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The Cystic Fibrosis Foundation Patient Registry.

Created in 1966 to track the health of people with cystic 

fibrosis who receive care at CF Foundation-accredited 

care centers and agree to share their data to inform 

continued quality improvement 

in treatment and specialized care.

REGISTROS DE FIBROSIS QUÍSTICA

?



� Características del registro

� Diseño

� Objetivos

� Conocer la incidencia, prevalencia y tendencia epidemiológica  � Conocer la incidencia, prevalencia y tendencia epidemiológica  

� Contribuir a la difusión de la enfermedad en el ámbito médico 

y en la comunidad 

� Contribuir al desarrollo de la investigación en salud 

� Elaborar estadísticas orientadas a la toma de decisiones en 

políticas públicas para el diagnóstico y asistencia de los 

pacientes 
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Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

Diagnóstico
Seguimiento anual 

� Estado nutricional

¿ CUAL ES LA SITUACIÓN DE FIBROSIS QUÍSTICA EN ARGENTINA ? 

� Estado nutricional
� Enfermedad pulmonar
� Tratamientos
� Complicaciones

REGISTRAR

Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

¿ CUAL ES LA SITUACIÓN DE FIBROSIS QUÍSTICA EN ARGENTINA ? 



Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

Distribución por sexo

Distribución por grupos de edad al momento del diagnostico

59,3% 
1 año de vida 

Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

Distribución por grupos de edad al momento del diagnostico

59,3% 
1 año de vida 

9,5%



COMO DEFINIMOS FIBROSIS QUÍSTICA ?COMO DEFINIMOS FIBROSIS QUÍSTICA ?

Síntomas Si - NO 

Test del sudor igual /+ 60 mmol

Genotipo
2 mutaciones 

causantes de enfermedad
Genotipo

causantes de enfermedad

Total 1177 casos 

10121012--------85,9% FQ85,9% FQ

COMO DEFINIMOS FIBROSIS QUÍSTICA ?COMO DEFINIMOS FIBROSIS QUÍSTICA ?

mmol/L

2 mutaciones 

causantes de enfermedad FQ

NO

menor 60 mmol/L

menos 2 mutaciones 

causantes de enfermedad FQ

PESQUISA NEONATAL positiva  ?

causantes de enfermedad FQ

CRMS/CFSPID 

Total 1177 casos 

85,9% FQ85,9% FQ

causantes de enfermedad FQ



Pesquisa neonatal Pesquisa neonatal Pesquisa neonatal Pesquisa neonatal 

Diagnostico por pesquisa 

en menores de 5 años



Asintomáticos

Pesquisa neonatal 32,6

Historia familiar 7,9

Sintomáticos

Síntomas respiratorios 34,2

Falla de crecimiento 18

Esteatorrea/Malabsorción 17,6

Íleo meconial 11.3

Síntomas reportados : (%) Criterios clínicos y confirmación  
del diagnostico  

Diagnostico según estudios realizados 

Íleo meconial 11.3

Desequilibrio electrolítico 7.8

Hipoalbuminemia 1.7

Detección de Pseudomonas 1.3

Anemia 1.1

Otros 0.8

Edema 0.7

Obstrucciones intestinales 0.4

Azoospermia 0.2

Criterios clínicos y confirmación  
del diagnostico  

Diagnostico según estudios realizados 



Test del sudor

60 mmol/L Cl30 - 60 

Mediana  83 mmol/L  Cl



R117H
R334W

D1152H

G55

S549N

V520F

G542X
W1282x
621+1G

R553X

F508del 

N1303K 

I507del 

F508 del : 44,1% Homocigoto

D1152H

R347P

3849+10kbC
2789+5G
A455E

Splicing

4326delTC
Q1412X
4279insA

Tabla: Distribución de alelos. (%)  

Mutación CFTR cDNA %

F508del c.1521_1523delICTT 73

G542X c.1624G>T 9,7

N1303K c.3909C.G 3,1

R334W c.1000C>T 2,2

G85E c.254G.A 2

W1282X c.3846G.A 1,2

3849+ 10kbC- >T c.3717+12191C>T 1,1

2789+5G->A c.2657+5G>A 1

R117H
R334W

D1152H

G551
S549N

V520F

G542X
W1282x
621+1G->T

R553X

F508del 

N1303K 

I507del 

Homocigoto

R1162X c.3484C>T 1

I507del c.1519_1521delATC 1

1717-1G->A c.1585-1G>A 0,9

2183AA->G 0,9

711+ 1G>T 0,8

621+1G->T c.489+1G>T 0,4

1898+1G- >A c.1766+1G>A 0,3

R553X c.1657C>T 0,3

1811+1.6kbA->G 0,2

3659delC c.3528delC 0,1

D1152H

R347P

3849+10kbC->T
2789+5G->A
A455E

4326delTC
Q1412X
4279insA



ESTADO ACTUAL DE LA FIBROSIS QUÍSTICA

Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

Diagnóstico
Seguimiento anual Seguimiento anual 

� Condición nutricional
� Enfermedad pulmonar
� Tratamientos
� Complicaciones

REGISTRAR

ESTADO ACTUAL DE LA FIBROSIS QUÍSTICA

Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina



Comportamiento de la notificación anual de seguimiento  Comportamiento de la notificación anual de seguimiento  



Seguimiento anual: condición nutricional

Z score Peso
-0.6 

-3.2 / 2.8

Z score Talla
-0.5

-5.9 / 5

2 a 5 años Menores 2 años 

Z score Peso
-0.7 

3.2 / 2.8

Z score Talla
-0.9

-5.9 / 5 

2015 

Seguimiento anual: condición nutricional

6 a 17 años =/> 18 años

x rango x rango

17.2 11,7 - 27,4 21 15 - 29,1

Distribución del índice de masa corporal, 2015  

Z score Talla
0.5

5.9 / 5



Seguimiento anual: Enfermedad pulmonarSeguimiento anual: Enfermedad pulmonar



Función pulmonarFunción pulmonar

A partir de 6 años 

A partir de 18 años 

Mediana  VEF 1 %

58% 
Mediana  VEF 1 %

80,4% 

2015



Bacteriología  Bacteriología  
Primer aislamiento 

Pseudomona aeruginosa

Media: 3.8 años



Tratamientos: Compromiso digestivo y nutricional  

Insuficiencia pancreática
83%  

Tratamientos: Compromiso digestivo y nutricional  



Compromiso respiratorio: Kinesioterapia  Compromiso respiratorio: Kinesioterapia  



Tratamientos: Compromiso respiratorio 

Mucolíticos %

Sol. Hipertónica 45,7

Dnasa 54,3

Tratamientos: Compromiso respiratorio 



Complicaciones 



Certificados de defunción E84 
Internacional de Enfermedades 10 ma edición (CIE
Certificados de defunción E84 - Clasificación 
Internacional de Enfermedades 10 ma edición (CIE-10) 



��Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

� Diagnóstico

� Seguimiento anual 

� Condición nutricional

� Enfermedad pulmonarEnfermedad pulmonar

� Tratamientos

� Complicaciones

� REGISTRAR ¿ Porque y para que 

Notificación de casos en ArgentinaNotificación de casos en Argentina

Enfermedad pulmonarEnfermedad pulmonar

¿ Porque y para que ?

�� Oportunidad diagnostica y terapéuticaOportunidad diagnostica y terapéutica

�� TRANSICION TRANSICION 

�� Esperanza de vida Esperanza de vida 



ómo apoya el registro a los equipos de asistencia?

Permite el análisis de datos por institución 

Donde nos encontramos ahora?

En 5 años  se notificaron un numero importante de casos. 
Acciones: Fortalecer el registro de casos pediátrico y adultos  

Consideraciones finales Consideraciones finales 

Permite el análisis de datos por institución 
Monitoreo de  calidad de atención por los equipos especializados
Acceso rápido a la situación de pacientes en seguimiento
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Consideraciones finales Consideraciones finales 

¿Que aporta a las políticas de salud publica en Argentina ?

• Coordinación con programa de pesquisa neonatal 
• Conocer la casuística de la enfermedad Fibrosis Quística
• Valoración objetiva sobre cobertura en posibilidad de diagnostico 
y acceso a tratamientos 

RENAFQRENAFQ

Nuestro compromiso con la niñezNuestro compromiso con la niñez
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PROVINCIA INSTITUCION CASOS  (n)

H. "Dr. Alejandro Posadas" 43

H. “Dr. Antonio A. Cetrángolo“ 82

Buenos H. “Sor M. Ludovica” 174

Aires H. del Niño de San Justo

CEP Ramos Mejía
9

H.I.G.A Prof.R. Rossi 51

H.I.G.A  Penna 17

H. “Juan P. Garrahan“ 156

48,9%

12,5%

Distribución de casos por institución Distribución de casos por institución 

H. de Niños “Ricardo Gutiérrez” 71

CEMIC 7

CABA H.  Alemán 8

H. de Agudos D. Vélez Sarsfield 13

H. Pedro de Elizalde 5

Consultorio Privado 21

Consultorio Privado 4

H.  Infantil Municipal. Córdoba 20

Córdoba H. de Niños “Santísima Trinidad” 68

Clínica del Sol 34

Mendoza Consultorio Privado 2

10,6%

6,1%

2,3%

PROVINCIA INSTITUCION CASOS  (n)

H. Victor J Vilela

Sanatorio Mujer

48

3

Santa Fe Instituto Esp. Pediátricas  

H. Iturraspe
17

H. de Niños Dr Orlando Alassia

Consultorio Privado

25

10

H. Provincial de Rosario 22

Corrientes 

Formosa

H. Pediátrico Juan Pablo II 1

22 Salta

Distribución de casos por institución Distribución de casos por institución 

ARGENTINA
2017 

Estimación
70  %  

Formosa Hospital Alta complejidad 22

Chaco H.  "Dr. Avelino Castelan" 27

Misiones
H P. “Dr. Barreyro “

H. SAMIC El Dorado
10

Tucumán H. del Niño Jesús 8

Neuquén Clínica San Lucas/ H. Cipoletti 23

La Pampa H. Lucio Molas 4

San Luis
Pediátrica San Luis

H. San Luis

5

5

Jujuy
S. Nuestra S. del Rosario 

H. de Niños “Héctor Quintana”
1

Salta

Catamarca

Entre Ríos

La Rioja 

Rio Negro

Chubut

Santa Cruz

Tierra del Fuego



Integrantes RENAFQRENAFQ
• Sandra Bertelegni

• Claudio Castaño

• Lilian Cano

• Diego Garcilazo

• Silvia Pereyro

MUCHAS GRACIAS MUCHAS GRACIAS 

• Silvia Pereyro

• Fernando Rentería


