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I. Raro, pero en EEUU, es frecuente, mayor en anglo saxones, va disminuyendo en otras razas.  3 casos en vida.  No mucho.

II. Diferentes medicamentos que hay.  Lee articulo

III. Cystic Fibrosis, incurable hereditary disorder that causes the body to secrete an abnormaly thick, sticky mucus that clogs the páncreas and the lungs, leading to problems with breathing and digestión, infection, and ultimately, death

IV. One of the most common fatal genetic disorders in the US, CF occurs in one in every 3,900 babies

V. About 1,000 new cases are diagnosed each year, usually before a child reaches three years of age

VI. CF is caused by a defect in chromosome 7 defect in the gene responsible for manufacturing cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR), a protein that controls the flow of chloride ions into and out of certain cells.  Con cloro va el sodio, no sale sodio ni cloro fuera del celula, no sale tampoco agua fuera del celula, secreciones van a estar deshidratado, van a estar bien viscoso porque la solucion acuoso es marcadamente disminuido

VII. Cystic fibrosis is an AR genetic disorder (dos padres tiene que tener heterocigotico)

VIII. Glandulas

A. Exocrina:  sudor, lagrima, sebaceous (mecanismo eliminar el sodio es sacado por el piel)

B. Endogeno:  produce secreciones internalmente, páncreas, traqueobronchial mucous, vesicula biliar, GI tract (son las glandulas afectados)

IX. Defectos

A. Class I:  protein production

B. Class II:  processing no entra golgi

C. Class III:  regulation

D. Class IV:  defective conduction

E. Tantos defectos, difícil resolver problema, virology, lo conectan usualmente a adenovirus, lo meten adentro de celula, algunos celulas responden, pero % bajo, no resuelve todo, reaccion de celula contra virus, otras problemas, mecanismo para creando, que puede transportarlo o corregir la problema donde este

X. First, CF was considered a childhood disease, median survival was 8 years

XI. Reproductive organs

A. Women can have children, although por health of the mother may limit this

B. 98% of CF males are infertile due to improper transport of sperm to the semen, se vuelve muy viscoso tiene problema de transporte

XII. Pulmonary complications

A. The major components of mucus are

B. Bacteria:  pseudomonas afecta sistema autoinmune, mucociliar, altera producción de moco, tienden a ser resistente de sistema normal fagocitaria, retencion de secrecion aumenta riesgo de infección por colonización de bacteria

C. Whatever is in regular mucus

D. Dead white blood cells, which are present in CFers in a concentration about 1000 times larger than in normal people, porque hay mas infección y WBC resultado, moco acuoso

E. Cual es la causa (pregunta de examen) principal para que haya clotting o obstrucción en secreciones pulmonar

1. T. Transporte sodio/cloro con deshidratación de secreciones (no)

2. Dead white blood cells (correcto) que aumenta concentración DNA en glóbulos blancos, son bien resistente a fagocitosis, y tiende a aumentar viscosidad

F. It was formerally believed that bacteria were the primary cause of airway destruction

G. Its now believed that the WBC, especially the long, viscous strands of DNA from the cell nuclei, are the principle cause of airway clogging and damage

XIII. Diagnostic tools

A. Observation of clinical signs

B. Sweat test above 40-60 intermediaate, definitivo >60 mmol/L Cl and either pancrease involvement or recurrent lung infections) 75cc de sudor para sea valido prueba, dar pilocarpine estimula sudor, si paciente esta deshidratado no valido, si tiene hypochloremic dehydration no es valido hay que rehidratar paciente hasta tener electrolitos normales

C. Amniocenesis with genetic análisis

D. Chorionic villi sampling (CVS) (with genetic análisis)

E. Genetic testing for mutations

F. Screening of newborns posible with blood trypsin value (chymotrypsin?)

XIV. Clinical (preguntas de examen)

A. Sweat glands:  high electrolytes

B. Panceatic disease:  exocrine insufficiency, disruption of exocrine function, afecta malabsorpcion, diarrea, le da enzimas exogenos, muere de infección y dano de pulmon, no por malabsorpcion

C. Intestinal glands:  meconium ileus, son bebes que nacen y no tiene evacuaciones, por no tener la producción de estas glandulas

D. DM:  due to destroye páncreas

E. Liver disease:  biliary cirrosis and obstruction, danos a conductos biliares, por lo tanto, estos pacientes pueden desarrollar y ponerse bien amarillito, por obstrucción de bilis, no esta tan comun

F. Dehydrated mucous in the airways (mas comun)

1. Lung infections:  chronic bronchopulmonary infection, van destruyendo la parenquima van a terminar causando reducción funcion pulmonar, muere paciente

2. Reduced lung function

G. Infetility in male (vas deferens blocked), less in female

XV. Here are the probabilities of producing a child with CF (pregunta examen)

A. If both parents have CF:  100%

B. If one parent has CF and other not carrier:  0% tener CF, 100% ser carrier

C. If one parent has CF and other is a carrier:  50% enf, 50% carrier

D. If both parents are carriers:  25% CF, 25% no CF ni carrier, 50% sea carrier

XVI. CF:  a que nivel tiene efecto, sabe que puede hacer

A. Abnormal gene:  gene replacement

B. Abnormal CFTR:  protein replacement

C. Abnormal sodium, chloride, water movement through cell:  correction of electrolytes

D. Abnormality thick and dry mucus:  mucolytics

E. Thickened mucous:  mucous clearance technique

F. Inflammation:  anti inflamatory agents, se ha usado esteroides, por via sistemica, por efectos secundarios, de cataractas, osteoporosis, DM, retencion liquidos, disminución de crecimiento lineal, spray sabe que mas seguro que sistémico

G. Infection:  antimicrobials, arma principal, profilácticamente o no, tendencia usarlo profilácticamente, presencia de pseudomonas en el esputo, darle antibióticos, profilácticamente, si ve en handout, unica indicación si sospecho para colonización de pseudomonas, si es P. cespacia, tiene prognostico bien mal.  Quinolonas, mismo usando para ántrax, son cirpo, levaquin todo esto tipo de antibióticos, son bien buenos para bregar con gram negativo, que puede dar por boca, antes pseudomonas trato con suero IV con aminoglicosidos, problema es afecta los rinones y puede perder rinones, hay literatura que ha demostrado que presencia de neumonía no esta efectivo usar aminoglicosidos, tiene que tener buen ambiente para funcionar, cuando pH bajo en pneumonia no funciona algunos antibióticos, macrolidos y quinolonas no importa el pH

H. Progressive lung tissue destruction:  lung transplants

XVII. Centros de CF

A. Multidisciplinary:  gastro, neumo, enfermeras, trabajadores sociales, genetecistas, tiene monton de cosas que se necesita, centro ha ayudado, para promoverlo

