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1. Resumen

La fibrosis quistica (FQ), es una de las enfermedades genéticas mortales
mas frecuentes en la raza caucéasica, con una incidencia estimada entre 1 por
cada 2500 a 3500 recién nacidos vivos. Es una enfermedad de transmision
autosomica recesiva, se calcula que 1 de cada 25 personas es portadora del gen
defectuoso de la FQ. Es una enfermedad que ataca las células epiteliales
exocrinas, las personas afectadas producen un moco espeso y Vviscoso, que
provoca una obstruccién de los conductos de los érganos donde se localiza,
siendo el pancreas y los pulmones los 6rganos mas comprometidos, aunque
trata de una entidad multisistémica. De hecho, la enfermedad pulmonar y la
insuficiencia pancreédtica determinan de una forma esencial la evolucion

gravedad y mortalidad en la FQ.

Hasta ahora, no hay tratamiento curativo para FQ. Sin embargo, el
tratamiento para alterar la historia natural de los cambios fisiopatolégicos
demostré ser eficaz, con una mejor supervivencia y calidad de vida. Es en este
sentido que un diagndstico precoz que permite el tratamiento oportuno de las
manifestaciones pulmonares, digestivas y nutricionales adquiere mayor

importancia.

El objetivo general de este trabajo fue analizar la importancia del
screening neonatal para el diagndstico precoz de la fibrosis quistica. La
metodologia escojida para atingir el objetivo propuesto fue las blusquedas en las
bases de datos de la MEDLINE, Pubmed, BVS PORTAL, Scielo y Latindex.

El tiempo recortado fue de 20 afios, teniendo como criterios de inclusion
solo articulos publicados en inglés, espafiol y portugués. Ademas, en esta
revision solo se incluyeron articulos originales, revisiones sistematicas y estudios
de casos. Los articulos que no calificaban en estos criterios y que no tenian
descriptores estandarizado en los sitios de busquedas utilizados fueron
excluidos de esta revision por lo tanto, resimenes de procedimientos o cualquier

otro tipo de texto cientifico que describa de manera breve y poco detallada la



investigacion realizada no fueron aceptados. Los descriptores utilizados para las
busquedas en la literatura fueron: newborn, screening, cystic fibrosis screening

neonatal, screening neonatal en Paraguay, fibrosis quistica.

Por el analisis realizado en el estudio, se destaca que la fibrosis quistica
(FQ) constituye un trastorno hereditario complejo multisistémico, de evolucion
cronica y de gran heterogeneidad clinica. Afecta a la mayoria de los érganos
siendo el pancreas y los pulmones los mas comprometidos, determinando la
morbimortalidad. A nivel mundial las Asociaciones de Lucha Contra la FQ han
impulsado el desarrollo cientifico y tecnoldgico e implementado acciones a favor
de esta condicion incapacitante y onerosa, desde lo econdmico, fisico y psiquico.
En Paraguay, el diagnostico y tratamiento de la FQ ha sido realizado desde fines
de la década de 1980 con grandes dificultades debido a la escasez de métodos
diagnosticos a nivel del sistema publico y al elevado costo del tratamiento,
destacandose el sub diagnéstico y el abandono del tratamiento como los
mayores problemas. Actualmente los obstaculos que surgen no son insuperables
y el peso de la evidencia clinica, social y econdmica hace que la adopcién de un
programa de screening neonatal para la fibrosis quistica sea incuestionable,
descripciones se ha recorrido un largo camino, en el que, gracias a técnicas de
biologia y genética molecular, se ha identificado el defecto basico y se comienza
a vislumbrar la posibilidad de curacion. En general, la adquisicibn de un
programa de screening neonatal para la FQ permite la adopcién de estrategias
oportunas para el manejo y tratamiento de la enfermedad, para un numero cada

vez mayor de pacientes.
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