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Introducción

En Cataluña, el diagnóstico precoz de la fibrosis quística 
(FQ) se implementó a partir del mes de septiembre del año 
1999 y es la comunidad que cuenta con el programa de más 
experiencia en cuanto a número de recién nacidos estudia-
dos y años de implementación: resultados de 9 años se han 
estudiado a 712.597 recién nacidos.

Técnica de cribado neonatal en la FQ

En Cataluña, el cribado se realiza a partir del examen en 
sangre de talón de la tripsina inmunorreactiva (TIR) entre el 
3-5 día de vida. Ante un resultado positivo (> 120 ng/ml, 
percentil 99,5), se realiza una segunda determinación entre 
los 25-40 días de vida. Si el resultado es negativo se da por 
fi nalizado el estudio y se envía una carta a los padres comu-
nicándoles el resultado negativo de dicho estudio. Por el 
contrario, si continúa siendo positivo (> 60 ng/ml, percentil 
99,5) con la misma muestra de sangre, se realiza el estudio 
genético de 33 mutaciones más frecuentes (cubre el 76 % de 
las mutaciones en España) y el test del sudor, ya sea para 
diagnosticar la enfermedad, para descartarla o para consi-
derar el estado de portador.

Resultados

Desde septiembre de 1999 hasta diciembre de 2008 se ana-
lizó a un total de 712.597 recién nacidos con el protocolo 

indicado, de los cuales 15.567 presentaron un TIR-1 positi-
vo, lo que representa un 2,18 % del total de la muestra. De 
éstos, 3.747 seguían manteniendo un resultado positivo en 
el TIR-2, es decir un 0,53 % de todos los niños analizados. 
Como se ha indicado antes en nuestro protocolo, a todos 
ellos se les practicó un estudio genético con la misma mues-
tra utilizada para determinar el TIR-2 y a todos ellos se les 
citó a su unidad de referencia para practicarles un análisis 
del sudor.

Se detectó a 122 niños afectos de FQ, o sea el 0,017 % de 
toda la muestra, lo que se traduce en una incidencia en Ca-
taluña de 1/5.840 recién nacidos vivos.

De los 122 casos de FQ diagnosticados, en 98 el diagnósti-
co se realizó de acuerdo con el protocolo (90,32 %) en senti-
do estricto, 17 casos (13,93 %) correspondieron a niños 
afectos de íleo meconial, 5 casos (4,09 %) en los que el 
TIR-1 resultó negativo y, por consiguiente, no se había efec-
tuado estudio genético, el diagnóstico se realizó mas tarde 
a partir de una sintomatología compatible (falsos negati-
vos), y 2 casos en los que el diagnóstico se sugirió por sus 
antecedentes familiares.

El estudio molecular (33 mutaciones) de los 98 casos diag-
nosticados según el protocolo demostró que 42 niños pre-
sentaban 2 mutaciones para la FQ, con prueba del sudor 
positiva, y 50 presentaban una mutación. De los recién naci-
dos con una sola mutación, 41 tuvieron un análisis del sudor 
positivo, es decir, se hallaban afectos de la enfermedad y en 
9 la prueba era dudosa. En el estudio genético ampliado de 
los 50, se identifi có la segunda mutación en todos ellos, ex-
cepto uno. La prueba del sudor practicada a los niños con 
TIR-2 positivo y estudio genético negativo resultó positiva 
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en 6 casos y el estudio genético ampliado identificó las 
2 mutaciones, por lo que fueron diagnosticados de FQ. La 
mutación más frecuente es la F508del, identifi cada en 515 
de los alelos estudiados.

Con respecto a la evolución de los pacientes, 98 pacientes 
diagnosticados por protocolo, el 80 % presentaba insufi cien-
cia pancreática y el 50 % niveles bajos de vitamina E al mo-
mento del diagnóstico (98).

Durante su evolución, el 68 % de los pacientes presentaron 

Pseudomonas aeruginosa (PA) en el cultivo de secreciones 
respiratorias, en algún momento. Debido a la administra-

PDN para la FQ en

Tripsina inmunoreactiva (TIR tests/DNA + T. sudor

TIR 1 (3-5 días)
> 120 ng/ml

TIR 2 (20-45 días)
> 60 ng/ml

31 FQ mutaciones
Nivel de detección

(76%)

Unidad FQ
T. sudor

Dependiendo de los resultados

2° análisis genético (108 mutaciones, 97%)

ción de un tratamiento precoz y agresivo ninguno de estos 
pacientes presenta colonización crónica por PA.

Con respecto a los pacientes que colaboran y realizan una 
función pulmonar, el 90 % presenta una función pulmonar 
dentro de la normalidad.

El diagnóstico precoz a través de un programa de cribado 
neonatal ayuda a enlentecer la progresión de la enfermedad 
y sus complicaciones, incrementa la supervivencia y calidad 
de vida de los pacientes con FQ y ofrece una oportunidad 
para el consejo genético y diagnóstico prenatal.

La evidencia científi ca de la que actualmente se dispone 
induce a que numerosos países introduzcan el cribado neo-
natal en su sistema nacional de salud.
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