DIAGNOSTICO MOLECULAR DE FIBROSIS QUISTICA EN LA PROVINCIA DE  

                                                        SAN LUIS 

RESUMEN DEL PROYECTO

El objetivo de este proyecto es contribuir a mejorar la calidad de vida de la población

mediante la detección temprana de afectados y portadores de Fibrosis Quística (FQ), una enfermedad genética mortal. En cumplimiento de la Ley Nacional 24438 se realizara un análisis mediante técnicas de Biología Molecular, en los niños con riesgo de padecer la enfermedad, que pertenezcan a familias cuyos hijos presenten afecciones pulmonares recurrentes.

Así mismo , formar recursos humanos capacitados para realizar la tarea asistencial de análisis genético, molecular en Centros de Salud de la Provincia de San Luis.

ABSTRACT

The goal of this project is to contribute to improve the life quality of the population, through the early detection of people affected and/or carrying of cystic fibrosis.

Cystic fibrosis is the most common lethal inherited disorder with autonomic recessive inheritance.

In according to national law 24.438 we will make the  analyses for diagnostic of mutation (F508 mutation, by using molecular biology techniques in blood samples from children that present recurrent lung affections.

Another aim of this project is, to develop human recourse with training in molecular diagnostic of cystic fibrosis in the hospitals of San Luis.

ANTECEDENTES SOBRE EL TEMA:

La fibrosis quística es la enfermedad mas frecuente entre los seres humanos de raza blanca. Se hereda en forma autosómica recesiva . Los individuos heterocigotas son fenotipicamente normales. 1 individuo cada 25 es portador de la enfermedad. El defecto básico de la FQ se ubica en la regulación del transporte iónico de las células epiteliales exocrinas, determinado por la disminución de la conducción de cloro a través de la membrana de las células. La manifestación clínica de la enfermedad es polimorfa: deficiencia en la eliminación de mucus pulmonar ( con bronquitis, neumonías, bronquiectasis, abcesos pulmonares y aspergillosis alergica), insuficiencia pancreática con esteatorrea, diabetes mellitus y pancreatitis, disfunción intestinal, disfunción del sistema hepatobiliar, deformidades oseas, fertilidad disminuida y disfunción de las glandulas sudoriparas con excesiva perdida de sal por el sudor. Las manifestaciones pulmonares de la enfermedad son las que causan el 90-95% de las muertes.

En la provincia de San Luis, el diagnostico de FQ se hace por la aparición de síntomas clinicos, más que por pruebas bioquímicas o genéticas. Desde 1995 a la fecha, los pacientes del Centro de Salud San Luis, ex Policlínico Regional San Luis, son derivados a la cátedra de Bioquimica Molecular donde se ha realizado test del sudor, como elemento diagnostico. Desde 1999 se realiza diagnóstico genético-molecular, ya que se ha observado que pacientes con valores del test del Sudor normales presentan  mutaciones que determinan un cuadro de FQ.
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