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PESQUISA NEONATAL DE FIBROSIS QUISTICA 
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RESUMEN 

La fibrosis quística es un trastorno crónico, hereditario. En Buenos Aires la incidencia es de 
1:3.468 recién nacidos. El screening neonatal permite identificar niños con la enfermedad. 
Objetivos 

 Revisar en la bibliografía la incidencia de fibrosis quística (en diferentes lugares del mundo) por 
medio del screening neonatal. 
 Comparar la evolución clínica de los pacientes sometidos a screening de FQ con los diagnostica-
dos de manera habitual (clínica más prueba de laboratorio) en términos de afectación pulmonar y 
costos. 

Material y Métodos Se utilizó bibliografía de pediatría, Task Force y bases de datos electrónicas 
(Cochrane, Medline) buscando ensayos clínicos controlados randomizados acerca del screening ne-
onatal de fibrosis quística publicados entre enero del 2.000 y abril del 2.006.Las palabras claves fue-
ron: fibrosis quística –recién nacidos –screening  
Desarrollo. La incidencia de fibrosis quística en Brasil fue de 1:9.520, en Wisconsin de 1:3.938 y en 
Castilla y León de 1:4.510 recién nacidos. 
Se observó que los niños cribados tenían largo plazo función pulmonar levemente superior a los 
diagnosticados de manera habitual. Un estudio informó que el costo del screening fue superior al del 
diagnóstico habitual, en otro fue inferior. 
Conclusión. La bibliografía analizada reveló que Buenos Aires tiene una incidencia similar a otros 
lugares del mundo. Asimismo, el screening neonatal permite obtener resultados pulmonares ligera-
mente mejores al diagnostico habitual de fibrosis quística,pero es un método de diagnóstico costoso 

Cabe recalcar que no existe acuerdo sobre la realización universal de screening de fibrosis quisti-
ca ya que el Grupo Cochrane avala su realización mientras que el Task Force de Canadá no lo re-
comienda. 
 
ABSTRACT 

Cystic fibrosis is a chronic, hereditary disorder. In Buenos Aires the incidence is 1:3.468 new-
borns. The neonatal screening lets to identify children with the disease. 
Objetives  

 To review the incidence of cystic fibrosis (in differents places) with the screening.  
 To compare the clinical evolution of screening group with habitual diagnosis group in terms of lung 
disease and costs. 

Material and Methods. We used pediatrics bibliography, Task Force and randomized controlled cli-
nical trials about newborns screening published from January on 2000 to April on 2006 using the da-
tabase Cochrane and PubMed .The key words were: cystic fibrosis –newborn-screening 
Development. The incidence in Brazil was 1:9.520, in Wisconsin was 1:3.938 and Castilla y León 
was 1:4.510.In the long term the newborns screened had slightly better lung function than newborns 
of clinical diagnosis group.A study informed that the cost of screening was higher than clinical dia-
gnosis, but other study showed the opposite. 
Conclusio. The bibliography showed that Buenos Aires has similar incidence than other places 
around the world .The neonatal screening lets to obtain lung outcomes slightly better than clinical dia-
gnosis, but is expensive as a method of diagnosis. 
There is not consensus about to perform universal newborn screening for cystic fibrosis since Coch-
rane Group recommends it, but Canadian Task Force suggests the opposite. 
 
INTRODUCCION 

La fibrosis quística (FQ) es un trastorno 
multisistémico de evolución crónica, progresiva 
y capaz de llevar a la muerte, que afecta a ni-
ños y adultos.1 Se hereda en forma autosómica 
recesiva, con un riesgo de recurrencia en cada 
gestación del 25% (homocigotas), los portado-
res (heterocigotas) suman el 50% y son sa-
nos.2 

Constituye la enfermedad hereditaria letal 
más frecuente en la raza blanca, con una inci-

dencia de 1:3200 recién nacidos (RN) en EE. 
UU.2 
  En Argentina los primeros estudios realiza-
dos en la provincia de Buenos Aires informan 
que de 52024 muestras analizadas con el mé-
todo de la tripsina inmunorreactiva se detecta-
ron 14 pacientes, con una incidencia de fibrosis 
quística en esta población de 1:3468 RN. De 
estos datos se infiere que la prevalencia de 
portadores sanos en la población general sería 
de 1:30.2 
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El gen responsable de la enfermedad se 
encuentra en el cromosoma 7, este codifica 
una proteína es la CFTR (Cytica Fibrosis 
Transmembrane Regulator). Es una glucopro-
teína de membrana de 1480 aminoácidos, que 
funciona como canal de cloruro regulado por 
AMP cíclico y que se expresa casi exclusiva-
mente en las células de los epitelios secreto-
res.3 

Las manifestaciones cardinales de la FQ in-
cluyen enfermedad pulmonar obstructiva cróni-
ca, insuficiencia pancreática exócrina y con-
centración elevada de electrolitos en el sudor. 
La enfermedad pulmonar es responsable de 
gran morbimortalidad, la padecen más del 95% 
de los pacientes; la afección pancreática da lu-
gar a malabsorción.3También se asocia con re-
traso pondoestatural, la desnutrición y algunas 
carencias específicas.1 
  El diagnóstico de FQ se basa en criterios 
clínicos y métodos de laboratorio, y requiere de 
una o más de las siguientes características clí-
nicas:2  

- Enfermedad pulmonar crónica.  
- Enfermedad sinusal crónica.  
- Anormalidades gastrointestinales o nutri-

cionales.  
- Azoospermia obstructiva en varones.  
- Síndrome de pérdida de sal.  
- FQ en familiares de 1er grado.  

más:  
- 2 pruebas de sudor positivas 
- o 2 mutaciones del gen FQ 
- o diferencia de potencial nasal transepite-

lial anormal.  
Actualmente gracias a los avances diagnós-

ticos se cuenta con la posibilidad de adelantar-
se a la aparición de síntomas de fibrosis quísti-
ca (muchas veces corresponde a estadíos gra-
ves de la enfermedad) mediante la screening 
neonatal el cual se puede aplicar a todos los 
recién nacidos. El rastreo, screening, cribaje o 
pesquisa es la aplicación de procedimientos de 
selección (cuestionario, examen físico, test) a 
poblaciones de individuos aparentemente sa-
nos con objeto de identificar, en la fase de la-
tencia, a aquellos que pueden estar enfermos 
o que presentan un riesgo incrementado de 
padecer una determinada enfermedad. Son el 
instrumento utilizado por la medicina clínica 
preventiva en la prevención secundaria de las 
enfermedades crónicas.4 
 
OBJETIVOS 

 Revisar en la bibliografía la incidencia de fi-
brosis quística (en diferentes lugares del 
mundo) por medio del screening neonatal. 
 Comparar la evolución clínica de los pacien-
tes sometidos a screening de FQ con los 
diagnosticados de manera habitual (clínica 

más prueba de laboratorio) en términos de 
afectación pulmonar y costos. 

 
MATERIAL Y METODOS 

Se utilizaron libros, Task Force, revistas de 
pediatría y bases de datos electrónicas (Coch-
rane, Medline) buscando ensayos clínicos con-
trolados randomizados acerca del screening 
neonatal de fibrosis quística publicados entre 
enero del 2000 y abril del 2006.Las palabras 
claves empleadas fueron: fibrosis quística –
recién nacidos –screening  
 
DESARROLLO 

En nuestro país la edad promedio de dia-
gnóstico de fibrosis quística supera los dos 
años de edad lo cual es preocupante ya que 
cuanto más tardío es el diagnóstico, más se 
posterga la iniciación del tratamiento apropia-
do, lo que impide disminuir el deterioro nutri-
cional y respiratorio progresivo.2 

Las pruebas para la pesquisa neonatal de-
penden de la presencia de albúmina incomple-
ta en meconio o de los niveles de tripsina ca-
tiónica inmunorreactiva (TIR) en suero.2 Los 
recién nacidos con fibrosis quística tienen nive-
les elevados de TIR en sangre.5La TIR debe 
ser dosada antes de las 4 semanas de vida, si 
es positiva (> 70 ng/ml) se requiere una se-
gunda muestra, si esta es positiva se realiza la 
prueba del sudor con o sin un estudio genético 
molecular para confirmar el diagnóstico. Si TIR 
es negativa, no se descarta la enfermedad.2 El 
cribaje neonatal con TIR presenta una buena 
eficacia diagnóstica, de tal modo que a una 
sensibilidad del 85,7% le corresponde una es-
pecificidad del 99,6%.6 

Un estudio realizado en Brasil entre agosto 
del 2001 y abril del 2004 incluyó a 456982 re-
cién nacidos los cuales fueron sometidos a 
screening de fibrosis quística. Se tomaron 
muestras de sangre luego de 48 horas del na-
cimiento y se determinó el valor de TIR, consi-
derándose normal hasta 70ng/ml. Aquellos ni-
ños que presentaban valores anormales de 
TIR se les extrajo una segunda muestra de 
sangre, si el valor era >o = a 70 ng/ml se le 
realizaba el test de sudor si era >50 mMol/l en 
2 oportunidades, eran diagnosticados con fi-
brosis quística. La incidencia de la enfermedad 
fue de 1:9520.Se informó un 87.5% de falsos 
positivos para la primer determinación de TIR.7 
  En Castilla y León (España)se realizó criba-
je de FQ a 36086 recién nacidos desde enero 
de 1999 a junio de 2001 mediante cuantifica-
ción de tripsinógeno inmunorreactivo (TIR).En 
total se detectaron 8 afectados,lo que repre-
senta una incidencia de 1 cada 4510 recién 
nacidos vivos.8 
  En el ensayo Wisconsin, se llevó a cabo un 
screening para determinar la presencia de FQ 



Revista de Posgrado de la VIa Cátedra de Medicina - N° 163 – Noviembre 2006 14 

en 650341 neonatos. El screening se realizó 
en todos los lactantes pero sólo se informó a la 
mitad de las familias acerca de los resultados 
en el período neonatal. Se confirmó el diagnós-
tico por la prueba del sudor cuando la prueba 
de TIR era positiva (>70ng/ml) en los del grupo 
screening y cuando cumplían los 4 años en el 
grupo control, si la determinación de TIR era 
positiva.5 La incidencia fue de 1:3938 (95% IC) 
en el año 19989  
  Para evaluar el compromiso respiratorio se 
utilizaron pruebas de función pulmonar, pun-
tuaciones de radiografía de tórax de Wisconsin 
(RTW, de 0 normal a 100 más grave) y de 
Brasfield (RTB, 25 normal y 3 más grave).Se 
realizó un seguimiento de los pacientes y se 
observó que a los siete años de edad el por-
centaje VEF1/CVF pronosticado para los gru-
pos sometidos a screening y los grupos control 
no fueron significativamente diferentes (p = 
0,54).A esa edad el 88% de las observaciones 
en el grupo sometido a screening y el 75% en 
el grupo control estuvieron dentro de los límites 
normales en un 89% pronosticado o mayor. 
Hasta los 16 años de edad, no existieron dife-
rencias estadísticamente significativas entre 
los participantes sometidos y los no sometidos 
a screening en porcentajes de VEF1/CVF pro-
nosticado o en porcentaje de VEF1, FEF25 -75 
y VR/CPT pronosticado.5 
  La puntuación media de RTW en el grupo 
sometido a screening (49 participantes) fue 
4,20 (± 4,90) y en el grupo control (40 partici-
pantes) 7,00 (± 5,69), (IC del 95%). La puntua-
ción media de RTB entre los participantes so-
metidos a screening fue 21,70 (± 2,10) versus 
20,60 (± 2,5) entre los participantes de control, 
(IC del 95%). Los del grupo de cribaje presen-
taron menor número de signos radiográficos de 
enfermedad pulmonar irreversible.5 

  Mérelle y col. comprobaron que los neona-
tos sometidos a screening presentaban a los 
12 años de edad mayor capacidad vital que 
aquellos del grupo control o diagnosticados clí-
nicamente (diferencia de +362.79 mL) y menor 
disminución de VEF1 pronosticado (diferencia 
de +2.74%).10 

  Otro estudio comparó la función pulmonar 
de niños menores de 24 meses con fibrosis 
quística, detectados por pesquisa (6) con 
aquellos que lo habían sido por clínica (8). Se 
observó que los flujos espiratorios forzados 
(Vmax FRC) fueron de 229 ml/seg en los del 
grupo pesquisa y de 104ml/seg en los del gru-
po de clínica, los volúmenes (CRF) eran de 
191 ml (grupo pesquisa) y 224 (grupo de clíni-
ca) la resistencia de la vía aérea evaluada por 
pletsimografía fue de 0,71 (pesquisa) y 1,70 
(clínica).11 Los niños detectados por pesquisa 
presentaban flujos espiratorios mayores y me-

nor resistencia de la vía aérea que los diagnos-
ticados por síntomas. 
  Los costos estimados del screening basa-
dos en 70000 nacimientos para el TIR y las 
pruebas de sudor fueron de US$ 7.613.Cuando 
se adicionó al método TIR la realización de un 
estudio de ADN el valor ascendió a US$ 9.025. 
  El valor económico del diagnóstico están-
dar, basado en el reconocimiento mediante an-
tecedentes familiares o signos/síntomas positi-
vos y 1670 pruebas de sudor realizadas, osciló 
en US$ 11.377.5 
  Simpson y col. compararon el costo del 
screening en neonatos mediante prueba de 
TIR y el estudio molecular (ADN) con el valor 
del diagnóstico en etapa sintomática. Conclu-
yeron que como método de diagnóstico neona-
tal el screening es costoso si se lo compara 
con el diagnóstico por clínica, pero se asocia a 
una mejor calidad de vida de los afectados por 
la patología ya que permite el tratamiento opor-
tuno lo cual trae aparejado mejores resultados 
clínicos.12 
 
CONCLUSION 

La fibrosis quística sigue siendo un trastor-
no que limita la duración de la vida, si bien en 
países desarrollados de Norteamérica y Euro-
pa la sobrevida promedio supera los 35 años 
en Sudamérica oscila los 20 años. Esta dife-
rencia podría atribuirse al mayor desarrollo 
económico lo cual permite el diagnóstico pre-
coz y el tratamiento apropiado de la patología. 

Los programas de screening neonatal de fi-
brosis quística se llevan a cabo en distintas 
partes del mundo, los resultados de los mis-
mos informan una incidencia que se aproxima 
a la de nuestro país 1:3468 RN.2 

Todos los estudios analizados establecen 
que el screening neonatal permite adelantarse 
al diagnóstico habitual de la patología (clínica y 
estudios de laboratorios) y que los beneficios 
obtenidos en la función pulmonar a largo plazo 
son levemente superiores a los diagnosticados 
por clínica. 

El valor económico del screening es eleva-
do y solo dos estudios lo compararon con el 
diagnóstico habitual .Uno de ellos informó que 
el costo de la pesquisa neonatal es inferior al 
diagnóstico clínico mientras que el otro refiere 
un costo mayor, esta discrepancia se debe al 
método de laboratorio empleado en el scree-
ning. 

Cabe recalcar que no hay acuerdo sobre la 
realización universal del screening neonatal de 
fibrosis quística, ya que el Grupo Cochrane es-
tablece que el screening neonatal de fibrosis 
quística brinda una oportunidad de obtener me-
jores resultados pulmonares, mientras que el 
CTFPHC (Canadian Task Force on Preventive 
Health Care) recomienda no realizar screening 
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neonatal debido al pobre valor predictivo posi-
tivo de TIR y test de sudor.13 

Por lo que la decisión sobre la realización 
de la pesquisa neonatal debe ser evaluada en 
el contexto de cada país. 
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