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Resumen

La fibrosis quistica es una enfermedad autosémica recesiva multisistémica, predominantemente
respiratoria y pancredtica; el compromiso hepatobiliar afecta aproximadamente al 20 % de los
pacientes, mientras que su presentacion hepdtica grave durante la lactancia es infrecuente. Se
presenta un lactante de cinco meses conictericia progresiva, distensién abdominal, hepatomegalia,
hipoalbuminemia y coagulopatia, compatibles con falla hepatica aguda. Los estudios de imagen
demostraron hepatopatia heterogénea y compromiso pulmonar sin bronquiectasias. El test de
sudor fue positivo (68 mmol/L) y la secuenciaciéon exémica identificé la variante patogénica
F508del en homocigosis; este genotipo se observa aproximadamente en el 43 % de los pacientes
genotipados con fibrosis quistica. Tras manejo multidisciplinario, presenté mejoria progresiva de
la funcién hepatica y estabilizacion respiratoria. Este caso evidencia que la fibrosis quistica debe
considerarse ante falla hepética inexplicada en lactantes y destaca la importancia del test de sudor
y del diagnéstico molecular oportuno.

Palabras clave: fibrosis quistica; falla hepatica aguda; F508del; lactante; diagnéstico precoz.

Abstract

Cystic fibrosis is an autosomal recessive multisystem disorder predominantly affecting the
respiratory and pancreatic systems; hepatobiliary involvement occurs in approximately 20% of
patients, whereas severe hepatic presentation during infancy is uncommon. We report a five-
month-old infant presenting with progressive jaundice, abdominal distension, hepatomegaly,
marked hypoalbuminemia, and coagulopathy consistent with acute liver failure. Imaging
revealed heterogeneous liver disease and pulmonary involvement without bronchiectasis. The
sweat chloride test was positive (68 mmol/L), and whole-exome sequencing identified the
pathogenic F508del variant in the homozygous state; this genotype is found in approximately
43% of genotyped patients with cystic fibrosis. Following multidisciplinary management, the
patient showed progressive improvement in liver function and respiratory stabilization. This case
highlights the importance of considering cystic fibrosis in infants with unexplained acute liver
failure and emphasizes the value of sweat chloride testing and timely molecular diagnosis.
Keywords: cystic fibrosis; acute liver failure; F508del; infant; early diagnosis.

1. Introduccion

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad
autosOmica recesiva causada por muta-
ciones en el gen CFTR, con una incidencia
global estimada entre 1 por cada 2.000 a
4.000 recién nacidos vivos en poblaciones
caucasicas; sin embargo, su prevalencia
en Latinoamérica es menor y altamente
variable debido a diferencias en el acceso
al diagnéstico (1). A nivel mundial, mas

de 100.000 personas viven con FQ, y apro-
ximadamente el 50 % de los casos se diag-
nostican durante el primer afio de vida
(2). La mutacién F508del, identificada en
forma homocigota en el presente caso, es
la variante mas frecuente y se asocia con
fenotipos severos, incluidos insuficiencia
pancredtica, compromiso respiratorio pre-
coz y afectacion hepética progresiva (3).
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En Ecuador, la FQ es considerada una
enfermedad de baja prevalencia, con re-
portes que oscilan entre 1 caso por cada
11.000 a 15.000 nacimientos, segtin datos
parciales provenientes de centros de re-
ferencia y estudios regionales (4). La au-
sencia de tamizaje neonatal universal en
el pais contribuye a un diagnéstico tardio,
de modo que los lactantes frecuentemente
se identifican solo cuando presentan ma-
nifestaciones respiratorias o nutricionales
avanzadas. Pese a ello, los registros hospi-
talarios muestran un incremento progresi-
vo en la identificacién de casos a través de
pruebas de sudor estandarizadas y paneles
genéticos ampliados (5).

El compromiso hepatobiliar en la FQ
es una complicacién reconocida, presente
en un 20-30 % de los pacientes a lo largo
de la vida. Sin embargo, la falla hepatica
aguda como forma de presentacién inicial
es poco usual y representa un reto diag-
noéstico significativo (6). La fisiopatologia
hepatobiliar en FQ incluye obstruccién de
canaliculos biliares, inflamacion crénica,
esteatosis y fibrosis progresiva, procesos
que pueden acelerarse en mutaciones se-
veras como F508 del (7). En los primeros
meses de vida, esta afectaciéon puede ma-
nifestarse como ictericia persistente, hi-
poalbuminemia, coagulopatia y elevacién
marcada de transaminasas, rasgos clinicos
habitualmente atribuidos a enfermedades
metabdlicas, infecciosas o hereditarias no
relacionadas con FQ (8).

La fibrosis quistica se establece por la
combinacién de criterios clinicos, pruebas
funcionales y confirmacién genética. En el
caso en particular, el test de sudor mostré
68 mmol /L, superando el umbral diagnés-
tico 260 mmol/L, y la secuenciacién exo-
mica revel6 un genotipo F508del /F508del
homocigoto, confirmando FQ. Este hallaz-
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go es muy relevante, ya que la literatura
describe que hasta un 10% de los lactantes
con mutaciones severas pueden presentar
manifestaciones extrapulmonares predo-
minantes antes de desarrollar sintomas
respiratorios o pancreéticos tipicos (9).

Que coexistan la falla hepatica, altera-
ciones pulmonares y compromiso nutri-
cional temprano, como ocurrio en este pa-
ciente, manifiesta un fenotipo poco comdn
pero clinicamente significativo. Los repor-
tes recientes advierten que este subtipo de
presentacion temprana requiere una alta
sospecha clinica y un abordaje multidisci-
plinario que permita diferenciarlo de otras
causas de hepatopatia aguda infantil (10).
La documentacién de estos casos es funda-
mental en Latinoamérica y especialmente
en Ecuador, donde la epidemiologia de
FQ sigue siendo limitada y la variabilidad
fenotipica atn no estd completamente ca-
racterizada.

Dado lo inusual de esta forma de de-
but y la importancia del diagnéstico pre-
coz para el acceso a terapias modificadoras
de CFTR, el objetivo de este manuscrito es
describir el caso de un lactante con falla
hepética aguda como presentacién inicial
de fibrosis quistica homocigota F508del,
confirmada por genética y test de sudor,
destacando sus implicaciones diagnésticas
y clinicas.

2.Caso clinico

Lactante masculino de cinco meses de
edad, nace a término sin complicaciones,
sin antece dentes familiares relevantes y
con adecuado desarrollo hasta la apariciéon
del cuadro actual. Acude a consulta por
ictericia progresiva de una semana de evo-
lucién, irritabilidad, hiporexia y distensién
abdominal creciente. Los padres negaron
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fiebre, tos, diarrea, vémitos biliosos o expo-
sicién a hepatotdxicos.

Al examen fisico inicial, el paciente se
encontraba hipoactivo, ictérico, con palidez
mucocutanea y leve dificultad respiratoria
caracterizada por taquipnea y tiraje inter-
costal discreto. El abdomen estaba franca-
mente distendido, con hepatomegalia pal-
pable 4 cm por debajo del reborde costal
derecho. No se evidenciaron estigmas de
insuficiencia pancreéatica ni signos cutdneos
sugestivos de enfermedad genética. La sa-
turacion de oxigeno oscil6 entre 93 % y 96
% en aire ambiente.

Los exdmenes de laboratorio revela-
ron anemia severa (hemoglobina 5,5 g/
dL), hipoalbuminemia marcada (1,8 g/
dL), hipoproteinemia generalizada, ele-
vacion de transaminasas (TGO 312 U/L,
TGP 157 U/L), bilirrubina total 4,5 mg/
dL con predominio directo, prolongacion
del tiempo de protrombina e INR elevado.
El fibrinégeno se encontré disminuido y
algunos controles posteriores reportaron
ausencia de coagulacién. El amonio inicial
fue 180 pg/dL y disminuy6 tras manejo. La
funcién renal y electrolitos se mantuvieron
mayormente dentro de rangos normales.

La radiografia de abdomen mostré
distension intestinal difusa y borramien-
to parcial de lineas de grasa, compatibles
con ileo reactivo. La ecografia abdominal
evidencié hepatomegalia heterogénea sin
dilatacion de vias biliares. E1 Doppler del
eje esplenoportal mostré flujo hepatopetal
conservado, resistencia arterial hepatica
aumentada y ausencia de hipertension
portal.

A nivel respiratorio, la radiografia de t6-
rax inicial con patrén normal; sin embargo,
estudios posteriores evidenciaron infiltra-
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dos intersticiales perihiliares bilaterales y
una condensacion derecha. La tomografia
de térax de alta resolucién confirmo la pre-
sencia de bandas atelectasicas en el 16bulo
inferior derecho y consolidaciéon segmen-
taria, sin bronquiectasias ni atrapamiento
aéreo, hallazgo relevante dada la posterior
confirmacién genética.

Ante la persistencia del cuadro multi-
sistémico y la ausencia de etiologia infec-
ciosa, metabdlica u obstructiva, se realizd
test de sudor por iontoforesis con pilocar-
pina, cuyo resultado fue 68 mmol /L, valor
francamente positivo. En concordancia, la
secuenciaciéon exémica del gen CFIR revel6
mutacion F508del homocigota, confirman-
do el diagndstico de fibrosis quistica con
fenotipo hepatobiliar predominante.

El paciente recibi6 manejo multidis-
ciplinario con soporte hemodinamico,
transfusiones de glébulos rojos, plasma
y crioprecipitados, correccién de hipera-
monemia, terapia antibidtica ajustada y
oxigenoterapia de bajo flujo. No requiri6
ventilacién mecanica. Durante su evoluciéon
hospitalaria presenté mejoria progresiva de
pardmetros hepéticos, estabilizacién

respiratoria y disminucién de la dis-
tensién abdominal. Con seguimiento por
neumologia, hepatologia y genética, se le
egres6 con indicacién de evaluacién para
terapia moduladora de CFTR.

Se trata de un caso que representa una
presentacién atipica de fibrosis quistica,
caracterizada por un debut hepatobiliar
severo y hallazgos respiratorios discretos,
que pone de relieve la importancia del estu-
dio genético y del test de sudor en lactantes
con falla hepética inexplicada.

Revista multidisciplinaria
investigacion Contemporanea »

01 - 2027

» Vol.5-No.1T  »

ISSN-e: 2960-8015


https://revmic.com/index.php/IC
https://doi.org/10.58995/redlic.rmic.v5.n1.a278

| Jaime et al. Falla hepética aguda como forma de presentacién inicial de fibrosis quistica

DOL https://doi.org/10.58995/redlic.rmic.v5.n1.a278 120-131
2.2.  Tablas
2.2.1. TABLA 1. Hematologia
Examen Resultado Valor de referencia Interpretacién
Hemoglobina 55g/dL 10.5-13.5 g/dL Anemia severa
Hematocrito 19 % 33-39 % Marcadamente bajo
Leucocitos 11,800 /mm?3 6,000-17,000 /mm?3 Dentro de limites
Neutrofilos 58 % 25-60 % Normal-alto
Linfocitos 32 % 30-60 % Normal
Plaquetas 310,000 /mm3 150,000-450,000 /mm3 Normal
RDW Elevado 11-15 % Anisocitosis
Fuente: Elaborada por los autores, 2025.
2.2.2. TABLA 2. Funcién Hepitica
Examen Resultado Valor de referencia Interpretacion
TGO (AST) 312U/L <60U/L Elevacién marcada
TGP (ALT) 157 U/L <55U/L Elevada
Fosfatasa alcalina 380 U/L 150-380 U/L Limite superior
Bilirrubina total 4.5mg/dL <12 mg/dL Hiperbilirrubinemia
Bilirrubina directa 3.2mg/dL < 0.3 mg/dL Colestasis
Albtimina 1.8 g/dL 3.5-5.0g/dL Hipoalbuminemia severa
Proteinas totales 4.5g/dL 6.0-8.0 g/dL Hipoproteinemia
Fuente: Elaborada por los autores, 2025.
2.2.3. TABLA 3. Funcién Renal y Electrolitos
Examen Resultado Valor de referencia Interpretacion
Urea 18 mg/dL 1045 mg/dL Normal
Creatinina 0.3 mg/dL 0.2-0.4 mg/dL Normal
Sodio 136 mEq/L 135-145 mEq/L Normal
Potasio 41mEq/L 3.5-5.0 mEq/L Normal
Cloro 103 mEq/L 98-106 mEq/L Normal
Calcio 8.2 mg/dL 8.8-10.8 mg/dL Ligeramente bajo
Amonio 180 pg/dL <80 ng/dL Hiperamonemia severa
Fuente: Elaborada por los autores, 2025.
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2.2.4. TABLA 4. Coagulacion

Valor de referen-

Resultado : Interpretacién
cia

TP Prolongado 11-14 seg Coagulopatia

INR Elevado 09-1.1 Alteracion grave

TPT Prolongado 25-35 seg Alteracién de via intrinseca
Fibrin6geno Bajo 200400 mg/dL  Consumo/disfuncién he-

patica
Actividad de protrombina Muy reducida >70 % Falla hepatica

Fuente: Elaborada por los autores, 2025.

2.2.5. TABLA 5. Pruebas Diagndsticas Para FQ

Examen Resultado Valor de referencia Interpretacion
Test de sudor 68 mmol/L > 60 mmol/L Positivo y diagnéstico
Genética (CFTR) F508del/F508del ho- Mutaciones patogéni- Fibrosis quistica con-
mocigoto cas firmada

Fuente: Elaborada por los autores, 2025.

2.2.6. TABLA 6. GASOMETRIA

Examen Resultado Valor de referencia Interpretacion
pH 7.38 7.35-7.45 Normal
pCO; 39 mmHg 3545 Normal
PO, 72 mmHg 80-100 Hipoxemia leve
HCO, 23 mEq/L 22-26 Normal
Lactato 1.8 mmol/L <20 Normal
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2.3.  Figuras
2.3.1. Figura 1. Radiografia portatil de abdomen

Descripcién: Distension marcada de la cAmara gastrica,
hepatomegalia y dilatacién difusa de asas intestinales
con aumento de gas y edema de pared, con borramiento
parcial de lineas de grasa. Presencia de aire en ampolla
rectal, sin neumoperitoneo.

Interpretacién: Hallazgos compatibles con ileo para-
litico reactivo en el contexto de falla hepatica aguda,
patrén frecuente en lactantes con hepatopatias severas,
incluyendo presentaciones extrarespiratorias de fibro-
sis quistica. No hay signos de perforaciéon ni abdomen
agudo quirdrgico.

Fuente: autores, 2025.

2.3.2. Figura 2. Radiografia portatil de térax (AP) - estudio inicial

Descripcién: Térax rotado, con silueta cardiaca no
valorable por la posicién. Parénquima pulmonar sin
lesiones activas ni consolidaciones evidentes. Senos
costofrénicos libres.

Interpretaciéon: Radiografia sin hallazgos patologi-
cos aparentes en el parénquima pulmonar. Estudio
basal normal, Gitil como punto de comparacién para
la evolucion posterior.

Fuente: autores, 2025.

2.3.3. Figura 3. Radiografia portéitil de térax (AP) — evolucién

Descripcién: Infiltrado intersticial difuso en hemito-
rax derecho con aumento de la radiopacidad basal.
Silueta cardiaca dentro de limites normales; senos
costodiafragmaticos libres.

Interpretacién: Hallazgos compatibles con neumo-
nia basal derecha, en progresion respecto al estudio
previo. Sugiere proceso infeccioso focal superpuesto
a patron intersticial.

AR

Fuente: autores, 2025.

Revista multidisciplinaria

investigacién Contemporanea » 01- 2027 »  Vol.5-No.1 » ISSN-e: 2960-8015


https://revmic.com/index.php/IC
https://doi.org/10.58995/redlic.rmic.v5.n1.a278

Jaime et al. Falla hepética aguda como forma de presentacién inicial de fibrosis quistica

DOIL: https://doi.org/10.58995/redlic.rmic.v5.n1.a278 123 - 131

2.3.4. Figura 4. Ecografia Doppler de eje espleno-portal

Descripcion: Higado de morfologia lobulada y tamafio aumentado, con parénquima
heterogéneo difuso. Vasos hepaticos permeables con flujo portal hepatopetal y velocidad
conservada. Arteria hepética con discreto aumento del indice de resistencia. Vesicula biliar
parcialmente distendida con engrosamiento leve de pared. Ausencia de dilatacién de vias
biliares, ascitis minima y bazo de tamafio normal.

Interpretacién: Hallazgos compatibles con hepatopatia aguda de origen hepatocelular,
con perfusién vascular conservada y sin signos de hipertensién portal. El patrén ecogra-
fico corresponde a inflamacién hepatica severa, comtn en lactantes con falla hepatica por
fibrosis quistica en etapa inicial.

Fuente: autores, 2025.

Figura 5. Elastografia hepatica por ecografia Doppler

Descripciéon: Higado de morfologia lobulada y ecogenicidad aumentada en parches,
con parénquima heterogéneo. Vasos hepaticos permeables, flujo portal hepatopetal con
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velocidades conservadas y sin signos de hipertensién portal. Elastografia hepatica con
rigidez promedio de 4.6 kPa, dentro de rangos normales para ausencia de fibrosis signi-
ficativa.

Interpretacién: Hallazgos compatibles con hepatopatia aguda de origen hepatocelular
sin evidencia de fibrosis avanzada. La perfusion hepatica conservada y la ausencia de
hipertension portal orientan a un proceso inflamatorio reversible, como el observado en
falla hepética secundaria a fibrosis quistica de inicio atipico.

Fuente: autores, 2025.

Figura 6. Tomografia computarizada (TC) de térax de alta resolucién

Figura 6A. Corte axial — bases pulmonares

Descripcion: Bandas atelectasicas anteriores en 16bulo inferior derecho y consolidaciéon
alveolar posterior basal derecha. Parénquima izquierdo sin consolidaciones.
Interpretacion: Neumonia basal derecha con atelectasia asociada.

Figura 6B. Corte axial ampliado — segmento posterior basal derecho

Descripcién: Infiltrados alveolares con areas confluentes y engrosamiento peribronquial.
No se identifican bronquiectasias ni atrapamiento aéreo.

Interpretaciéon: Patron neumonico atipico sin dafio estructural crénico, compatible con
afectaciéon pulmonar inicial en fibrosis quistica.
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Figura 6C. Corte coronal

125-131

-
-
2

Descripcién: Consolidacion segmentaria posterobasal derecha con atelectasia adyacente.

Hemidiafragma derecho sin elevacién patolégica.

Interpretacién: Neumonia lobar inferior derecha de predominio posterior.

Figura 6D. Corte sagital

Descripcién: Visualizacién longitudinal de la consolidacion basal derecha con pérdida

del volumen local y broncogramas aéreos parciales.

Interpretacién: Infeccién alveolar en evolucién, con componente atelectésico.

Fuente: autores, 2025.

3. Discusion

El presente caso representa una forma
excepcional de presentacion de fibrosis
quistica (FQ), en la cual la falla hepatica
aguda constituye el signo inicial antes de
la aparicién de manifestaciones respirato-
rias, nutricionales o pancreéticas tipicas.
La literatura describe que los lactantes
con mutaciones severas del CFTR, como
la F508del en homocigosis, pueden desa-
rrollar afectacion hepatobiliar temprana,
debido a una ausencia casi completa de
proteina CFTR funcional, lo cual favore-
ce la obstruccién de canaliculos biliares,
inflamacién portal y progresion acelerada
hacia dafio hepatocelular (11). Este fenotipo

hepatobiliar temprano es infrecuente, pero
ha sido reportado en pacientes con varian-
tes de clase II, especialmente en los prime-
ros meses de vida (12).

En el caso presentado, la coexistencia de
ictericia, distensién abdominal, hipoprotei-
nemia severa, coagulopatia y elevacién de
transaminasas refleja la fisiopatologia de
la hepatopatia por FQ, que puede manifes-
tarse como colestasis grave o incluso falla
hepatica aguda. Algunos estudios sugieren
que este fenotipo temprano ocurre en me-
nos del 2-3 % de los lactantes con FQ, lo
que explica el desafio diagndstico inicial
(13). La ausencia de insuficiencia pancrea-
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tica evidente no excluye la enfermedad,
ya que hasta un 10 % de los lactantes con
mutaciones severas pueden presentar pre-
servacion parcial de la funcién pancreética
durante los primeros meses de vida (14).

El compromiso pulmonar observado en
este paciente fue discreto y atipico: infil-
trados intersticiales bilaterales y atelecta-
sias segmentarias sin bronquiectasias. Esto
coincide con estudios que demuestran que
los lactantes con FQ de debut sistémico
pueden no mostrar signos respiratorios
avanzados, y los hallazgos radiolégicos
iniciales pueden limitarse a patrones in-
tersticiales inespecificos (15). La tomografia
de alta resolucién es una herramienta clave
para diferenciar entre inflamacién tempra-
na, infeccion atfpica o comienzo de enfer-
medad pulmonar por FQ, como sefialan
reportes recientes de cohortes pedidtricas
(16).

La confirmacién diagnéstica en este ca-
so se basd en un test de sudor positivo (68
mmol/L) y la identificacién del genotipo
F508del /F508del, combinacién que consti-
tuye el estdndar diagndstico definitivo. Las
guias de la CF Foundation y la Sociedad
Europea de Fibrosis Quistica subrayan que
esta doble confirmacién es suficiente para
establecer el diagndstico incluso en ausen-
cia de sintomas respiratorios o pancreaticos
(17). Este punto es crucial en paises sin ta-
mizaje neonatal universal, como Ecuador,
donde los diagnosticos suelen realizarse en
etapas tardias, lo que repercute negativa-
mente en el prondstico (18).

En el &mbito latinoamericano, la falta de
centros especializados, el acceso limitado
a pruebas moleculares y la baja sospecha
clinica explican el retraso del diagndstico
y la mayor severidad al inicio de las ma-
nifestaciones clinicas (19). En Ecuador,
informes epidemiolégicos muestran que

126 - 131

muchos casos se detectan tinicamente tras
complicaciones nutricionales severas, in-
fecciones respiratorias complejas o falla
organica multisistémica (20). Este caso re-
salta la importancia de incluir la FQ dentro
del diagnéstico diferencial en lactantes con
falla hepatica aguda inexplicada, especial-
mente cuando existe compromiso multi-
sistémico.

El manejo multidisciplinario aplicado
fue coherente con las recomendaciones
internacionales para hepatopatia severa
en FQ: soporte hemodinamico, correccién
de alteraciones de la coagulacién, manejo
metabdlico y antibiéticos dirigidos (21).
La decision de evitar ventilacion mecani-
ca invasiva fue adecuada, ya que estudios
recientes indican que la ventilacién positiva
puede empeorar la perfusiéon hepética y
aumentar la mortalidad en lactantes con
FQ y falla hepatica (22).

Un aspecto adicional relevante es el
potencial acceso a terapias moduladoras
de CFTR. La mutacién F508del homoci-
gota es susceptible al triple modulador el-
exacaftor/tezacaftor/ivacaftor, el cual ha
demostrado mejorar significativamente la
funcién pulmonar, el estado nutricional y
los marcadores hepaticos en pacientes pe-
diatricos desde los dos afios (23). El diag-
nostico temprano en este paciente permitira
planificar su acceso a estas terapias, que
han transformado el pronéstico de la en-
fermedad a nivel global.

En conjunto, este caso aporta eviden-
cia valiosa sobre un fenotipo excepcional
de FQ con debut hepatobiliar agudo y su-
braya la importancia del uso oportuno de
estudios moleculares y pruebas de sudor
en lactantes con falla hepética de origen
incierto. Ademas, pone de relieve la necesi-
dad de mejorar las estrategias de tamizaje y
diagnostico temprano en Ecuador, asi como
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de fortalecer las redes multidisciplinarias
para el seguimiento longitudinal de estos
ninos (24).

4. Conclusiones

La presentacion inicial de falla hepatica
aguda en un lactante con fibrosis quisti-
ca confirmada subraya la existencia de
fenotipos poco habituales que desafian
el paradigma clésico centrado en la afec-
tacion respiratoria y pancreatica. En este
caso, la mutacién F508del en homocigosis
una variante severa y altamente patogénica
generd un compromiso hepatobiliar precoz
que precedio a las manifestaciones pulmo-
nares tipicas, por lo que su reconocimiento
clinico oportuno adquiere una importancia
crucial.

La combinacién de hepatopatia severa,
hipoalbuminemia marcada y coagulopatia,
junto con hallazgos respiratorios discre-
tos, muestra que la fibrosis quistica puede
adoptar formas multisistémicas tempranas
cuyo diagnoéstico puede retrasarse si se pri-
vilegia un enfoque exclusivamente respi-
ratorio. Por ello, la integracién temprana
del test de sudor y del andlisis genético se
consolida como una estrategia diagndstica
indispensable en lactantes con falla hepa-
tica inexplicada, aun cuando los hallazgos
pulmonares sean minimos o inespecificos.

En el contexto ecuatoriano, donde el ta-
mizaje neonatal para fibrosis quistica atin
no es universal, este caso enfatiza la urgen-
cia de fortalecer las estrategias de deteccion
temprana. Las limitaciones en el acceso a
pruebas confirmatorias y la baja sospecha
clinica contribuyen a diagnoésticos tardios
y a complicaciones prevenibles. La identifi-
cacion temprana de pacientes con genotipo
F508del /F508del permite no solo mejorar
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el abordaje clinico inicial, sino también
planificar el acceso futuro a terapias mo-
duladoras del CFTR, que han demostrado
cambiar significativamente el prondstico
en esta variante genética.

Finalmente, este reporte refuerza la im-
portancia del abordaje multidisciplinario,
que integra neumologia, hepatologia, ge-
nética, gastroenterologfa y nutricién, para
garantizar una atencién integral en pacien-
tes con presentaciones atipicas. Asimismo,
aporta evidencia valiosa para ampliar la
comprension de los fenotipos no clasicos
de fibrosis quistica en Latinoamérica, des-
tacando la necesidad de documentar y
difundir estas manifestaciones inusuales
para mejorar la practica clinica, la sospecha
diagndstica y el pronéstico de los pacientes
pediatricos de la region.

5. Contribucion de los autores

MEFJB: Conceptualizacién del estudio, reco-
leccién de datos, andlisis e interpretacion
de resultados, redaccién del manuscrito y
revision final del articulo.

BFRC: Recoleccién de datos, analisis de
resultados, discusiéon de los hallazgos y
revision critica del manuscrito.

CSEC: Recoleccién y organizacién de
datos, revisién bibliografica, anélisis de
resultados y revision final del articulo.
AICA: Disefio metodolégico, analisis de
resultados, discusién, revision critica del
manuscrito y autor de correspondencia.
JPUL: Recoleccién de datos, revision biblio-
gréfica, apoyo en la redaccién y revision
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6. Aprobacion del comité¢ de
¢tica y consentimiento para
participar en el estudio

El presente reporte de caso fue elabo-
rado respetando los principios éticos re-
lacionados con el manejo y la publicacién
de informacién clinica. El representante
legal del paciente otorgé su consentimien-
to informado para utilizar la informacién
clinica, los resultados de los estudios diag-
nosticos y las imdgenes incluidas en este
trabajo con fines académicos y cientificos.

Durante la elaboracién del manuscrito
se procur6 proteger en todo momento la
privacidad y confidencialidad del pacien-
te. Para ello, se eliminaron los datos que
pudieran permitir su identificacién y se
anonimizaron las imagenes utilizadas.

Toda la informacién presentada fue em-
pleada exclusivamente con fines cientificos
y académicos, respetando los principios de
beneficencia, no maleficencia, autonomia y
confidencialidad.
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