CASE DESCRIPTION

Is negative neonatal screening for cystic fibrosis sufficient to rule out the
diagnosis?

Czy ujemne wyniki badania przesiewowego w kierunku mukowiscydozy sa

wystarczajace do wykluczenia diagnozy?
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Abstract

The article describes a case of 10-month-old
child with negative neonatal cystic fibrosis
screening test results. The child had developed
signs of severe food allergy in infant age. Due
to a metabolic disorder with hypochloraemia,
hypokalaemia and hyponatraemia, cystic
fibrosis was suspected. We ran further tests
despite negative chloride sweat test results.
Genetic examination confirmed the mutation
which may cause negative results of chloride
sweat tests.

Streszczenie

Artykut  ten  opisuje  przypadek 10
miesiecznego dziecka z ujemnym wynikiem
testu przesiewowego w kierunku muko-
wiscydozy ~ wykonanym po  urodzeniu.
U dziecka we wczesnym wieku rozwingty sie
objawy ciezkiej alergii pokarmowej. Z powodu
zaburzen metabolicznych z towarzyszaca
hipochloremig, hipokaliemig i hiponatremia,
podejrzewano mukowiscydoze. Wykonano
dalsze badania pomimo ujemnego wyniku
testu  potowego.  Badanie  genetyczne
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potwierdzito mutacj¢, mogaca powodowac
ujemny wynik testu potowego.
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