
❏ Muestra → sangre seca en 
papel de filtro

❏ Para el cribado de FQ se 
utiliza la tripsina 
inmunorreactiva (IRT)

❏ Los niveles de IRT 
disminuyen a partir de la 
3er semana de vida 

❏ Muestra → sudor (15 
μl)

❏ Test cuantitativo de 
iontoforesis con 
pilocarpina 

❏ Sistema de recolección 
→ método Macroduct 
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INTRODUCCIÓN

La Fibrosis Quística es una enfermedad sistémica causada por la mutación de un gen localizado en el brazo largo del cromosoma 7, la cual codifica una proteína llamada 
Regulador de Conductancia Transmembrana de la Fibrosis Quística (CFTR). La proteína CFTR se expresa en la membrana apical de los epitelios secretores (pulmón, 
páncreas, intestino, glándulas sudoríparas, conductos biliares y conductos deferentes) y actúa como un transportador de cloro.
Su funcionamiento defectuoso se traduce en una dificultad para transportar el cloro fuera de la célula acumulándose en el espacio intracelular. Esto genera una absorción 
exacerbada de sodio para mantener la electroneutralidad, por lo tanto, genera arrastre de agua. En consecuencia se produce un espesamiento de las secreciones de los 
epitelios comprometidos, con funcionamiento alterado de los cilios pulmonares y daño en los órganos afectados.

❏ Infecciones pulmonares 
recurrentes

❏ Malabsorción de grasas
❏ Déficit de vitaminas 

liposolubles 
❏ Hipertensión portal 
❏ Infertilidad masculina 
❏ Osteopenia, osteoporosis, 

artropatia 

Tripsina  > 70 
ng/ml

(por duplicado)

Tripsina  < 70 
ng/ml

Screening no 
detectable

Cl < 30 mmol/l  → 
Negativo
Cl 30 - 59 mmol/l 
→ Indeterminado
Cl > 60 mmol/l → 
Positivo

Diagnósticos no 
resueltos

Exoma clínico

CONCLUSIÓN

ALGORITMO DIAGNÓSTICO

❏ Muestra → Sangre entera 
+ EDTA.

❏ Se realiza una 
amplificación específica 
de alelos ARMS que 
detecta 67 variantes más 
prevalentes en el gen 
CFTR 

❏ El análisis de los 
resultados obtenidos por el 
equipo serán
→ Genotipo
→ La/s variante/s 
presentes 
→ Tamaño de los 
polimorfismos

EVALUACIÓN Y SEGUIMIENTO

➢ El cribado neonatal permite el diagnóstico y tratamiento precoz por lo que previene complicaciones. 
➢ Existen dos métodos para realizar la prueba del sudor: el sistema de Gibson y Cooke y el método Macroduct, este último es más costoso, pero se prefiere por 

practicidad y mayor sensibilidad.
➢ En casos donde no hay un cuadro clínico claro y las pruebas convencionales no son concluyentes, los ensayos genéticos son esenciales. El análisis molecular 

aumenta la especificidad y reduce falsos positivos causados por incrementos inespecíficos de IRT en individuos sin FQ.
➢ El diagnóstico molecular puede llevarse a cabo en base a diferentes metodologías: secuenciación de un gen, determinación de un panel de genes, un exoma o el 

genoma completo. Ante un diagnóstico clínico presuntivo, la elección del método dependerá del contexto clínico del paciente.  
El diagnóstico y seguimiento de la FQ requiere un enfoque multidisciplinario y una evaluación cuidadosa de las técnicas diagnósticas disponibles, 

entendiendo que el eje central se encuentra en el paciente, tomando en cuenta su variabilidad genética e interindividual así como sus condiciones personales 
y sociales para, de esta forma, poder asegurar la confiabilidad y veracidad de los resultados de laboratorio a los que se ha arribado. 

❏ Se determina la 
concentración de Cl y 
Na

❏ Cloro → coulombimetría 
o titulación de AgCl

❏ Sodio → fotometría de 
llama 

❏ Trastornos 
relacionados con el 
CFTR. 

❏ Pesquisa neonatal 
positiva de 
diagnóstico no 
concluyente 
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