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• Ninguno



 Objetivos de la  pesquisa neonatal  en FQ
 Mostrar los diferentes métodos de pesquiza y 

como interpretar los resultados
 Revisar las ventajas y las desventajas de los 

diferentes métodos de pesquiza
 Resultados falsos positivos y negativos
 Seguimiento de los pacientes pesquizados en 

los centros de FQ. Intervención temprana para
obtener mejores resultados.



FQ
Enf

Autosomica
recesiva

Enf Crónica
(infección 

Crónica, inflamación, obstruc
ción)

Enf.Gastrointestinal
(Ins. Pancreatica, 

malabsorción, desnutrición)

Perdida de Sal
(Electrolitos altos en 

sudor, test diagnósticos)

Otras manifestaciones 
clínicas

(Obstruccion intestinal, cirrosis 
, diabetes



“Pesquisa neonatal”
Para que sirve

• La Pesquisa Neonatal son programas de salud publica 
creados para detectar  en  recién nacidos  una serie de 
enfermedades tratables  pero sin evidencia clínica de 
la misma  al momento del nacimiento.

• Algunas de las enfermedades incluidas en los 
programas de pesquisa serían  solamente detectadas 
después que ya se han producido daños irreversibles 
siendo incluso en algunos casos la muerte súbita la 
primera manifestación de la enfermedad.



 Los programas de pesquisa neonatal fueron 
creados con el objetivo de prevenir la detección 
tardía de la enfermedad.

 La Pesquisa consiste en la realización de test, 
exámenes y procedimientos que puedan ser 
aplicados rápidamente.

 Trata de separar aquellos  individuos que pueden 
estar enfermos o en riesgo de padecer una 
determinada enfermedad  de aquellos que no lo 
están .

Pesquisa 
neonatal

laboratorio
Sospecha de la 

enfermedad antes de 
los síntomas



 Muertes potencialmente prevenibles
 Desnutrición severa con trstornos

hidroelectrolítica 
 Complicaciones pulmonares 
 Ansiedad familiar
 Retraso en el consejo genetico





Farrell y col, J Pediatrics 2005; 147.S30-36



Accurso y col J . Pediatrics 2005



Conclusión: entre pacientes cambios 
del estado nutricional en los 
primeros 6 años de vida estan
asociados con el VEF1 a los 6-7 
años.
Hay una clara relación entre 
intervenciones nutricionales 
tempranas y la función pulmonar.

J. Pediatrics 2015;167:1081-8



Sandres,D y col . J of CF 2018 in press



Sandres,D y col . J of 
CF 2018 in press



IRT

IRT (< 25 días) DNA

Primera prueba

Segunda prueba

> cut off

Recitación Envío tarjeta

> cut off 1-2 Mut
>1.6 / >0.5

Derivación a centro de FQ
(Test de Sudor)

< cut off 0 Mut

IRT
> cut off

Pesquisa
negativa

Pesquisa
negativa

Pesquisa
positiva

Pesquisa
positiva

Sens: <83%

VPP: 10-20%

Sens: >90%

VPP:  40-50%

IRT
>50 ≥99
≥100

PAP

< cut off
Pesquisa
negativa

> cut off
Pesquisa
positiva

Sens: 80 a 100%

VPP:  4.2  8%



TIR/TIR TIR/ADN TIR/PAP

Sensibilidad < 83% > 90% 
población / 
mutaciones 
analizadas

80 a 100%

VPP 10 a 20% 40 a 50% 4 a 8 %

Ventajas Alto VPP
No requiere
recitación

No requiere
recitación

Desventajas Alta tasa de 
recitación

Detecta portadores 
sanos y 

mutaciones que 
pueden no tener 
significado clinico

Costo



Sarles y col JCF 2014







Ninguno de los sístemas actuales de pesquisa es ideal y 
detecta todos los casos de FQ, pudiendo haber falsos 
negativos                                                                     
Pediatrics 2009 
Hay una variedad de algoritmos de pesquisa alrededor del 
mundo, en Europa en el 2016 habia 16, en 16 países. A 
causa de que no existe un programa perfecto.                                     
Archdischild 2017
Los pediatras deben saber que la pesquisa no es un test 
diagnóstico y como toda pesquisa pierde pacientes por lo 
cual se debe mantener un alto indice de sospecha.      
Pediatr Pulmonol 2011



RESULTADOS: 
De 169 pacientes con diagnóstico de fibrosis quística, en 
seguimiento en el Hospital Garrahan, 89 pacientes fueron incluidos 
en el estudio, 80 pacientes no lo fueron por no presentar pesquisa 
neonatal al nacimiento o por presentar diagnóstico de FQ fuera del 
periodo de estudio. Las edades al diagnóstico fueron de entre 4 y 21 
meses.De los 89 pacientes incluidos, 78 (87,6%) presentaron 
pesquisa positiva y 11 (12,4%)negativa

Congreso argentino de Neumonologia 2018
( trabajo 83)

DIAGNOSTICO DE FIBROSIS QUÍSTICA EN PACIENTES CON 
PESQUISA NEONATAL NORMAL.

OBJETIVOS: Alertar sobre probabilidad diagnóstica de FQ en
pacientes con el antecedente de pesquisa neonatal normal.



Test del Sudor Molecular HRB BQL NMN MPP Di SAM PA BC

1 F 4 Meses X2 - No Si No Si Si No Si No No
2 F 8 Meses X2 DF508/R334W Si Si Si Si No No No No No
3 F 9 Meses X2 DF508/ - No No No Si No No No No No
4 F 6 Meses X2 DF508/DF508 Si Si No Si No Si Si No No
5 M 3 Meses X2 R117H/R117H No No No Si Si No No No Si
6 M 4 Meses X1/3 Dudosos DF508/ - Si Si No Si Si No Si Si No
7 F 11 Meses X2 DF508/- Si Si Si Si No Si Si Si No
8 M 10 meses X2 DF508/DF508 SI Si No Si Si Si Si Si No
9 F 7 meses X2 DF508/DF508 Si Si No Si Si Si Si Si Si
10 M 6 Meses X2 DF508/R553X Si Si No Si Si Si Si Si No
11 F 21 Meses X2 DF508/- Si Si Si Si Si Si No Si No

Diagnóstico Insuf. 
Pancreatica

Cultivo de SecrecionesSíntomas
Paciente Sexo Edad Dx

DIAGNOSTICO DE FIBROSIS QUÍSTICA EN PACIENTES CON PESQUISA 
NEONATAL NORMAL.

Trabajo N 83





Rock, M y col Pediatr.Pulmon 2011







 Grupo A: 
Test del sudor normal y dos 

mutaciones para el gen de la FQ , con almenos
una con consecuencia fenotipica desconocida
 Grupo B:

Test del sudor dudoso  y una o 
ninguna mutacion del gen de la FQ

J ournal of Cystic Fibrosis 2014





 Hay suficientes evidencias que muestran los 
beneficios de la pesquisa neonatal en FQ 

 Ninguno de los sistemas de pesquisa actuales es 
perfecto

 Existen falsos positivo y negativos en todos los 
sistemas

 Debe mantenerse alto nivel de  sospecha en 
pacientes con síntomas de FQ a pesar que la 
pesquisa sea negativa.

 Los pacientes  en los cuales la pesquisa es 
inconclusa deben ser controlados periódicamente  
en centros de FQ



Muchas gracias

Muchas Gracias
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