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• Paciente de sexo femenino que consulta a 
nuestro servicio por primera vez a los 5 años 
de edad derivada de hospital de origen por 
pancreatitis recurrente. 



Antecedentes personales

• RNT/AEG, embarazo controlado, meconio 
primeras 24 hs de vida, cirugía de apéndice a los 
3 años de edad.

• Sin antecedentes familiares relevantes.

• Desde los 4 años presentó múltiples episodios de 
pancreatitis aguda que requirió internaciones 
respondiendo al tratamiento con hidratación, 
analgesia y ayuno, sin afectación de la curva 
pondoestatural.



Laboratorio

• Amilasas y lipasas elevadas, con función renal, 
hepática, calcio, fósforo, perfil lipídico, 
coproparasitológico normales. 

• Serologías de hepatitis B, HIV y VEB negativo.

• Evaluación de la función del páncreas exócrino 
(elastasa fecal 1, Van de Kamer, esteatocrito) 
normal.

• Se realizó en dos oportunidades test del sudor 
negativos (menos 40 mmol/l).

• Se debe destacar la poca adherencia familiar a los 
controles ambulatorios.



Métodos imágenes





• Luego de descartar las principales causas de pancreatitis recurrente 
se solicita estudio genético para 40 mutaciones de fibrosis quística, 
donde se recibe informe  

Mutación genética G542 X/Alelo 5T 
Enfermedad Fibroquística del páncreas.

• Se realiza estudio a la madre revelando Heterocigota G542X . 

• Actualmente la paciente tiene 12 años de edad, no presentando 
internacion desde los 9 años con puntaje z para (peso 0.10), (talla 
0.19), en seguimiento con los servicios de gastroenterología y 
neumonología con función pulmonar y estudios de malabsorción 
normal. 

• Se cita a familiares de primer grado para estudios genéticos.
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