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Objetivo1: Webinar: Día Nacional de la Fibrosis Quística 
 
DATOS DEL ORGANIZADOR DE LA REUNIÓN 
 
Entidad/Proceso: Fundación Colombiana para Enfermedades Huérfanas - FUNCOLEHF 
Nombre: Fundación Colombiana para Enfermedades Huérfanas - FUNCOLEHF 
Teléfono: N/A  
Correo electrónico: N/A 
Lugar de la reunión: plataforma Zoom 
 
Fecha: 28/04/2026 Hora de inicio: 09:00 am Hora de finalización: 11:00 am 
 
RESUMEN DE TEMAS TRATADOS 2 
 

Se da inicio con la presentación del Dr. Ignacio Briceño Balcázar. 
 

  
 

  
 

 
1 El presente formato aplica únicamente donde el proceso no sea el organizador o no se pueda contar con el acta. 
2 Se podrán incluir las filas que se requieran en cualquiera de los items del documento. 
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Preguntas y respuestas: 
¿Los síntomas varían de acuerdo con la edad? tenemos la típica que se presenta en la 
temprana edad como la atípica es de severidad menor, puede tener una presentación mucho 
más leve y puede presentarse alteraciones en un solo sistema respiratorio o digestivo. 
 
¿Es normal diagnosticarse en personas adultas? Es mucho más raro, y el diagnóstico es más 
difícil por ejemplo la prueba de sudor puede ser normal o al límite y se debe recurrir a pruebas 
genéticas en búsqueda de mutaciones que no son frecuentes y la alteración es mucho más leve 
y la función es poco deficiente. 
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¿Es una enfermedad genética, pero puede que en los padres no esté presente el gen alterado, 
se puede llegar a presentar en hijo? Para que se presente la enfermedad los dos padres deben 
tener el gen recesivo. 
 
¿Porque cuándo se suspende el modulador, aumentan los síntomas? El modulador ayuda a que 
la proteína llegue a la membrana y mejore la conducción del calor y el moco se vuele más 
espeso y no hay obstrucción acumulando microrganismo llevando a infecciones respiratorias. 
 
¿El chaleco percutor, lo puede tener un niño de 5 años? Para realizar la prueba del sudor, se 
puede utilizar. 
 
¿Cuándo se considera que requiere de un trasplante de pulmón? Cuando la calidad del pulmón 
esa severamente comprometida y entra al programa de trasplante de pulmón, pero es un tiempo 
extenso porque se debe tener en cuenta la anatomía y la compatibilidad. 
 
¿Al hacerse un trasplante y se logra esperar los problemas de rechazo ese pulmón va a ser 
sano para el resto de tipo que tenga la función porque va a estar produciendo la proteína de 
manera normal 
 
Debe continuar tomando medicamentos para función pancreática, aunque se haya realizado un 
trasplante bipulmonar, ya que puede llevar a una diabetes. 
 
¿Que tantas repercusiones negativas se tiene si se suspende el tratamiento en un niño de 6 
años con el trikafta? Si lo suspende va a regresar a tener la sintomatología respiratoria con las 
complicaciones de infecciones respiratorias. 
 
¿Qué pasa cuando toma el modulador día de por medio? No es lo idea, parte del proceso es 
determinar cuál es la dosis efectiva, pero en el caso de que no se entrega el medicamento 
completo debe ser ocasional y no debe interrumpirse. 
 
¿Qué tan cerca estamos de la terapia génica en Colombia? En el mundo tampoco estamos muy 
bien, no se considera esta terapia como alternativa que pueda ser mejor o complementar el 
manejo actual del paciente, no se ha podido superar la presentación de los síntomas con esta 
terapia 
 
¿Como manejos a la luz estos casos heterocigotos que desarrollan pancreatitis, si se tiene un 
protocolo de manejo? Es muy bajo que se presente. 
 
Los heterocigotos son muy frecuentes uno de cada 25 es portador de la mutación sin saberlo, 
pero si los padres tienen el gen. 
 
¿Se puede realizar pruebas genéticas antes de quedar en embarazo? Si se puede realizar un 
examen preconcepcional para ambos padres; donde se busca si los padres son portadores y 
mutaciones que puedan tener un riesgo alto con alguna condición genética. 
 
¿Afectación 508 homocigoto, uno de ellos presenta afectación respiratoria y el menor algunas 
veces presenta síntomas gástricos, siendo hermanos con la misma afectación genética, porque 
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son tan diferentes? Se puede tener incluso gemelos identificas, puede que la mutación se 
presente de manera diferentes porque lo ambiental, la alimentación, factores externos afecta 
como se desarrollan las enfermedades, aun así, teniendo el mismo material genético. 
 
¿Como se puede detectar la enfermedad como otras patologías como con la neumonía o 
bronquitis, teniendo síntomas similares? Lo idea es que se detecte en el tamizaje neonatal si 
tiene la fibrosis quística, más adelante si se trata de u problema respiratorio que no repite no es 
fibrosis, pero con problemas respiratorios frecuentes que nos seden se debe realizar el examen 
del sudor y si este dudoso se realizar la prueba genética. 
 
¿Es conveniente que los niños inician trikafta? Si es impórtate la sintomatología mejora mucho y 
la esperanza de vida es mucho más larga. 
 
Mi niña es atípico, y toda su clínica hace pensar que si FQ ha tenido la sintomatología pulmonar 
y gástrica la prueba de sudor positiva y genética negativa, lo han confirmado y descartado, esto 
es frecuente, aun falta para el diagnóstico genético, a veces lo que estamos mirando es que la 
mutación se busca en sitios inadecuado o interacciones desconocidas, pero la sintomatología y 
prueba de sudor, se debe hacer el manejo de un paciente con fibrosis quística. 
 
Con la prueba genética, se debe revisar con precisión cual fue la prueba que se realizó como la 
508 u otras de sitio específico y el momento en el que se hizo, actualmente tenemos unas 
pruebas más avanzadas en otras regiones. 
 

 
COMPROMISOS ADQUIRIDOS POR LA SDS 
 

COMPROMISO RESPONSABLE 
(Dependencia/Proceso/SDS) 

FECHA 

   

   

   

   

   

   

 
DATOS DEL ASISTENTE (s) A LA REUNIÓN (como representante de la SDS)  
 

NOMBRE CARGO DEPENDENCIA/PROCESO FIRMA 

Adriana P. Ulloa Virgüez 
Profesional 
especializado 

Subdirección de vigilancia 
en salud pública  

    

    

 


