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RESUMEN 

Introducción: 

La fibrosis quística (FQ) es la enfermedad hereditaria letal más frecuente en la 

raza blanca. Se transmite de manera autosómica recesiva. Según datos de la 

Asociación Mexicana de Fibrosis Quística, cada año nacen en México 

aproximadamente de 300 a 400 casos con esta enfermedad de los cuales 85% 

muere antes de los cuatro años de edad por falta de diagnóstico oportuno y 

tratamiento, y sólo 15% de los casos se diagnóstica a tiempo para su 

tratamiento.(1) 

Esta realidad contrasta con lo reportado en los países desarrollados donde la 

esperanza de vida supera los 40 años con una mejor calidad de vida; esto se debe 

a los notables avances en el conocimiento de la fisiopatología y a los esfuerzos 

científicos llevados a cabo por grupos multidisciplinarios de clínicos e 

investigadores, para generar evidencia firme para el diagnóstico y tratamiento en 

ensayos clínicos controlados. (1) 

Hoy en día sabemos que la fibrosis quística es una enfermedad compleja 

multiorgánica, causada por mutaciones que afectan la proteína reguladora de 

conductancia transmembranal de Fibrosis Quística (CFTR) en un gen situado en el 

brazo largo del cromosoma 7 (región q31) y que ejerce una función reguladora de 

los canales de cloro en la membrana apical de las células epiteliales (de sodio y 

dependientes de calcio), llevan a una serie de eventos fisiopatológicos que 

condicionan un círculo vicioso caracterizado por obstrucción, infección y daño 

estructural de la vía aérea, responsable de 95% de la morbimortalidad del 

padecimiento. Siendo de esta manera una enfermedad hereditaria, multisistémica, 
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donde la difusión de esta proteína provoca alteración del transporte iónico en la 

membrana apical de las células epiteliales en distintos órganos y tejidos, 

afectando a niños, adolescentes y adultos jóvenes. 

La enfermedad digestiva en la fibrosis quística es, después de la afección 

respiratoria, la causa más importante de morbilidad, sobre todo en pacientes 

menores de seis años con insuficiencia pancreática exocrina, representando la 

principal causa de desnutrición. 

El epitelio intestinal regula el transporte de nutrientes, electrólitos y agua. La 

proteína CFTR presente en la membrana luminal del enterocito es crucial en este 

proceso. (2) La disfunción del CFTR ocasiona un bloqueo en la secreción de cloro 

con aumento en la absorción de sodio y sodio unido a nutrientes. (3-6) El resultado 

es una deshidratación del contenido luminar, lo cual contribuye a muchas de las 

manifestaciones gastrointestinales de la enfermedad, incluyendo íleo meconial y el 

síndrome de obstrucción intestinal distal. La insuficiencia pancreática exocrina es 

la manifestación más común de la enfermedad gastrointestinal en la fibrosis 

quística, pero la malabsorción puede estar también originada por la inactivación  

de las enzimas pancreáticas secundaria a hiperacidez y la presencia de 

peptidasas en el intestino superior, degradación de sales biliares y enteropatías 

asociadas. 
(7,8)

 

La manifestación más temprana en la fibrosis quística está relacionada a la 

insuficiencia pancreática exocrina, presente en aproximadamente 85% de los 

pacientes. Actualmente no existe un estudio en el INP que reporte las 

manifestaciones gastrointestinales de los pacientes con FQ y la frecuencia de las 

mismas. Objetivo. Conocer las manifestaciones gastrointestinales más frecuentes 
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en pacientes con fibrosis quística atendidos en el INP desde el año 2002 al 2012. 

Material y métodos. Se realizará un estudio transversal, descriptivo y retrospectivo. 

Serán incluidos todos los pacientes que sean atendidos en el Instituto Nacional de 

Pediatría con diagnóstico de fibrosos quística, la cual se diagnóstica mediante 

realización de cloro en sudor, en el periodo comprendido de 1 de enero del 2002 al 

31 de diciembre del 2012. Se revisarán los expedientes de todos los pacientes y 

se tomará registro de las manifestaciones gastrointestinales que presentan al 

momento del diagnóstico de fibrosis quística. Análisis estadístico: Las variables 

serán capturadas en un formato de recolección de datos.  El análisis de las  

variables se realizará con apoyo del programa SPSS versión 16.0, en el cual se 

capturará la base de datos de los resultados obtenidos.  Por ser un estudio 

descriptivo, se analizará mediante estadística descriptiva utilizando medidas de 

tendencia central, de dispersión y pruebas de normalidad para las variables 

cuantitativas y frecuencias y porcentajes para las variables categóricas.   

 

PREGUNTA DE INVESTIGACIÓN. 

¿Cuáles son las manifestaciones gastrointestinales más frecuentes en pacientes 

con diagnóstico de fibrosis quística al momento del diagnóstico atendidos en el 

Instituto Nacional de Pediatría en el periodo comprendido de 1 de enero del 2002 

al 31 de diciembre de 2012? 

 

MARCO TEÓRICO. 

La primera descripción clínica de la FQ se le atribuye a Dorothy Andersen(9) quien 

en 1938 publicó una detallada revisión de sus características clinicopatológicas, 
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incluyendo su asociación con el íleo meconial. En 1945 Farber (10) propuso el 

término de mucoviscidosis, al observar en estudios anatomopatológicos el defecto 

en las secreciones glandulares mucosas, que ocasionan obstrucción y pérdida de 

la función en los distintos órganos afectados. En ese entonces, el diagnóstico de 

fibrosis quística se establecía mediante la demostración de patología pulmonar 

crónica e insuficiencia pancreática exocrina. Fue hasta 1953 en que di 

Sant’Agnese (11) reportó que los niveles  de sodio y cloro en el sudor se 

encontraban elevados; posteriormente en 1959 Gibson y Cooke (12) describieron la 

prueba de inducción del sudor mediante iontoforesis cuantitativa con pilocarpina y 

la titulación de cloro como el método estándar para el diagnóstico de fibrosis 

quística. 

En México hasta antes de 1980 se consideraba una enfermedad inexistente o muy 

poco frecuente. Las publicaciones nacionales eran escasas  y de casos aislados. 

(12-17) En 1980 López Corella (18) reportó 32 casos de fibrosis quística en 3,260 

autopsias consecutivas practicadas en niños mexicanos, para una incidencia de 

1% en el material de autopsia estudiado.  En 1989 (19) se describió el perfil clínico 

de 46 niños, siendo semejante al que ha sido descrito en la población infantil de 

los países desarrollados. 

 

Prevalencia. 

La FQ ha sido descrita en todos los grupos étnicos. En Europa central y occidental 

la incidencia estimada es de uno por cada 2,000 a 2,600 nacidos vivos. (20) En 

Estados Unidos se ha descrito en uno de cada 1,900 a 2,500 nacidos vivos, (21) 

aunque estudios recientes de tamiz neonatal sugieren una incidencia  de uno por 
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cada 3,500 nacidos vivos. En grupos no caucásicos se han descrito amplias 

variaciones en cuanto a su incidencia. (22-25) 

En México, Orozco y colaboradores, (26,27) establecieron la alta heterogeneidad 

genética en nuestra población de pacientes con fibrosis quística, probablemente 

relacionada a una composición étnica compleja con genes amerindios, caucásicos  

y negros, así como el patrón genotípico predominante y la identificación de nuevas 

mutaciones de gen CFTR.  

 

Genética. 

La clonación y secuenciación del gen de la FQ en 1989 (28-30) permitió identificar en 

el brazo largo del cromosoma 7 (región q31) un gen con 250 kb de ADN genómico 

constituido por 37 exones e igual número de intrones, que transcribe para un 

ARNm de 6.5 kb, el cual codifica para una proteína de 1,480 aminoácidos 

conocida como proteína reguladora de conductancia transmembranal de fibrosis 

quística (CFTR). (28-30) La secuenciación del gen CFTR demostró la ausencia de 

una tripleta de bases que codifican para una fenilalanina en la posición 508 de la 

proteína CFTR. (31) Esta mutación, conocida como delta F508 se observa en 70% 

de la población caucásica con fibrosis quística. Se han descrito, sin embargo, más 

de 1,500 mutaciones del CFTR, 
(32)

 las cuales están asociadas a diferentes formas 

fenotípicas o expresión de la enfermedad. Cerca de 30 de estas mutaciones han 

sido reportadas con una frecuencia mayor a 0.1% de los alelos identificados; (32) el 

resto son mutaciones extremadamente raras y frecuentemente limitadas a uno o 

dos individuos, o bien han sido descritas en grupos étnicos específicos (G551D en 

francocanadienses, W128X en judíos ashkenazi). (33,34) Existe una gran 
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variabilidad en la incidencia de las distintas mutaciones en los diferentes grupos 

étnicos, por ejemplo laF508 se encuentra desde 22% en judíos ashkenazi, hasta 

90% en enfermos de las islas Faore en Dinamarca y es precisamente la presencia 

de la mutaciónF508 el factor que incrementa la frecuencia de fibrosis quística en 

la población blanca en relación a otras razas. (35) 

La frecuencia de la mutación F508 en nuestra población de pacientes con fibrosis 

quística varía de 34.4% en el estudio de Flores-Martínez y colaboradores (36) hasta 

40.72% reportado por Orozco y colaboradores, (37) quienes además encuentran 

como segunda mutación más frecuente la G542X (6.18% de los alelos), la DI507 y 

la S549N con 2.57% cada una y finalmente la N1303K, presente en 2.06% de los 

194 alelos estudiados. En este mismo estudio, el análisis de 34 diferentes 

mutaciones, incluyendo cinco de novo (W1098C, P750L, 846delT, 4160insGGGG 

y 297-16-A) con una frecuencia de 0.51% cada una, se identificaron solamente 

74.58% de los cromosomas para fibrosis quística. Estos estudios demuestran la 

enorme heterogenicidad de la población en México y Latinoamérica; en este 

sentido Pérez y colaboradores, publicaron un trabajo que incluyó el análisis de 89 

mutaciones en 4,354 alelos de pacientes con fibrosis quística, identificando 

solamente 62.8% de ellos. (38) 

 

Estructura y función del CFTR. 

El CFTR es una glucoproteína de 1,480 aminoácidos (170,000 daltons), que 

funciona como un canal de cloro dependiente de AMP cíclico en la membrana 

apical de las células epiteliales y pertenece a la familia de proteínas 
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transportadoras de membrana. (39) Está formada por dos dominios 

transmembranales (TM1 y TM2), cada uno de los cuales atraviesa seis veces la 

doble capa lipídica de la membrana celular para anclar la proteína. Dos sitios de 

unión a ATP (NBF1, NBF2) y un dominio regulador  con múltiples sitios de 

fosforilación (nueve en total), dependientes de AMP cíclico mediante los cuales 

controla la actividad del canal. (40) El primer dominio transmembrana (TM1) es el 

soporte físico del canal. La abertura y cierre del canal CFTR se activa pos 

fosforilación del dominio R por una proteincinasa dependiente de AMP cíclico; 

parece ser que la fosforilación parcial de R al mismo tiempo que ocurre la 

fosforilación de NBFI estabiliza la apertura del canal y permite la salida de Cl a 

favor de un gradiente mientras que la salida de Cl a favor de un gradiente mientras 

que la fosforilación del dominio R y de NBF2 conduce al cierre del canal. El CFTR 

normal también funciona como regulador de canales de Na, estableciendo un 

balance entre absorción de Na y secreción de HCO3 para hidratar la superficie de 

la vía aérea. (40-42) 

La expresión de la proteína CFTR está altamente regulada en células epiteliales 

del pulmón, páncreas, intestino, ductos biliares, riñón, glándulas salivales y del 

sudor, testículo y útero. Cualquiera que sea la mutación en el gen CFTR, cada 

paciente presenta las siguientes anormalidades en distintos grados: a) Una 

concentración anormal de iones en las secreciones de las glándulas serosas, 

manifestada por aumento en la concentración de cloro y sodio en el sudor. b) Un 

incremento en la viscosidad de las secreciones de las glándulas secretoras de 

moco, asociada con obstrucción y pérdida secundaria de la función glandular. c) 

Un aumento en la susceptibilidad a colonización endobronquial crónica por grupos 
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específicos de bacterias (Staphylococcus aureus, Haemophilus influenzae, 

Pseudomonas aeruginosa). 

De esta forma, los defectos funcionales de la proteína CFTR en las células 

epiteliales han sido agrupados en cinco clases y en ellas se pueden incluir la 

mayoría de las más de 1,500 mutaciones descritas: (43-45) 

Tipo 1. Mutaciones que producen una proteína truncada por terminación 

prematura de la transcripción del ARN mensajero (codón de terminación), 

resultando en una proteína que no alcanza el retículo endoplásmico, inestable o 

que no se expresa. Estas alteraciones representan el 5% de las mutaciones del 

CFTR descritas en pacientes con fibrosis quística. Las mutaciones GF42X, R553X 

y W128X, son un ejemplo de este grupo y provocan un fenotipo grave. 

Tipo 2. Son mutaciones que producen proteínas anormales que no pueden ser 

procesadas en el retículo endoplásmico donde son atrapadas y degradadas en 

forma prematura sin poder alcanzar la membrana apical celular. Los ejemplos más 

08 N1303, consideradas 

también como fenotipos graves. 

Tipo 3. Son mutaciones que afectan primariamente los dos dominios de unión a 

nucleótidos de la proteína CFTR (NBF1 y NBF2), o en el dominio R, es decir la 

proteína alcanza la membrana celular pero no hay una regulación adecuada por 

niveles anormalmente bajos de ATP, esencial para iniciar el proceso de abertura 

del canal de cloro. Un ejemplo de este tipo de mutaciones es la G551D, la cual 

típicamente se asocia a insuficiencia pancreática y fenotipo grave. 

Tipo 4. En este caso la proteína CFTR llega a la membrana celular y el canal de 

cloro puede ser activado, pero existe una disminución en la conductancia para 
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este ión, debido a una alteración en los dominios transmembranales (TM1 y TM2), 

los cuales anclan la proteína en la membrana apical. Ejemplos de estas 

mutaciones son la R347P, R117H, A455E, R334W las cuales provocan en 

fenotipo leve con insuficiencia pancreática. 

Tipo 5. Estas mutaciones resultan en una disminución en la cantidad de proteína 

funcional debido a un acoplamiento anormal o alternativo, de manera que se 

producen pequeñas cantidades de proteína y por lo tanto se expresan con un 

fenotipo leve y suficiencia pancreática. El ejemplo más característico de este 

grupo es la mutación 3849+10kbC-T. 

La enfermedad digestiva en la fibrosis quística es, después de la afección 

respiratoria, la causa más importante de morbilidad, sobre todo en pacientes 

menores de seis años con insuficiencia pancreática exocrina, representando la 

principal causa de desnutrición. 

El epitelio intestinal regula el transporte de nutrientes, electrólitos y agua. La 

proteína CFTR presente en la membrana luminal del enterocito es crucial en este 

proceso La disfunción del CFTR ocasiona un bloqueo en la secreción de cloro con 

aumento en la absorción de sodio y sodio unido a nutrientes. (47-50) El resultado es 

una deshidratación del contenido luminar, lo cual contribuye a muchas de las 

manifestaciones gastrointestinales de la enfermedad, incluyendo 
(46)

  íleo meconial 

y el síndrome de obstrucción intestinal distal. La insuficiencia pancreática exocrina 

es la manifestación más común de la enfermedad gastrointestinal en la fibrosis 

quística, pero la malabsorción puede estar también originada por la inactivación  

de las enzimas pancreáticas secundaria a hiperacidez y la presencia de 
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peptidasas en el intestino superior, degradación de sales biliares y enteropatías 

asociadas. (51,52) 

La manifestación más temprana en la fibrosis quística está relacionada a la 

insuficiencia pancreática exocrina, presente en aproximadamente 85% de los 

pacientes. 

En lactantes con insuficiencia pancreática, el daño en el páncreas parece iniciar in 

útero, manifestado por la presencia de tapones mucosos en el interior de los 

conductos acinares pancreáticos y una reducción del volumen acinar. (53) 

En casos graves el ácino está reemplazado por grasa y/o tejido fibrótico con 

preservación del tejido endocrino hasta estadios avanzados de la enfermedad. En 

casos leves la morfología está preservada pero la gravedad de la alteración 

histológica y funcional es variable y tiende a incrementar con la edad. (54) 

Los signos de compromiso pancreático en la fibrosis quística parecen estar 

correlacionados en mayor o menor extensión con la expresión del tripsinógeno 

pancreático. (55) 

Se requiere del CFTR para la secreción de bicarbonato por el conducto 

pancreático y el epitelio duodenal. El CFTR es primariamente un canal de cloro 

estimulado por AMP cíclico, que intercambia la secreción de este ión por 

bicarbonato en la membrana apical de las células. La alcalinización deficiente del 

duodeno es consecuencia de una reducción en la secreción de bicarbonato, tanto 

en el conducto pancreático, como en el líquido duodenal. (56,57) 

La insuficiencia pancreática exocrina se puede presentar como consecuencia de 

una falla acinar-ductal (insuficiencia primaria) o por una inadecuada señalización 

neuroendócrina del páncreas exocrino (insuficiencia secundaria).  
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El desarrollo de un estado funcional de insuficiencia pancreática en un paciente 

previamente suficiente pancreático parece ser un proceso multifactorial, mucho 

más complejo  que la simple obstrucción de los conductos pancreáticos acinares 

con secreciones espesas, en el que intervienen además genes modificadores. 

(58,59) Un número muy reducido de pacientes son los que conservan la función 

pancreática intacta durante toda su vida. Las mutaciones pertenecientes a las 

clases funcionales 1 y 2  cursan con insuficiencia pancreática de inicio temprano, 

mientras que las clases funcionales 4 y 5 tienen cierta función residual de la 

proteína. (60) Este hecho demuestra el papel parcialmente protector, con cierto 

grado de función ductal y acinar en pacientes heterocigotos compuestos, es decir, 

con la mutación F508 en uno de sus alelos y otras mutaciones clase 4 o 5 en el 

otro alelo.  

La fibrosis quística puede presentarse en el periodo neonatal como una 

obstrucción intestinal (íleo meconial) en 10 a 15% de los casos, asociada o no con 

peritonitis secundaria a perforación. En todo neonato con íleo meconial debe 

considerarse el diagnóstico de fibrosis quística. La ictericia prolongada en el 

periodo neonatal puede también ser su primer signo aislado de fibrosis quística, y 

se presenta en 50% de los pacientes con íleo meconial. (61) 

 

Complicaciones digestivas. 

1.- Reflujo gastroesofágico. Presente en 30% de los pacientes 

2.- Íleo meconial. Se presenta como manifestación inicial de la enfermedad en 10 

a 15% de los casos. 
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3.- Síndrome de obstrucción intestinal distal. Lo presentan aproximadamente 2% 

de los pacientes menores de cinco años y 30% de los adolescentes y adultos. 

4.- Prolapso rectal. Se presenta como manifestación clínica en 11% de los casos. 

5.- Litiasis vesicular. Presente en 12% de los escolares y 27% de los adultos. 

6.- Cirrosis biliar focal. Presente en 7% de los pacientes; sin embargo, existen 

amplias variaciones en los distintos grupos etáreos. Existe afección subclínica en 

18 a 37% de todos los casos. El diagnóstico se establece mediante la 

determinación de enzimas hepáticas: gamma glutamil transpeptidasa, isoenzima 

hepática de fosfatasa alcálina, glutatión S transferasa sérica. 

7.- Pancreatitis: 3 a 5% de los pacientes. 

8.- Diabetes insulinodependiente: 3 a 7% 

El desarrollo clínico de las complicaciones hepáticas es generalmente silente, 

debido a la sobreposición de las manifestaciones respiratorias y las anormalidades 

pancreáticas. La identificación clínica de la enfermedad hepática es compleja 

debido principalmente a la ausencia de síntomas tempranos y la carencia de 

estudios lo suficientemente sensibles.   

El gen CFTR se expresa en el epitelio de los conductos biliares intra y 

extrahepáticos, así como en la vesícula biliar. La proteína CFTR se localiza en la 

membrana apical de las células, no se expresa en hepatocitos u otras células del 

hígado. (62) Por lo tanto, el CFTR regula la secreción de cloro y sodio a nivel ductal. 

(63) Las mutaciones del gen CFTR condicionan la ausencia, la baja regulación o la 

disfuncionalidad del canal de cloro dependiente de AMP cíclico en el epitelio del 

ducto biliar, (63) impidiendo la salida de cloro a través de la membrana celular y un 

aumento en la absorción de sodio y agua, provocando alteraciones en la 
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composición, hidratación, consistencia, alcalinidad y libre flujo del líquido biliar en 

los canalículos, contribuyendo a la patogenia de las lesiones hepáticas 

observadas en el paciente con fibrosis quística. La patogenia de la enfermedad 

hepática crónica en la fibrosis quística culmina con una lesión característica, 

consistente en una cirrosis biliar focal semejante a la descrita en la obstrucción 

parcial biliar. El taponamiento de los conductos intrahepáticos también es de 

características similares a las descritas en los pancreáticos. El espectro de 

lesiones hepatobiliares es amplio en la fibrosis quística, siendo lo más relevante 

desde el punto de vista clínico, el desarrollo de obstrucción biliar y fibrosis 

periportal. Otras lesiones hepáticas en pacientes con fibrosis quística incluyen 

colestasis neonatal y esteatosis hepática. La primera ocurre generalmente 

acompañado de íleo meconial complicado y al uso de nutrición parenteral, (64) está 

caracterizada por secreciones espesas eosinofílicas en los ductos biliares 

portales. La esteatosis hepática está relacionada con desnutrición, (65) deficiencia 

de ácidos grasos esenciales (66) y otros factores dietéticos. (67) 

 

Diagnóstico: 

Análisis mutacional. 

El diagnóstico de fibrosis quística está basado en una combinación de 

características clínicas específicas y evidencia de disfunción del CFTR, 

demostrada por la prueba del sudor, el estudio mutacional o la medición de la 

diferencia de potencial de membrana nasal. 

Para establecer el diagnóstico de fibrosis quística  es necesario considerar lo 

siguiente: (68) 
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a) Es deseable realizar el estudio biología molecular y establecer la mutación. 

b) Para confirmar el diagnóstico es necesario identificar el gen CFTR mutado en 

ambos alelos (homocigoto). 

c) En ausencia de síntomas relacionados con fibrosis quística la identificación de 

una mutación en uno de los alelos y la exclusión de una mutación relacionada con 

fibrosis quística en el otro alelo descarta la enfermedad (Portador). En presencia 

de síntomas la identificación de una mutación en uno de los alelos, obliga a 

establecer el diagnóstico mediante otras pruebas de disfunción del CFTR. 

d) Un individuo puede tener la misma mutación en sus alelos o bien dos 

mutaciones diferentes en cada uno de los alelos.  

e) La imposibilidad de identificar mutaciones relacionadas en un paciente no 

descarta el diagnóstico. Es necesario recordar que la sensibilidad del estudio 

mutacional está en relación directa con el número de mutaciones estudiadas. 

f) El estudio que confirma el diagnóstico es la determinación de las 

concentraciones de cloro en el sudor (estándar de oro). 

g) El análisis mutacional puede ser utilizado para confirmar el diagnóstico, detectar 

portadores, para consejo genético, como predictivo de ciertas características  

fenotípicas (insuficiencia pancreática), como estudio complementario al tamizaje 

neonatal para aumentar su sensibilidad y en protocolos de investigación. 

En el periodo neonatal, la radiografía abdominal muestra la imagen clásica de 

“vidrio despulido” o apariencia de burbujas con asas de intestino distendidas sin 

niveles hidroaéreos, el cual se hace evidente con el medio de contraste, así como 

la presencia de microcolon. En el escolar la radiografía de abdomen muestra datos 

de oclusión o suboclusión con niveles hidroaéreos. 
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PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA. 

La fibrosis quística es un padecimiento que puede generar una amplia variedad de 

manifestaciones clínicas  a nivel gastrointestinal, aunque el fenotipo clásico 

presenta enfermedad pulmonar obstructiva progresiva, insuficiencia pancreática 

exocrina y elevación de los niveles de cloro y sodio en sudor, puede haber 

presentaciones atípicas con manifestaciones poco frecuentes y que en muchas 

ocasiones pueden pasar inadvertidas.  

Por muchos años, debido al poco conocimiento de la fisiopatología de la fibrosis 

quística y a la gran variedad de mutaciones causantes de la misma, la expectativa 

de vida en estos pacientes alcanzaba apenas los nueve  años. Sin embargo con la 

caracterización de las diferentes mutaciones, las implicaciones clínicas de las 

mismas y con el descubrimiento  de nuevas terapias, la supervivencia ha 

aumentado. 

El Instituto Nacional de Pediatría, siendo un hospital de tercer nivel de atención, 

recibe en promedio un número de 10 casos nuevos de fibrosis quística con 

diferentes manifestaciones clínicas a nivel gastrointestinal. Sin embargo, no se 

cuenta con un registro de la prevalencia de las manifestaciones gastrointestinales 

que presentan estos pacientes al momento del diagnóstico, rango etáreo de las 

manifestaciones y conductas diagnósticas llevadas a cabo, al momento de iniciar 

su abordaje en la Institución.  

El poder caracterizar de manera adecuada a estos pacientes nos permitirá tener 

una perspectiva de abordaje oportuno de las principales manifestaciones de la 

fibrosis quística, beneficiando a: a) Personal médico de la institución, al conocer 

las características de estos pacientes, de acuerdo a la experiencia reportada y b) a 
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los pacientes afectados, mejorando la morbi-mortalidad esperada, al poder realizar 

conductas terapéuticas y un diagnóstico precoz.   

   

JUSTIFICACIÓN. 

Las principales razones para llevar a cabo este estudio serán: 

1) Existe un registro de los pacientes atendidos por fibrosis quística. Sin 

embargo no se conoce la prevalencia de las principales manifestaciones 

gastrointestinales al momento del diagnóstico. 

2) Teniendo en cuenta la amplia población con la que cuenta el Instituto 

Nacional de Pediatría, siendo un hospital de tercer nivel de atención en 

salud, el poder determinar los elementos que caracterizan a estos pacientes 

(características personales, forma de presentación, edad de diagnóstico, 

tratamiento médico establecido, la presencia de desnutrición), se constituirá 

en una base de datos muy significativa para la población médica, ya que se 

presentarían datos reales de la población mexicana y que serían 

herramientas útiles para el pediatra y el gastroenterólogo, en su diagnóstico 

precoz y administración del tratamiento, que de acuerdo a la evidencia 

generada, tenga el mejor efecto a largo plazo en la calidad de vida de los 

pacientes.  

3) Al tener una caracterización adecuada de estos pacientes, puede ser el 

punto de partida para la realización de estudios futuros que permitan 

determinar la evolución de estos pacientes, los factores de riesgo y la 

efectividad de las conductas médicas y terapéuticas tomadas.  
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OBJETIVOS. 

General. 

Determinar las principales manifestaciones gastrointestinales al momento de 

realizarse el diagnóstico de fibrosis quística en pacientes valorados en el Instituto 

Nacional de Pediatría del 1 de enero del 2002 al 31 de diciembre del 2012.  

Primarios. 

- Determinar la incidencia de fibrosis quística en la población atendida en el 

Instituto Nacional de Pediatría en los últimos 10 años. 

- Clasificar a los pacientes de acuerdo a edad y género. 

- Establecer la edad promedio en la que se realiza el diagnóstico. 

- Determinar la presentación clínica de presentación al momento de 

realizarse el diagnóstico. 

- Describir las principales medidas terapéuticas realizadas en el Instituto 

Nacional de Pediatría al momento de realizar el diagnóstico de fibrosis 

quística.   

 

MATERIAL Y MÉTODOS. 

Diseño del estudio: 

Se realizará un estudio observacional, transversal, descriptivo y retrospectivo. 

Población de estudio: 

Todos los pacientes con diagnóstico de fibrosis quística. 

 

 

 



21 
 

Población elegible: 

Los pacientes con diagnóstico de fibrosis quística atendidos en el Instituto 

Nacional de Pediatría, en el periodo de 1 de enero del 2002 al 31 de diciembre del 

2012. 

Criterios de inclusión: 

- Expedientes de pacientes atendidos en el Instituto Nacional de Pediatría 

con diagnóstico de fibrosis quística en el periodo comprendido entre el 1 de 

enero del 2002 al 31 de diciembre del 2012. Para poder ser incluidos en el 

estudio, el expediente debe estar completo, el diagnóstico de fibrosis 

quística se debe realizar mediante la prueba de electrolitos en sudor 

Criterios de exclusión: 

- Pacientes en cuyos expedientes se encuentre documentado alguna otra 

patología que afecte la función pancreática o función hepática.  

- Expedientes en los que se encuentre documentado intervención quirúrgica 

a nivel abdominal y que posteriormente presenten malabsorción intestinal.  

Tamaño de la muestra: 

No se realiza cálculo de tamaño de muestra, ya que por ser una patología poco 

frecuente se incluirán a todos los pacientes que hayan ingresado al Instituto 

Nacional de Pediatría durante 10 años. 

Variables: 

Anexo I 

Método e instrumento de recolección de datos: 

Anexo II 
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Procedimiento para la recolección y procesamiento de datos: 

Se solicitará el listado en el archivo clínico de los expedientes con diagnóstico de 

fibrosis quística en el período comprendido entre el 1 de enero de 2002 y el 31 de 

diciembre de 2012. 

Se utilizará un formato de recolección de datos previamente establecido y el 

mismo nos ayudará a obtener la información de los expedientes clínicos.  Al 

momento de revisar los expedientes se buscará obtener las características 

personales, manifestaciones clínicas, abordaje diagnóstico y terapéutico utilizado 

en cada uno de los pacientes, con la finalidad de caracterizar de la mejor manera, 

a este grupo en específico. 

 

ANÁLISIS ESTADÍSTICO. 

El análisis de las  variables se realizará con apoyo del programa SPSS versión 

16.0, en el cual se capturará la base de datos de los resultados obtenidos.  Por ser 

un estudio descriptivo, se analizará mediante estadística descriptiva utilizando 

medidas de tendencia central, de dispersión y pruebas de normalidad para las 

variables cuantitativas y frecuencias y porcentajes para las variables categóricas. 

 

CONSIDERACIONES ÉTICAS. 

Los nombres de los pacientes no serán requeridos en la tabulación y publicación 

de los datos por lo que la confidencialidad del mismo se mantendrá y solamente 

los investigadores conocerán dicha información. Por tratarse de un estudio 

retrospectivo no se requerirá consentimiento informado. 
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De acuerdo a la ley General de Salud, Artículo 17, este estudio no presenta riesgo 

y se apega a los distintos códigos de ética para la investigación en salud. 

 

CRONOGRAMA. 

• Realización de protocolo: octubre de 2013– febrero de 2014 

• Presentación a Comité de Investigación: febrero 2014 

• Recolección de datos: marzo 2014 

• Procesamiento y análisis de los resultados: marzo 2014 

• Realización de informe final: marzo 2014 

• Envío de artículo para publicación: abril 2014 

 

RESULTADOS (TABLA 1): 

Se revisaron 323 expedientes con diagnóstico de fibrosis quística, de los cuales 

solo en 48 se confirmó tal diagnóstico. Del total de pacientes incluidos 16 son del 

género femenino el resto son del género masculino.   

Del total de los pacientes solo un paciente del género masculino  tuvo con 

electrolitos en sudor menor a 40 mEq/L, aunque con el cuadro clínico a nivel 

respiratorio compatible con fibrosis quística, por lo que se decidió iniciar 

tratamiento, tres pacientes tuvieron valores entre 40 y 60 mEq/L, dos del género 

femenino y uno del género masculino, 44 pacientes obtuvieron un resultado mayor 

a 60 mEq/L, 14 mujeres y 30 hombres.  

En la Tabla 1 se resumen las características clínicas de los pacientes. 
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Tabla 1: Resultados de la revisión de expedientes de pacientes con fibrosis 
quística 2002-2012 

Variables  

 Genero Edad 

Femenino 
(n: 16) 

Masculino 
(n: 32) 

Neonato Lactante 
menor 

Lactante 
mayor 

Preescolar Escolar Adolescente 

Electrolitos en 
sudor <40  

0 1 - - - 1 - - 

Electrolitos en 
sudor 40-60 

2 1 - - 1 - - 2 

Electrolitos en 
sudor >60 

14 30 1 16 5 12 7 3 

Sin diarrea 7 16 1 10 2 4 3 3 

Diarrea aguda 0 1 - - 1 - - - 

Diarrea crónica 9 15 - 7 7 5 3 2 

Íleo meconial 0 3 2 1 - - - - 

Reflujo 
gastroesofágico 

0 2 - 1 1 - - - 

Prolapso rectal 0 1 - - 1 - - - 

Eutróficos 8 8 2 2 5 1 2 4 

Desnutrición leve 5 14 - 7 3 7 - 2 

Desnutrición 
moderada 

0 6 - 3 1 1 1 - 

Desnutrición severa 3 4 1 2 2 - 1 1 

Desnutrición aguda 4 4 - 4 - 4 - - 

Desnutrición 
crónica 

2 12 - 6 3 2 2 1 

Desnutrición 
crónica-agudizada 

3 7 1 2 1 3 3 - 

Cirrosis 0 2 - - - 1 1 - 

 

 

DISCUSIÓN.  

Como se puede observar en esta serie de pacientes, en el grupo de recién 

nacidos la manifestación gastrointestinal más frecuente fue la presencia de íleo 

meconial. Al presentarse este padecimiento en nuestros niños se inicia el abordaje 

diagnóstico en sospecha de fibrosis quística, ya que como se describe en la 

literatura el 90% de los pacientes que presentan íleo meconial serán fibrosis 

quística. De los pacientes con fibrosis quística aproximadamente el 5% de los 

pacientes nacen con íleo meconial, ocurre en el 20-25% de los pacientes con 
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fenotipo clásico y es un signo de enfermedad y genotipos graves (81), en nuestro 

estudio el porcentaje es de 6.3%, lo cual concuerda con lo reportado en la 

literatura.  

Del resto de las manifestaciones a nivel gastrointestinal, en nuestro estudio, la 

más frecuente fue la desnutrición, secundaria a la malabsorción a nivel intestinal 

secundaria a insuficiencia pancreática exocrina, lo que también  puede 

manifestarse clínicamente con diarrea , esto aunado al catabolismo aumentado 

que existe en estos pacientes y a las infecciones recurrentes a nivel pulmonar que 

representan un alto gasto metabólico (61). En el paciente pediátrico, la estatura baja 

(equivalente de desnutrición crónica) se comporta también como un buen predictor 

de la mortalidad a largo plazo (69). Asimismo, la desnutrición (índice de masa 

corporal menor a 18,5 kg/m2) también es un factor que incrementa el riesgo de 

mortalidad en pacientes con fibrosis quística en lista de espera de trasplante 

pulmonar (70). La interacción entre estos dos factores, nutrición y función pulmonar 

posee, por tanto, gran relevancia porque al descender de forma paralela influirían 

sobre la calidad de vida y el pronóstico de supervivencia del paciente. La 

intervención nutricional podría, además de mejorar los parámetros nutricionales, 

enlentecer el descenso progresivo en la función pulmonar (71-73).  Aunque en 

nuestra revisión no hubo correlación entre diarrea y desnutrición, ya que no todos 

los pacientes desnutridos presentaban como manifestación asociada diarrea. Esto 

también concuerda con lo que se reporta en la literatura como manifestaciones 

clínicas más frecuentes. La insuficiencia pancreática está presente en 

aproximadamente el 85 al 90% de los pacientes con fibrosis quística en las 

poblaciones de raza blanca (71-74,75). No obstante, esta afectación puede descender 
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hasta el 14% aproximadamente en los sujetos diagnosticados en la edad adulta 

(mayores de 16 años) (76). Suelen presentar deficiencias de vitaminas liposolubles 

y otras manifestaciones como prolapso rectal (en cerca del 20% de los pacientes 

con fibrosis quística menores de 5 años de vida no tratados, siendo un signo de 

enfermedad severa (71,74,75). 

Kerem y cols.(77), tras revisar a 293 pacientes con fibrosis quística encontraron la 

mutación F508 en el 71% de los casos. Del 52% de homocigotos para esta 

mutación, el 99% tenían insuficiencia pancreática exocrina, mientras que del 40% 

de heterozigotos, el 72% también la desarrolló. Las mutaciones G542X, R553X y 

W1282X, tanto con carácter homo como heterocigótico, equivalen a la F508 del 

respecto a la insuficiencia pancreática exocrina; en cambio, la R117H suele 

presentar una función pancreática casi normal, incluso cuando está en 

combinación con la F508 del (R117H/F508 del) (78). Además del genotipo del 

RTFQ existen otros muchos factores que pueden modificar la evolución de la 

enfermedad como la respuesta inflamatoria del individuo, diversos agentes 

ambientales y otros genes, distintos del RTFQ, que actúan como moduladores (79). 

Así mismo, de manera más rara, tanto en lo que se encontró en nuestro estudio 

como en lo que se reporta en otros, se encuentran afectaciones a nivel hepático, 

prolapso rectal, cirrosis hepática  y reflujo gastroesofágico. A diferencia de la 

patología respiratoria, la afectación hepática clínica es mucho menos prevalente y 

la presentan aproximadamente 1/3 de los pacientes. La incidencia de afectación 

hepática se incrementa en la niñez tardía hasta la adolescencia, siendo rara la 

aparición después de los 18 años de edad. La afectación patológica típica es la 
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cirrosis biliar focal que, si progresa, puede desarrollar cirrosis biliar multilobular e 

hipertensión portal con sus complicaciones subsecuentes (80). El gen RTFQ se 

expresa exclusivamente en la membrana apical de los colangiocitos y en el epitelio 

de la vesícula biliar y no en los hepatocitos. 

Los pacientes con fibrosis quística tienen una prevalencia aumentada de reflujo 

gastroesofágico. Hasta el 80% puede tener pirosis y el 56% dispepsia, lo cual 

contrasta con lo que se encuentra en nuestro estudio, ya que la presencia de 

reflujo gastroesofágico se encontró en el 4%. En niños mayores o adolescentes, 

con sintomatología respiratoria, se ha descrito una incidencia de esofagitis severa 

del 76%, documentada por endoscopia. 

El síndrome de obstrucción intestinal distal es una forma de obstrucción parcial 

crónica y recurrente del intestino que ocurre frecuentemente en adultos con 

fibrosis quística y casi exclusivamente con insuficiencia pancreática exocrina(81). 

En raras ocasiones ocurre una obstrucción completa. Tiene una prevalencia 

aproximada del 18% en adultos. En nuestro estudio no se encontró la presencia 

de esta patología. 

 

CONCLUSIONES. 

Dado que las manifestaciones más frecuentes a nivel gastrointestinal encontradas 

en la revisión fueron la desnutrición, diarrea e insuficiencia pancreática exocrina, 

es importante realizar una intervención nutricional adecuada en estos pacientes, 

ya que es de vital importancia mantener a los pacientes eutróficos, esto ayudará a 

que el pronóstico mejore a largo plazo, porque disminuirá la aparición de 

exacerbaciones a nivel pulmonar, riesgo de infecciones a otros niveles, lo cual se 
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logrará con una adecuada alimentación y con un adecuado control de la 

insuficiencia pancreática exocrina. También es importante sospechar fibrosis 

quística en los pacientes recién nacidos que tengan íleo meconial, para realizar las 

intervenciones terapéuticas necesarias y así mejorar el pronóstico de nuestros 

pacientes. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



29 
 

ANEXO I (VARIABLES) 
 

Nombre de la 
variable 

Abreviatura Tipo de 
variable 

Unidad de 
medición o 
categorías 

Fuente de 
información 

Definición 
operacional 

Definición 
conceptual 

Género Género Cualitativa, 
nominal, 
dicotómica 

Masculino/ 
Femenino 

Expediente 
clínico 

Se clasificará en 
masculino o 
femenino 

Clasificación de los 
hombres o mujeres, 
teniendo en cuenta 
características 
fenotípicas y 
genotípicas 

Edad Edad Cuantitativa 
nominal 

Meses Expediente 
clínico 

Se determinara 
el número de 
meses de edad 

Tiempo de existencia 
desde el nacimiento 

Peso Peso Cuantitativa 
continua 

Kilogramos Expediente 
clínico 

Valor en 
kilogramos que 
presentaba el 
paciente al 
momento del 
diagnóstico 

Unidad de medida 
que hace referencia 
al peso de una 
persona 

Talla Talla Cuantitativa 
continua 

Centímetros Expediente 
clínico 

Valor en 
centímetros 
que presentaba 
el paciente al 
momento del 
diagnóstico 

Unidad de medida 
que hace referencia 
a la estatura o altura 
de una persona 

Desnutrición  Cualitativa, 
nominal 

 Expediente 
clínico 

1 .Desnutrición 
Leve: Cuando el 
peso del niño se 
encuentre de -1 
a -1.99 
desviaciones 
estándar, con 
relación a su 
edad. 
2. Desnutrición 
Moderada: 
Cuando el peso 
del niño se 
encuentre de -2 
a -2.99 
desviaciones 
estándar, con 
relación a su 
edad. 
3. Desnutrición 
Grave: Cuando 
el peso del niño 
sea igual o 
menor a -3 
desviaciones 
estándar, con 
relación a su 
edad. 
Peso para la 
Edad: Es útil 
para vigilar la 
evolución del 

Desequilibrio celular 
entre el suministro 
de nutrientes y la 
energía y la 
demanda del cuerpo 
para que puedan 
garantizar el 
crecimiento, 
mantenimiento y 
funciones 
específicas. 
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niño cuando se 
sigue su curva 
de crecimiento. 
Peso para la 
Talla: El bajo 
peso para la 
talla refleja una 
pérdida 
reciente, lo que 
indica 
desnutrición 
aguda. 
Talla para la 
Edad: La talla 
baja para la 
edad refleja una 
desnutrición 
crónica. 

Índice de 
masa 
corporal 

 Cuantitativa 
continua 

 Expediente 
clínico 

Muy Alto Peso: 
con IMC mayor 
o igual a z 3 
Alto Peso: 
mayor o igual a 
z 2 y menor a z 
3 
Peso Adecuado: 
mayor a z -1,5 y 
menor a z 2. 
Bajo Peso: 
menor o igual a 
z -2 y mayor a z 
-3 
Muy Bajo Peso: 
menor o igual a 
z -3 

Refleja el peso 
relativo con la talla 
para cada edad; con 
adecuada 
correlación con la 
grasa corporal. Se 
calcula con la 
división del peso 
sobre la talla² o bien 
más prácticamente 
el peso dividido por 
la talla, a su vez 
dividido por la talla. 

Peso para la 
talla 

 Cuantitativa 
continua 

 Expediente 
clínico 

Desviaciones 
estándar debajo 
de la mediana, 
déficit 10 a 20% 
desnutrición 
leve, 20 a 30% 
desnutrición 
moderada, 
mayor a 30% 
desnutrición 
severa. 

Refleja el peso 
relativo para una 
talla dada y define la 
probabilidad de la 
masa corporal, 
independientemente 
de la edad.  

Talla para la 
edad 

 Cuantitativa 
continua 

 Expediente 
clínico 

Talla Alta: por 
mayor o igual ( 
≥ ) a z 2 
Talla Adecuada: 
entre z -1,5 y z 2  
Talla Alerta: 
entre menor o 
igual ( ≤ ) a z -
1,5 y mayor a z -
2 
Talla Baja: 
menor o igual a 

Refleja el 
crecimiento lineal 
alcanzado en 
relación con la edad 
cronológica y sus 
déficits. 
Se relaciona con 
alteraciones del 
estado nutricional y 
la salud a largo 
plazo. 
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z -2 y mayor a z 
-3 
Talla Muy Baja: 
igual o menor a 
z -3 

Peso para la 
edad 

 Cuantitativa 
continua 

 Expediente 
clínico 

Alto Peso: 
mayor o igual a 
z-2 
Peso Adecuado: 
mayor a z -1,5 y 
menor a z-2. 
Bajo Peso: 
menor o igual a 
z-1,5 y z-2.  
Bajo Peso: 
menor o igual a 
z-2 y mayor a z-
3 
Muy Bajo Peso: 
menor o igual a 
z-3 

Refleja la masa 
corporal alcanzada 
en relación con la 
edad cronológica. Es 
un índice 
compuesto, 
influenciado por la 
estatura y el peso 
relativo. 

Íleo meconial  Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

El íleo meconial es 
una obstrucción 
intestinal 
intraluminal del íleon 
terminal que ocurre 
en etapa prenatal o 
neonatal temprana, 
producto de un 
meconio 
anormalmente 
espeso 

Síndrome de 
obstrucción 
intestinal 
distal 

 Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

Obstrucción, parcial 
o completa, del íleon 
distal o del colon 
ascendente, causada 
por materia fecal 
espesa 

Insuficiencia 
pancreática 
exocrina 

 Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

Alteración de 
la producción 
exocrina pancreática 
que es capaz 
de provocar 
deterioro de la 
digestión. Puede 
haber 
manifestaciones 
clínicas, aunque no 
de forma obligada. 

Electrolitos 
en sudor 

 Cuantitativa 
continua 

 Expediente 
clínico 

Resultados de 
Cl menores a 40 
mmol/L en una 
muestra de 100 
mg en sudor 
descartan el 
diagnóstico, un 
resultado entre 
40 y 60 mmol/L 

Consiste en 
introducir una 
cantidad conocida de 
pilocarpina en la piel 
a través de una 
pequeña corriente 
eléctrica de 5 mAmp 
(ionoforesis), a fin de 
estimular las 
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de Cl es dudoso 
y resultados 
mayores a 60 
mmol/L en dos 
determinacione
s distintas, 
confirman el 
diagnóstico. 

glándulas del sudor. 
La muestra de sudor 
es colectada, pesada 
y en ella se 
determinan las 
concentraciones de 
sodio y/o cloro ya 
sea mediante un 
clorímetro o por el 
método de Schales y 
Schales 

Reflujo gastro 
esofágico 

 Cualitativa, 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 
Se tomaran en 
cuenta las 
manifestaciones 
de reflujo 
patológico, 
como son  
regurgitaciones 
frecuentes con 
o sin vómitos, 
pérdida de peso 
o pobre 
ganancia de 
peso, 
irritabilidad, 
pirosis, 
hematemesis, 
disfagia, 
odinofagia, 
sibilancias, 
estridor, tos, 
disfonía. 

El reflujo 
gastroesofagico  es el 
paso del contenido 
gástrico hacia el 
esófago con o sin 
vómitos o 
regurgitación, esta 
última se diferencia 
del vómito porque se 
realiza sin esfuerzo y 
no se presenta en 
forma explosiva. El 
RGE es un fenómeno 
fisiológico que 
ocurre en todas las 
edades pero 
principalmente en el 
lactante, en que la 
mayoría de los 
episodios de RGE 
duran menos de tres 
minutos, ocurren en 
período post 
prandial y cursan con 
pocos o ningún 
síntoma. La 
regurgitación se 
produce a diario en 
el 50% de los niños 
menores de tres 
meses y es el 
síntoma más visible 
del RGE madurativo 
o fisiológico, que 
generalmente se 
resuelve 
espontáneamente en 
la mayoría de los 
lactantes sanos a los 
12 a 14 meses de 
edad. 

Prolapso 
rectal 

 Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

El término de 
prolapso rectal 
interno u oculto se 
refiere al 
descenso del recto 
sin pasar del 
conducto anal, 
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debido a una 
invaginación o 
intususcepción. El 
prolapso rectal 
completo o 
procidencia, es la 
salida del recto con 
todas 
sus capas, a través 
del ano. Por otro 
lado, el prolapso 
visible o externo, 
puede ser parcial e 
incluir únicamente 
la capa mucosa del 
recto distal, con o sin 
los paquetes 
hemorroidales 
internos aparentes 

Pancreatitis  Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

Definimos la 
pancreatitis como 
una enfermedad 
inflamatoria del 
páncreas exocrino, 
causada por la 
activación, liberación 
intersticial y 
autodigestión de 
la glándula por sus 
propias enzimas. La 
pancreatitis aguda se 
caracteriza por un 
dolor abdominal de 
inicio súbito 
asociado con el 
aumento de los 
niveles de las 
enzimas pancreáticas 
digestivas en sangre 
u orina y la 
alteración en la 
estructura 
pancreática 
secundaria a un 
proceso 
inflamatorio. Esta 
estructura se 
restablece 
completamente una 
vez que ha pasado el 
ataque agudo. La 
amilasa se eleva 
dentro de las 
primeras 2 a 12 
horas después del 
inicio del ataque. Se 
ha considerado que 
para que pueda ser 
útil en el diagnóstico, 
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la elevación debe ser 
mayor de tres veces 
el valor normal (90 
UI/L). lipasa sérica 
está elevada en un 
evento de 
pancreatitis aguda y 
permanece así por 
más tiempo que la 
amilasa; además, 
presenta mayor 
sensibilidad y 
especificidad que 
esta. Los niveles 
diagnósticos son lo 
que se encuentran 
tres veces por arriba 
del valor normal (200 
UI/L). 
La pancreatitis 
crónica es un 
proceso inflamatorio 
crónico, 
consecuencia de la 
destrucción del 
tejido 
pancreático 
exocrino, fibrosis y, 
en algunos casos, 
pérdida 
de la función 
pancreática 
endocrina. 
A diferencia de su 
forma aguda, que se 
define por 
criterios clínicos, la 
pancreatitis crónica 
se define por 
criterios 
morfológicos. Por lo 
tanto, el diagnóstico 
está basada en una 
combinación de 
hallazgos clínicos 
(dolor abdominal, 
pérdida de peso y 
diabetes mellitus), 
alteración funcional 
(insuficiencia 
pancreática 
exocrina 
documentada) y 
estudios de imagen 

Cirrosis   Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

La cirrosis es una 
enfermedad crónica 
difusa e irreversible 
del hígado, 
caracterizada por la 
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presencia de fibrosis 
y por la formación de 
nódulos de 
regeneración, que 
conducen a una 
alteración de la 
arquitectura 
vascular, así como de 
la funcionalidad 
hepática. Representa 
el estadio final de 
numerosas 
enfermedades que 
afectan al hígado. 
El diagnóstico de 
certeza pasa por el 
examen histológico 
del hígado previa 
biopsia. 

Colestasis  Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

Colestasis es la 
disminución o cese 
de excreción biliar 
por una obstrucción 
de flujo a través del 
árbol biliar intra o 
extrahepático, que 
ocasiona el acúmulo 
de substancias que 
se excretan 
normalmente en la 
bilis, como son 
bilirrubina ,ácidos 
biliares y colesterol, 
un cuadro clínico de 
ictericia, 
hepatomegalia y 
prurito, y la 
presencia de 
pigmentos biliares 
en hepatocitos y 
conductos biliares. 
La definición 
bioquímica de 
colestasis es la 
presencia de 
bilirrubina directa de 
más de 2 mg/dl de 
bilirrubina conjugada 
o de más del 20% del 
total de la 
hiperbilirrubinemia, 
con concentración 
de ácidos biliares de 
2 a 3 veces por arriba 
de valores normales. 

Diarrea  Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Presente o 
ausente 

Aunque no existe un 
límite de duración 
que de forma 
consistente separe la 
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diarrea aguda de la 
crónica, cuando el 
episodio de diarrea 
dura más de 14 días 
la OMS la define 
como diarrea 
persistente y muchos 
autores la 
consideran crónica 
cuando dura más de 
30 días o cuando 
ocurren tres o más 
episodios de diarrea 
de corta duración en 
dos meses 

Esteatorrea  Cualitativa 
nominal 
dicotómica 

 Expediente 
clínico 

Existen estudios 
paraclínicos 
para precisar la 
esteatorrea en 
el niño, como el 
Sudan III en 
heces, el 
esteatocrito y el 
método de Van 
de Kamer. La 
tinción Sudan III 
en heces es una 
prueba 
cualitativa que 
detecta las 
grasas en forma 
de gotas de 
color naranja  y 
el método de 
Van de Kamer 
las detecta en 
forma 
cuantitativa, 
recolectando las 
heces durante 
72 horas.  
El resultado de 
la prueba Sudan 
III se expresa de 
acuerdo al 
número y 
diámetro de las 
gotas de grasa 
visualizadas en 
la lámina, si se 
usa un lente 
400 de 
aumento, los 
valores son: 
Prueba 
negativa: menor 
ó igual a 100 
gotas de grasa 
por campo, 

La esteatorrea es un 
término utilizado 
para definir la 
pérdida de grasa en 
las heces. Los niños 
con esteatorrea 
presentan heces 
voluminosas, mal 
olientes, grasosas, 
con promedio de dos 
a tres evacuaciones 
por día 
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entre 1-4 micras 
de diámetro 
Prueba positiva 
leve: más de 
100 gotas de 
grasa por 
campo, entre 1-
8 micras de 
diámetro Y 
positiva franca: 
más de 100 
gotas de grasa, 
entre 6-75 
micras de 
diámetro 
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ANEXO II (HOJA DE RECOLECCIÓN DE DATOS) 
 
CARACTERIZACIÓN DE LAS MANIFESTACIONES GASTROINTESTINALES AL 
MOMENTO DEL DIAGNÓSTICO DE FIBROSIS QUÍSTICA 
 
HOJA DE RECOLECCIÓN DE DATOS 
 
Paciente No:     Registro:  
Edad en meses (al momento del diagnóstico): 
Género:   Femenino  (0)     Masculino   (1) 
Peso (Kg):    Talla (cm):                                     
 
Niveles de electrolitos en sudor:  

1) 40 o menor 
2) 40 a 60 
3) Mayor a 60 

 
Presencia de diarrea:  

1) Si 
2) No 

 
Tipo de diarrea:  

1) Aguda 
2) Crónica 
3) No aplica 
 

Presencia de cirrosis:  
1) Si 
2) No 

 
Presencia de pancreatitis:  

1) Si 
2) No 

 
Presencia de íleo meconial:  

1) SI 
2) No 

 
Presencia de síndrome de obstrucción intestinal distal:  

1) Si 
2) No 

 
Química en heces con presencia de grasas:  

1) + 
2) ++ 
3) +++ 
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Presencia de colestasis:  
1) Si 
2) No 

 
Presencia de reflujo gastroesofágico:  

1) Si 
2) No 

 
Presencia de prolapso rectal:  

1) Si 
2) No 

 
Presencia de insuficiencia pancreática exocrina:  

1) Si 
2) No 

 
Presencia de desnutrición:  

1) Si 
2) No 

 
Grado de desnutrición: 

1) Leve 
2) Moderada 
3) Severa 

 
Tipo de desnutrición: 

1) Aguda 
2) Crónica 
3) Crónica-agudizada 

 
Presencia de sobrepeso:  

1) Si 
2) No 

 
Presencia de obesidad:  

1) Si 
2) No 
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