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Impacto de la pesquisa neonatal

Factores que influencian la sobrevida

Objetivos

Factores que influencian la sobrevida

Importancia de la intervención precoz

El acceso a la salud

Nuevas terapias



Descubrimiento del gen asociado a la FQ, 

agosto, 1985

Lap-Chee Tsui, Collins y  Rommens 



Avances en el conocimiento del defecto 
CFTR en la Fibrosis Quística



Defectos del CFTR



DEFECTO DEL CFTR



I

Alteraciones similares entre el tracto 
gastrointestinal y la vía aérea





Sobrevida media, años 1986-2015 CFF



Número de pacientes adultos/pediátricos 1986-2015





Europa USA Canadá Argentina

Población 
(millones aprox.)

740 320 35 42

FQ en Registros 35582 28583 4108 1049

Diag. por 75% < 5 años 59.6% 43.3% 32.6%

Fibrosis Quística: Diagnóstico

Diag. por 
pesquisa

75% < 5 años 59.6% 43.3% 32.6%

Delta f508 81.6% 86,4% 89.7% 73.1%

Edad de diag. Media 4.1 a
Mediana 3.6m

Media 3,8 a
Mediana 4m

68.8% < 1 año 63.3% < 1año



Pesquisa neonatal

Registro Argentino de Fibrosis Quística



EVALUACIÓN CLÍNICA-FUNCIONAL DE NIÑOS CON FIBROSIS 
QUÍSTICA (FQ) DETECTADOS POR PESQUISA NEONATAL O  

POR SÍNTOMAS CLÍNICOS: CUATRO AÑOS DE SEGUIMIENTO

20052005
20062006 20072007 20082008

z IMC
z  z  

T/E*T/E*
VEF1

z z 
IMC*IMC*

z  z  
T/E*T/E*

VEF1 z IMC
z  z  

T/E*T/E*
VEF1 z IMC

z  
T/E

VEFVEF1*1*

P 0,18 --0,210,21 96% 0,440,44 --0,280,28 86% 0,12 0,070,07 95% -0,07 0,06 93%93%

S -0,17 --0,950,95 88% --0,500,50 --1,011,01 76% -0,50 --0,800,80 83% -0,45 -0,80 76%76%

* p < 0.05

?

*P 0.05



Mortalidad:     disminución de la mortalidad temprana 

(<5 a. 4/59 vs.  0/74)

Tratamiento especializado precoz

Beneficios de la Pesquisa Neonatal

Evitar complicaciones tempranas
(s. pérdida salina/edema-anemia-hipoproteinemia)



Europa USA Canadá Argentina

Edad M 
fallecimiento

28.7 a 30.1 a 32.4 a *

Sobrevida 
media 

esperada
41.6 a 51.8 a

*

*

Edad de fallecimiento/ Sobrevida

*



Mortalidad por Fibrosis Quística. Años 1997-
2015. Porcentaje menores de 15 años

Acceso a tratamiento 
por interdisciplina

Tratamiento Tratamiento 
temprano de la enf. 
pulmonar

Abordaje de la 
malnutrición

George PM, 2011; Yen EH, 2013; 

MacKenzie T, 2014.



“The reasons for the survival gap is definitely multifactorial and not based on one factor 
alone…We hypothesize that three factors may be playing a role in the survival gap: lung 
transplantation; differences in the two health care systems; the differential approach to 

nutrition in the 1970s that started first in Canada,” Anne Stephenson 





Corey M et al. J Clin Epidemiol 1988;41:583-91Corey M et al. J Clin Epidemiol 1988;41:583-91



FIBROSIS QUÍSTICA

Intervenciones Nutricionales
Educación-Dieta

Conducta Alimentaria
Nutrición Enteral

Trastornos funcionales int.
Alteraciones glucémicas

Enfermedad ósea
Trastornos psicológicos



Estudio prospectivo de 3142 pacientes  (CFFR)







Mediana de Z-score para peso, según edad y por país (2024)



Mediana de Z-score para talla, según edad y por país (2024)



Estado nutricional de niños según IMC, 2014



Mediana de Percentiles para niños 
< 2 años, 1987-2015 

Mediana de Percentiles para niños 
< 2 años, 1989-2014



RENAFQ: Datos de seguimiento anual                  
2011-2015/ 1049 pacientes



Estado Nutricional de pacientes atendidos en el año 2016

Edad ZBMI ZPT Z peso Z talla

0-2 años

Gentileza Dra. Araujo M.

0-2 años

M

DS

Mínimo

0.3012 

1.5819 

-2.1000 

0.1925 

1.5683

-2.3400 

0.3494 

1.4308 

-2.9400 

0.7635 

1.5956 

-3.9100 

2-6 años M 0.0519 -0.0218 -0.8274 -1.2630 



Comparación del estado nutricional y la función pulmonar entre 
dos centros de Fibrosis Quística                                                     

( Hospital de Niños de La Plata/ Children’s Hospital Philadelphia)



Comparación del estado nutricional y la función pulmonar entre 
dos centros de Fibrosis Quística                                                     

( Hospital de Niños de La Plata/ Children’s Hospital Philadelphia)





Finocchiaro, J.; Fernández, A.; Segal, E., y cols.,  2008.

FEV1 Grupo 
1

Grupo 
2

p

P/E 93,2% 78,5% 0,006

T/E 88,5% 85% 0,3

IMC 92% 84% 0,09

Impacto de la afectación nutricional temprana sobre la 
función pulmonar en pacientes con fibrosis quística

IMC 92% 84% 0,09

Peso/edad

70

75

80

85

90

95

Grupo 1 Grupo 2

FEV1

*

*

* P 0,006 

Konstan MW, J Ped 2003



Fibrosis Quística en Argentina

Centros interdisciplinarios de atención

Generalizar la pesquisa neonatal

Derivación precoz a Centros especializados

Intervención precoz en ventanas de riesgo

Actitud activa en las indicaciones nutricionales





Avances en el tratamiento del 
defecto del CFTR

Se ha demostrado que la mejora en la función del 
CFTR resultó en una dramática mejoría en los 

resultados clínicos en pacientes con FQ 

Estos resultados nos han permitido comprender los 
beneficios clínicos de mejorar la función del CFTR 



Efectos del Ivacaftor en la caída                     
de la función pulmonar



Asociación entre la mejoría de la función del 
CFTR y la colonización con P. aeruginosa

Ramsey et al, AJRCCM, 2014



Ganancia de peso asociada al 
tratamiento con Ivacaftor



P

H

La mejoría en la función del CFTR 
normaliza el PH intestinal en pacientes 

con FQ

Borowitz et al, Dig Dis Sci 2013



La mejoría en la función del CFTR 
mejora la función pancreática

Rosenfeld et al, 2014



www.apafiq.org

info@apafiq.org


