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Enfermedad hepatica en la fibrosis quistica pediatrica.

La fibrosis quistica, la segunda enfermedad genética mas frecuente, es el resultado de una
proteina de canal mutada, la CFTR, que secreta iones de cloro que fluidifican las secreciones.
La esperanza de vida en los pacientes ha aumentado en afos recientes gracias a mejoras en
el tratamiento. No obstante, las complicaciones hepaticas son la tercera causa de muerte y la
comprension de su fisiopatologia es aun deficiente. Se considera que la obstruccion biliar
secundaria a la presencia de secreciones espesas conduce a la cirrosis. Sin embargo, el
acido ursodesoxicolico no ha modificado la historia natural. Ademas, la presencia de
hipertension portal en ausencia de cirrosis no puede ser explicada. Se ha propuesto el rol de
la CFTR como modulador de tolerancia inmune, que explica la presencia de una inflamacion
portal persistente que culmina en fibrosis. El eje intestino-higado tendria un rol importante en
la presentacion y la progresion de esta enfermedad.
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Enfermedades raras y extranas

¢Cual es la diferencia entre enfermedades “raras” y “huérfanas”?

Una enfermedad “huérfana” es el nombre que se da a una enfermedad que no ha sido
ampliamente investigada o para la que no existe un tratamiento especifico, haciendo
por tanto que los pacientes se sientan “huérfanos” en el mundo de la sanidad. Las
personas enfermas pueden tener dificultad para encontrar un médico con experiencia
en esta enfermedad, y con frecuencia se retrasa el diagnostico. Muchas enfermedades
raras son huérfanas, aunque algunas enfermedades huérfanas no son raras (p.ej.
algunas enfermedades parasitarias en paises pobres).

Algunas enfermedades pulmonares

La linfangioleiomiomatosis se denomina frecuentemente LAM para abreviar.
Casi no afecta a nadie que no sea una mujer en edad fértil. Células anormales
invaden los tejidos de los pulmones, incluyendo las vias respiratorias, y pueden
formar cistos, destruyendo los tejidos sanos y haciendo agujeros en los
pulmones.

La esclerodermia es una enfermedad que puede afectar a diversas partes del
cuerpo, asi como a los pulmones. Es mas comun en mujeres que en hombres, y
se diagnostica normalmente en edades comprendidas entre los 30 y 50 arios. La
causa de la enfermedad es desconocida.

La neumonia eosinofilica crdnica idiopatica, frecuentemente abreviada como
NEC idiopatica, es una acumulacion de un tipo de globulos blancos sanguineos
llamados eosindfi los. La causa de la enfermedad se desconoce. La NEC
idiopatica es el doble de habitual en mujeres que en hombres y cerca de la mitad
de las personas que la padecen presentan asma y rinitis alérgica (nariz y 0jos
irritados, producido por alergia).

La proteinosis alveolar pulmonar también llamada PAP. En esta enfermedad,
una sustancia granular formada principalmente por grasa y proteina se acumula
en los sacos aéreos, o alveolos, de los pulmones. Normalmente la causa es
desconocida, aunque algunas veces puede ser resultado de inhalar sustancias
como polvo de silice.

La fibrosis pulmonar idiopatica (con frecuencia llamada FPI) es una
enfermedad que comienza normalmente entre los 50 y 75 afos de edad. El tejido
profundo de los pulmones se vuelve cicatricial y engrosado. Esto significa que el
cuerpo tiene mas difi cultad para conseguir suficiente oxigeno, especialmente
durante el gjercicio. No se conoce la causa de la enfermedad, aunque otras
formas de fi brosis pulmonar pueden estar producidas por farmacos, inhalacion
de amianto u otras enfermedades (por ejemplo, esclerosis sistémica).

Para mas informacion puede acceder a: https://europeaniung.org/es/
information-hub/factsheets/enfermedades-pulmonares-raras-y-huerfanas/
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