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RESUMEN

Introduccion: la fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad de
herencia autosémica recesiva. Objetivo: describir el benefi-
cio de la determinacion de tripsina inmunorreactiva (TIR) para
la deteccién de FQ, como parte del cribado neonatal. Presen-
tacion del caso: lactante de ocho meses con dos episodios
de deshidratacién hiponatrémica. Con estos antecedentes
se sospecho FQ, ya que ademas presentaba niveles séricos
elevados de TIR (130 ng/L). Se realizé el estudio genético
para confirmar este diagnéstico, identificando una variante
probablemente patogénica en el gen CFTR. Conclusiones:
desde la etapa neonatal los niveles elevados de TIR pueden
ayudar a la identificacion de casos de FQ.

Palabras clave: fibrosis quistica, tripsina inmunorreactiva,
alcalosis metabodlica, cribado neonatal.

INTRODUCCION

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad de herencia
autosdmica recesiva, con una incidencia de uno por cada
5,000 nacidos vivos.!?

En el afio 1979, en un estudio realizado por
Crossley y colaboradores se demostré que los valores
de tripsina inmunorreactiva (TIR) elevados en sangre,
en el momento del nacimiento, se relacionaron con
mayor riesgo de padecer FQ; esta elevacion se debe
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a la obstruccién de los canaliculos pancreaticos, que
aumenta los niveles de esta enzima en la circulaciéon
sanguinea.l24

Actualmente, debido a la accesibilidad de su
determinaciodn, los niveles de TIR se utilizan de ma-
nera habitual como parte del cribado en los recién
nacidos. En Espaia, el cribado neonatal de FQ se
inici6 antes de los afios 90, siendo Catalufia y Cas-
tilla y Ledn las primeras comunidades en las que se
llevé a cabo. Posteriormente, se ha ido extendiendo,
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ofreciéndose este diagndstico desde el 2015 en todas
las comunidades.?®

PRESENTACION DEL CASO

Se trata de un lactante de ocho meses trasladado de un
hospital de su comunidad a nuestra unidad médica por
deshidratacion hiponatrémica, en el afio 2019, con 12
horas de evolucién, secundario a vomito y disminucién
de la ingesta. En centro de origen se tomaron exdmenes
de laboratorio encontrando hiponatremia (127 mEq/L)
e hipocloremia grave (68 mEq/L).

Como antecedentes personales, se trata de segundo
hijo de padres consanguineos de tercer grado. Nacido
en Argelia, con embarazo parcialmente controlado. El
parto fue eutécico que se resolvié a las 37 semanas de
gestacidn, refiriéndose con peso adecuado. Durante
la anamnesis, hubo dificultad para la comunicacién
debido al idioma, pero se refiri6 que se le realizd el
cribado neonatal. Como antecedentes personales,
tenia hospitalizaciones previas por bronquitis aguda
y deshidratacién grave que requiri6 ventilacion me-
canica e ingreso en la Unidad de Cuidados Intensivos
Pediatricos (UCIP).

En nuestro hospital, el paciente requirié el in-
greso a UCIP por deshidratacién grave con alcalosis
metabdlica, hiponatremia e hipocloremia. Debido a
los antecedentes del episodio de deshidratacién, se
revisé el cribado neonatal en hospital de origen. El
TIR tuvo un valor de 130 ng/L y la prueba de sudor
con valor de 101 mEq/L. Ante la sospecha se realiza
estudio genético ampliado del gen CFTR de la FQ,
identificando que el paciente era portador -en homo-
cigosis- de una variante probablemente patogénica:
c.4243_4244insCTGT (p.Vall1415Alafs*48). Con los
datos clinicos y estudios de laboratorio se concluye
que el paciente tiene FQ.

DISCUSION

La FQ es una enfermedad que se origina por la dis-
funcién de la proteina reguladora de la conductancia
transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR), que
tiene su origen en mutaciones en su gen, el cual se
encuentra ubicado en el cromosoma 7. La proteina
CFTR se localiza en la membrana tanto de las células
epiteliales de la via aérea, como en las glandulas sub-
mucosas del tracto gastrointestinal, higado, vesicula
biliar y pancreas. Su mutacion provoca el transporte
disfuncional de cloruro y otros iones, como sodio y
bicarbonato, conduciendo a la generacién de secrecio-
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nes espesas. Lo anterior es la causa de enfermedad
pulmonar crénica e insuficiencia pancreatica, los
cuales, de acuerdo con la gravedad, pueden conducir
a insuficiencia respiratoria y muerte prematura.
Asimismo, es comun que estos pacientes tengan un
mayor contenido de sal en gldndulas sudoriparas.?7-8
Sin embargo, en algunos pacientes puede presentarse
con deplecién de electrolitos, secundaria a la pérdida
excesiva de sal por sudor y otros fluidos, condicionando
alcalosis metabélica.”?

Para el diagnéstico precoz de FQ se utilizan los
niveles en suero de TIR. Pero se debe tomar en cuenta
que la elevacién de TIR en una Unica muestra no es
diagnostica de la enfermedad, ya que pueden existir
elevaciones transitorias. Por lo anterior, para confirmar
que se trata de FQ se deben solicitar otros estudios,
como la prueba del sudor y la busqueda de mutaciones.
La prueba del sudor se clasifica como normal si el valor
de cloro es menor de 30 mmol/L y positiva si es mayor
de 60 mmol/L.1:10

En cuanto al aspecto genético, actualmente se
encuentran descritas mas de 2,000 mutaciones dentro
de los 27 exones del gen. La mas frecuente es la F508,
debida a una delecién de fenilalanina en la posicién
508 del gen, presente especialmente en la poblacién
caucésica.>®% 1114 La frecuencia de las mutaciones de
este gen varia segun el origen geografico o étnico de
los pacientes.!?

La introduccién de TIR dentro de los estudios del
cribado neonatal ha supuesto una disminucién de los
ingresos hospitalarios de los pacientes con FQ debido
a que se pueden anticipar las posibles complicaciones
cuando se lleva a cabo un proceso eficiente de comuni-
cacién con las familias.™%
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