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GPC FIBROSIS QUISTICA

Para la prevención, diagnóstico,
tratamiento y rehabilitación de

Fibrosis Quística
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La fibrosis quística (FQ) es una enfermedad autosómica recesiva causada por mutaciones en el gen que 

codifica para la proteína CFTR (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator), que regula los

canales de cloro en la membrana apical de las células epiteliales. Es la enfermedad hereditaria más frecuente 

en la raza caucásica con serias consecuencias en la expectativa de vida. 
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El funcionamiento defectuoso de la proteína altera el transporte de cloro y sodio en las células

secretoras epiteliales, lo que provoca complejas manifestaciones clínicas en varios órganos, siendo

la afectación pulmonar responsable del 85% de la mortalidad.

En los pulmones estas secreciones espesas obstruyen las vías aéreas, dan lugar a infecciones

endobronquiales crónicas, respuesta inflamatoria significativa, bronquiectasias, enfermedad

pulmonar obstructiva y deterioro progresivo de la función pulmonar.

Otro compromiso relevante de la fibrosis quística es el del sistema digestivo; insuficiencia

pancreática y hepatopatía que acarrea desnutrición y retraso del crecimiento .
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DIAGNÓSTICO DE LA 
FIBROSIS QUÍSTICA

❖Clínica (síntomas)

❖Antecedentes familiares

❖Tamizaje neonatal

❖Análisis de laboratorio
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Electrolitos en Sudor

• Es un análisis para determinar la
concentración electrolítica del sudor
mediante la estimulación del sudor con
pilocarpina.

• Es fundamentalpara la comprobación del
diagnóstico. Entre estas pruebas están las
que se usan para tamización y la técnica
confirmatoria.

• La única prueba de sudor aceptable para la
confirmación del diagnóstico es el test
cuantitativo de iontoforesis con pilocarpina
(QPIT)
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Escriba Texto
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