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Resumo: IntroducciA3n, la Fibrosis QuA-stica es la enfermedad autosA3mica recesiva mA js comA®n entre
los caucA jsicos Laincidencia es de 1:2000 a 1:3000. Es causada por una mutaciA3n en el gen del
cromosoma 7 que codifica una proteA-na reguladora de los iones en las membranas. La pesquisa
neonatal para Fibrosis QuA-stica es obligatoria en e Uruguay desde junio del 2010. Su
incidencia es de 1:8640. Objetivos: describir las caracterA-sticas clA-nicas y genotipo de los
niA+os con Fibrosis Quistica provenientes de la pesquisa neonatal MA©todos. se realizA3 la
pesquisa entre junio de 2010 y diciembre de 2013 en 126131 RN. Aquellos con pesquisa positiva
fueron derivaron a la Unidad de Fibrosis QuA-stica para confirmar o descartar e diagnA3stico,
mediante la evaluaciA3n clA-nica y tests de sudor. Cuando los resultados fueron positivos o
borderline se solicitA3 estudio genA®©tico. En 20 niA+os con FQ se andizaron las historias
clA-nicas, edad, sexo, estado nutricional ( OMS 2007), sA-ntomas, funciA3n pancreAjtica
correlacionado a genotipo. Resultados: la edad al diagnostico de 2 meses e rango de 14 dA-asy
24 meses .Varones 12. NutriciA3n normal en 13. Libres de sA-ntomas 7. Enfermedad digestiva
en 5, respiratoria en 3 y ambas en 5 Presentaron insuficiencia pancreAijtica 16. La mutaciA3n
DF508 en 14, otras mutaciones en 5 y un resultado pendiente Conclusiones €l 65% presentan
buen estado nutricional. Aquellos con compromiso nutricional presentaron sA-ntomas precoces y
permanecieron hospitalizados desde e nacimiento. EI 80% tienen insuficiencia pancreAjtica. La
mutaciA3n mas frecuente es DF508
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