfa digital.

¢ Diagndstico de insuficiencia pancreatica mediante elastasa
fecal.

¢ Listado Unico nacional centralizado de pacientes, clasi-
ficados en 3 niveles de gravedad, para optimizar trata-
miento y apropiado calculo de costos.

* Normas técnicas nacionales de diagndstico y tratamiento.

* Financiamiento garantizado para los pacientes nuevos
y antiguos, seglin protocolos técnicos, tanto en trata-
miento (farmacos, hospitalizaciones) como en el segui-
miento (laboratorio, imagenologfa, funcion pulmonar).
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¢ Licitacién publica y adquisicion centralizada de farmacos:
esto permite aprovechar economfa de escala, pero
también impedir “caprichos” personales en el manejo.
También se hace licitacién publica nacional de los insumos
de diagndstico.

¢ Contacto permanente con las agrupaciones de padres

* Creacién de centro de derivacion para pacientes adultos
en el Instituto Nacional del Térax, a cargo de neumdlogos
de adultos.

* Caracterizacién genética de los pacientes diagnosticados
mediante andlisis molecular (kit de 31 mutaciones).

* Presentacion de resultados del Programa frente a la
comunidad cientifica internacional.

Pacientes del programa

A mediados de 2009 se mantienen en el Programa Nacional
una totalidad de 347 pacientes, cuyas caracteristicas biode-
mograficas mas importantes son:

* Sexo masculino 57.1% (198/326).

* Edad promedio: |3 afios 6 meses (rango 5 meses - 44
afos). Mediana de edad: 4 afos | mes.

* Estado nutricional: Normal: 6 1.4%; sobrepeso u obe-
sidad: 8.4%; desnutricién o riesgo de ella: 30.2%.

¢ Colonizacién: Pseudomonas aeruginosa 29.3%, Staphylo-
coccus aureus 44.5%.

Principales resultados

* Sobrevida: La primera base de datos Unica nacional,
confiable, se obtuvo en junio de 2003, correspondiendo
a 22| pacientes y se compara con los 347 pacientes de
2009. Los mayores de |5 afios eran 25.8% (57/221)
en 2003 y 45.8% (159/347) en 2009 (p<0.001). Los
mayores de |8 afos eran 7.7% (17/221) en 2003 y
29.1% (101/347) en 2009 (p<0.0001).

* Edad de diagndstico: El promedio de edad del diagndstico
es de 5 afios 9 meses en el grupo total. No obstante,
es de 6 afos y 6 meses en los diagnosticados hasta
2005, y de 5 afios y | mes en los diagnosticados de
2006 en adelante (p=0.03).

Lo que aln nos falta

No obstante el importante nivel de desarrollo estratégico
alcanzado, alin es necesario continuar avanzando en una
serie de aspectos:
* Perfeccionar y chequear el diagndstico en los casos
dudosos, recordando que hay casos reportados que se
diagnosticaron sin los estandares actuales.

* Completar el estudio genético de los pacientes diagnos-
ticados.

* |dentificar las mutaciones que son propias de nuestro
pais y posiblemente del Cono Sur, lo que posteriormente
permitira disponer de un confiable estudio genético de
los casos sospechosos.

* Mejorar la difusién en atencidn primaria los criterios de
derivacion.

* Mejorar y estandarizar laboratorios a lo largo del pafs,
especialmente en los aspectos microbiolégicos y diges-
tivos.

* Mantener modernizacion de arsenal terapéutico.
¢ Implementar screening neonatal.

* Disponer dentro de los préximos 2 o 3 afios de un
programa de transplante pulmonar.

* Instalar en forma regular un sistema de evaluacion de
calidad de vida.

¢ Integrar en el Programa aspectos relacionados con la
salud mental de los pacientes.

RESUMEN

Desde 2002, Chile dispone de un Programa Nacional de
Fibrosis Quistica, de caracter integral, que permite disponer
de diagndstico para todos los pacientes que lo requieran y
tratamiento completo a todos los pacientes diagnosticados.
Los primeros resultados permiten demostrar una edad mas
precoz de diagndstico y una significativa mayor sobrevida,
explicable solamente por un mejor acceso a la terapia y no
a haberse diagnosticado pacientes mayores, ya que como se
ha demostrado, el diagnéstico de los pacientes nuevos es
mas precoz que el de los antiguos. La positividad del estudio
genético es baja y eso puede deberse a que existen pacientes
diagnosticados antes del inicio del Programa, sin los estandares
actuales, lo que permite dudar de si efectivamente tienen
FQ. Por otro lado, es posible que existan mutaciones propias
de nuestra mezcla racial, cuyo estudio y deteccién es uno de
nuestros proximos pasos.

Es importante destacar que los problemas de salud piblica
son exitosos si se conducen centralizadamente por especialistas
capacitados. En el caso del Programa Nacional de FQ de
Chile, el caracter centralizado del Programa ha permitido
disponer de normativas nacionales, optimizar los costos del
tratamiento e ir desarrollando nuevas acciones que beneficien
a la totalidad de los pacientes, no dependiendo de la dispo-
nibilidad local de recursos y capacitacion, si bien la operacién
de las estrategias de diagndstico y tratamiento se ejecutan en
forma descentralizada en todo el pas.
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