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FIBROSIS 
QUÍSTICA 
Prueba de portación

Lo que debe saber

¿Qué sucede si los resultados de la prueba 
arrojan una variación del gen CFTR?
Si se determina que es portador del gen de la FQ, su 
pareja también debe hacerse la prueba. Si el resultado 
de la prueba es normal, su pareja y usted pueden tener la 
tranquilidad de que su bebé tiene pocas probabilidades  
de padecer FQ.

¿Qué sucede si ambos tenemos la variación 
del gen CFTR?
Si se determina que su pareja y usted son portadores del 
gen de la FQ, con cada embarazo, hay una probabilidad de 
una entre cuatro (25 %) de tener un hijo con FQ o de tres 
entre cuatro (75 %) de tener un hijo sin FQ. Se recomienda 
que su pareja y usted consulten con un asesor genético 
para analizar con detalle las opciones reproductivas.

Se puede hacer un diagnóstico genético previo al implante 
para seleccionar los embriones no afectados para la 
transferencia. También se puede contemplar la adopción 
o el uso de esperma de un donante. En el caso de los 
embarazos confirmados, se pueden realizar pruebas de 
diagnóstico prenatal, como la amniocentesis o la biopsia 
coriónica, para determinar si el embarazo está afectado. 
Las pruebas prenatales pueden servir para preparar a 
la pareja para el nacimiento de un hijo que pueda tener 
necesidades médicas especiales (aproximadamente 
el 10 % de los bebés con FQ tiene íleo meconial, una 
obstrucción intestinal que requiere reparación quirúrgica 
en el período neonatal) o para determinar si prefieren 
interrumpir el embarazo afectado. Otras parejas optan por 
no proceder con las pruebas de diagnóstico prenatales y 
hacerle las pruebas al bebé después del nacimiento.

Para obtener más información sobre las pruebas de 
portación del gen de la FQ, consulte con su médico o 
comuníquese con un asesor genético en su área  
(www.nsgc.org/page/find-a-genetic-counselor).
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¿Qué es la fibrosis quística?
La fibrosis quística (FQ) es una afección genética que 
afecta a más de 40,000 personas en los Estados Unidos. 
Por lo general, las personas afectadas son diagnosticadas 
durante la infancia con una prueba de detección positiva 
del recién nacido o bien por las infecciones pulmonares 
recurrentes y el crecimiento deficiente a raíz de la 
dificultad para absorber los nutrientes de los alimentos.

¿La FQ tiene cura?
Los datos de registro más recientes indican una mejora 
estable de la sobrevida de las personas con FQ. De 
acuerdo con los datos de registro de 2024, se prevé que 
la mediana de la edad de la sobrevida de las personas 
con FQ nacidas entre 2020 y 2024 sea de 65 años. A 
fin de entender qué implica esto para la comunidad, es 
importante comprender cómo se calcula este número y 
qué representa.

Existen medicamentos dirigidos contra las variantes 
específicas del gen CFTR que provoca la enfermedad, que 
están disponibles para algunos pacientes. Los problemas 
digestivos se pueden tratar con una alimentación alta 
en calorías y grasas, junto con suplementos vitamínicos, 
enzimáticos y minerales. Se utilizan broncodilatadores 
por inhalación para mantener un buen flujo de aire, y se 
requieren técnicas de despeje de las vías respiratorias, 
como fisioterapia torácica diaria, para eliminar el moco 
de los pulmones y prevenir las infecciones respiratorias. 
Incluso con un tratamiento cuidadoso, pueden ocurrir 
infecciones pulmonares, que se tratan con antibióticos, 
medicamentos inhalatorios en aerosol y hospitalización. 
Por lo general, las infecciones pulmonares empeoran 
durante el transcurso de la vida por las bacterias 
resistentes a los antibióticos. Las visitas al hospital y los 
tratamientos son costosos.

La causa principal de muerte de las personas con FQ es la 
insuficiencia respiratoria por el daño pulmonar progresivo.

¿Mis hijos pueden tener FQ si mi familia no 
es portadora del gen? 
Sí. De hecho, la mayoría de las parejas que tienen un 
hijo con FQ no tiene antecedentes familiares de FQ y se 
sorprenden al saber que tienen una variación del gen 
CFTR , que causa la afección.

Los genes son las unidades hereditarias básicas que 
determinan los rasgos de la persona, como el color del 
cabello y de los ojos. Los portadores del gen de la FQ 
heredan un único gen no funcional de uno de los padres y 
un gen funcional del otro padre. En general, los portadores 
no presentan síntomas, porque tienen una copia normal 
del gen. Ambos padres deben ser portadores del gen para 
tener un hijo afectado.

La herencia de la FQ: 
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¿Quién debe contemplar la prueba de 
detección de portación? 
Alrededor de 10 millones de personas en los Estados 
Unidos son portadores del gen de la FQ. Las personas con 
un pariente afectado o portador del gen de la FQ deben 
contemplar la posibilidad de hacerse alguna prueba. El 
Colegio Estadounidense de Genética Médica y el Colegio 
Estadounidense de Obstetricia y Ginecología recomiendan 
los exámenes de detección de portación para las mujeres 
embarazadas o que estén planificando el embarazo.

La probabilidad de ser portador de FQ 
depende del origen étnico. 
En 2023, el Colegio Estadounidense de Genética Médica y 
Genómica (ACMG) actualizó las pautas de detección del 
gen de la fibrosis quística (FQ). Las pruebas de detección 
del gen CFTR incluyen ahora por lo menos 100 variantes, 
ampliándose así en gran medida las 23 variantes 
originales. Este cambio está previsto para mejorar la tasa 
de detección de la portación en todos los grupos étnicos.

Gracias a la ampliación de las pruebas, ahora la detección 
de la portación permite identificar a más del 95% de las 
personas portadoras de la variante del gen CFTR, sin 
importar los antecedentes familiares. Esto implica que 
son más las familias que pueden recibir información 
precisa sobre el riesgo de tener un bebé con FQ, que 
les permitirá tomar decisiones informadas sobre la 
planificación familiar.

Algunas parejas pueden optar por no someterse a la 
prueba de portación si, por su grupo étnico, tienen un 
riesgo bajo de tener hijos con FQ o bien si la tasa de 
detección de la prueba es baja para su grupo étnico. 
Otras personas pueden optar por no hacerla por falta de 
cobertura del seguro o la ansiedad que pueda causar.

Hacerse o no a la prueba de portación del gen de la FQ es 
una decisión personal compleja. Algunas parejas deciden 
hacerlo para obtener la mayor información posible sobre 
la salud de su futuro hijo. La mayoría de las parejas que 
se someten a las pruebas tendrá la tranquilidad de saber 
que su hijo tiene pocas probabilidades de padecer FQ. 
Las pruebas de detección identifican a las parejas con un 
riesgo alto de tener bebés con FQ, que les permiten tomar 
decisiones informadas sobre el diagnóstico prenatal o las 
pruebas después del parto.

¿Qué sucede si los resultados de la prueba 
no arrojan una variación del gen de la FQ? 
Al igual que muchas pruebas médicas, las pruebas de 
portación del gen de la FQ tienen sus limitaciones.

Aunque el resultado de la prueba sea normal, existe 
una mínima probabilidad de ser portador. El gen CFTR 
presenta ciertos cambios poco frecuentes que esta 
prueba no detecta. Sin embargo, si los resultados de la 
prueba son normales, puede tener la tranquilidad de que 
su bebé tiene una probabilidad baja de padecer FQ.
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