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RESUMO: A Fibrose Cistica (FC) é uma doenca cronica autossOmica recessiva Palavras-chave:
Fibrose cistica.
Diagndstico.
pelo transporte de ions de sédio, potassio e cloro através das membranas epiteliais, Tratamento.

ocasionada por muta¢des no gene RTFC do cromossomo 7, o qual é responsavel

0 que gera uma grande variabilidade e complexidade de manifestacdes clinicas. O
tratamento desse agravo de salde consiste em interveng¢des diretas nos sintomas
manifestados e nas complicag6es decorrentes. O diagndstico é realizado pelo Teste
do Pezinho no Programa de Triagem Neonatal e pelo Teste do Suor. Busca-se
descrever perfil clinico, laboratorial e de tratamento de uma paciente portadora de
Fibrose Cistica com idade mais avancada acompanhada em unidade de referéncia
no interior de Goids. A paciente de 10 anos, acompanhada no ambulatério de FC
desde o nascimento, € a segunda filha de um casal jovem e saudavel, cuja mde teve
acompanhamento pré-natal realizado de maneira adequada e n3ao apresentou
intercorréncias durante a gravidez. O nascimento foi a termo e sem anormalidades.
O primogénito do casal ndo foi diagnosticado com fibrose cistica. Apds o

nascimento, realizou-se o Teste de Triagem que gerou hipdtese para Fibrose Cistica,
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sendo essa confirmada posteriormente para a doenca a partir do Teste do Suor,

com a metodologia condutividade. Desde o diagndstico a paciente tem sido
acompanhada por equipe multidisciplinar, na APAE de Andapolis/GO, circunstancia

essa fundamental para o bem-estar da paciente e sucesso do tratamento.
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INTRODUCAO

A fibrose cistica (FC) é uma doenca genética autossOmica recessiva que acomete mais
significativamente a populacdo caucasiana, sendo que no Brasil, estima-se sua incidéncia em cerca de
1:7576 nascidos vivos. (ATHANAZIO et al., 2017; MOTA; TORALLES; SOUZA, 2016) Para rastreio da FC
utiliza-se o Programa Nacional de Triagem Neonatal, criado em 2001, responsdvel por identificar
precocemente doencas metabdlicas, genéticas, enzimaticas e endocrinoldgicas, como a fenilcetondria,
hipotireoidismo congénito, doenca falciforme e fibrose cistica. (FARRELL et al., 2017; MINISTERIO DA
SAUDE, 2018)

No que se refere a expressdo clinica, a FC pode ter o seu agravo apresentado de maneira
bastante diversificada, sendo caracterizado pela presenca de tosse produtiva, asma bronquica,
infeccbes pulmonares, esteatorreia, desidratacdo e altos niveis de cloro no suor. (AZIZ et al., 2017;
MOTA; TORALLES; SOUZA, 2016) O tratamento e manejo sdo feitos por meio de reposicao enzimatica,
ingestdo de uma dieta hipercaldrica e hiperproteica, acompanhamento da funcdo respiratdria através
de espirometrias e radiografias de tdérax periddicas, além da administracdo de antibioticoterapia
(varidvel pela resisténcia adquirida aos antibidticos) em casos de infeccdo. (ATHANAZIO et al., 2017)

Perante o exposto, o presente estudo teve por objetivo, descrever o caso de uma paciente de 10
anos portadora de fibrose cistica, acompanhada, desde o nascimento, na Santa Casa de Misericérdia de

Andpolis, Goids, apresentando evolugdo caracteristica da doencga, com foco.

DESCRICAO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 10 anos (DN: 18/04/2009), natural de Anapolis-GO. Aos 28 dias de
vida foi diagnosticada com Fibrose Cistica por meio do teste do suor-condutividade no valor de 141
mmol/L (valor de referéncia: até 40 mmol/L). Desde o diagndstico, realiza acompanhamento na APAE de
Anapolis, monitorando sua progressao.

Destaca-se a integralidade no acompanhamento, j3 que desde o inicio hd atendimento
multiprofissional na drea da saude, sendo tal fato essencial na evolucdo positiva do quadro. Apresenta
um ganho ponderal e estatural dentro do esperado para o quadro, esteatorreia presente no inicio da
doenca e episddios esporadicos durante o acompanhamento. Paciente, atualmente, reside em
[tapuranga- GO, no entanto, mantém acompanhamento em Anapolis.

Sobre antecedentes neonatais/maternos: mae realizou pré-natal durante toda a gravidez, sem
intercorréncias. Paciente nasceu a termo, com um peso ao nascimento de 3,205 kg. Como
programado,realizou-se testes de triagem, sendo que o teste do pezinho apresentou alteracfes
indicativas de Fibrose Cistica por meio da fluorometria, de modo que, posteriormente, confirmou-se a
hipdtese com o teste do suor. Os antecedentes familiares: mae higida e pai higido e um irmao mais
velho, também higido.
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O tratamento da paciente é individualizado, levando-se em conta os drgaos acometidos e
abrange terapia antibidtica pulmonar para exacerbagfes e terapia supressiva crénica, depuragao das
vias aéreas e exercicios, terapia com agentes mucoliticos, broncodilatadores, anti-inflamatdrios e
suporte nutricional. Diante disso, aos trés meses de idade, a paciente apresenta-se estavel com um
quadro de fezes com esteatorreia intermitente, situacdo que ndo exigiu medicacdes, a paciente apenas
fez uso de Busonid spray e de nebulizagdo com Berotec e Atrovent por conta do excesso de secre¢des
respiratorias.

Quando a paciente completa um ano e seis meses, surge a queixa de aumento ainda maior nas
secrecOes respiratdria e gastrica e de quadros de gripe recorrentes. Nesse contexto, a paciente passa a
fazer uso do corticoide Busonid 5omg duas vezes ao dia, visando reduzir a quantidade de secrecdo, do
medicamento Label, também duas vezes ao dia, para reduzir a secrecao gastrica, da mistura enzimatica
Creon, para repor a quantidade de enzimas e do complexo vitaminico Source. No ano seguinte, por
conta da persisténcia da tosse e da alta quantidade de secrecOes, a paciente passa a fazer uso da
nebulizacdo com Berotec e Atrovent, trés vezes ao dia, e do xarope expectorante Fluimucil, uma vez
por dia.

No decorrer de um ano, a histdria clinica da paciente evolui, acarretando em febre e falta de
apetite, fato que acrescenta ao tratamento o uso de DNAase alfa-dornase uma vez por dia e ao
aumento da frequéncia do uso do xarope fluimucil para trés vezes por dia. A queixa de febre e de tosse
produtiva persiste na vida da paciente, o que leva ao uso do antibiético Cipro por 20 dias e na
substituicdo do complexo vitaminico Source pelo Centrum. Apds essa ocorréncia, a tosse produtiva da
paciente evolui para uma secrecao amarelada, que exige nova adaptacdo ao tratamento: a paciente
passa a fazer uso de azitromicina, de nebulizacdo com Berotec e Atrovent quatro vezes por dia e de
DNAase pulmozyme. O quadro clinico se modifica para prurido ocular, determinando o uso de
tobramicina. Apds um ano, a paciente novamente apresenta crise de tosse produtiva, dessa vez, com
secrecao esverdeada, ocorrendo uma nova alteracao no tratamento: para efeito broncodilatador, a
paciente passa a fazer uso de 4 gotas de Aerolim, para reforco nutricional, do suplemento Peptamen e
faz uso novamente do antibidtico Cipro, visando a estabilizacdo do quadro.

ApOs esse episddio, a paciente sofreu com um quadro de amigdalite aguda, o qual requereu o
uso de azitromicina, além das medica¢6es usuais. Aproximadamente um ano depois, o quadro de tosse
produtiva da paciente piora novamente e essa passa a eliminar fezes com gordura. Nesse sentido, a
paciente volta a usar Azitromicina, porém apenas 3 vezes por semana, também volta a usar a DNAase
alfa-dornase e passa a usar Trophic na alimentagdo. Na ultima consulta relatada, a paciente passa por
crises de tosses constantes, continuando com a Azitromicina por trés vezes na semana e DNAase alfa-

dornase, além do uso intermitente da nebulizacdao com Berotec e Atrovent.
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DISCUSSAO

A maior parte dos pacientes com FC tem diagndstico nos primeiros anos de vida, em média aos
8 meses, época em que se teve o diagndstico da paciente do caso abordado. (DA SILVA et al, 2018) O
progndstico individual varia conforme a gravidade clinica e depende basicamente da doenga pulmonar e
da idade em que se fez o diagndstico, o que implica em condi¢Ges razodveis de tratamento e
progndstico no caso descrito, devido a deteccdo precoce. (ATHANAZIO et al., 2017)

A FC é uma doenca autossémica recessiva ocasionada por muta¢bes no gene RTFC do
cromossomo 7 e tais mutacdes podem ser enquadradas em 5 classes: |. sintese proteica deficiente; II.
processamento proteico deficiente; Ill. regulacdo proteica deficiente; IV. conducdo proteica deficiente;
V. funcdo reduzida da proteina RTFC. As classes de | a Ill sdo mais graves, com manifestagées como
insuficiéncia hepdtica e maiores niveis de NaCl no suor, situacdo em que se enquadra a paciente
descrita. IV e V sdo as classes que podem apresentar curso mais brando, com suficiéncia pancredtica e
niveis normais de NaCl no suor. (ALVES; FRANK; BUENO, 2018; BLUE et al., 2018)

No pulmdo, ha alteracdo de transporte ativo tanto de cloro (que seria secretado) quanto de
sédio (que seria absorvido). A producdo de muco em vias respiratdrias é responsavel pela protecao
bacteriana local e a remocao eficaz deste muco dependente da regulag¢do idnica de membrana, o que
pode ser associado ao quadro da paciente relatada como uma "complicacdo esperada”. (ALVES;
FRANK; BUENO, 2018; BIAZOTTI et al., 2015)

A disfungdo pancreatica, vista no caso relatado pela esteatorreia em 2017, devido a alteragdo da
absor¢ao de gorduras, ocorre devido a ndo secrecao de sddio, bicarbonato e agua, ocasionada pela
inatividade dos canais de cloro. Este fator impede a liberacdo de suas enzimas, as quais levardo a
destruicdo de parénquima (BLUE et al., 2018). Em glandulas sudoriparas o suor é secretado
normalmente. Entretanto, a reabsor¢do de NaCl é dependente da RTFC e estd deficitdria, permitindo a
formacgdo de cristais de suor na pele dos pacientes, que também pdde ser observado no caso descrito e
evidenciado no exame diagndstico em 2009, pelo Teste do Suor. (ALVES; FRANK; BUENO, 2018; BLUE et
al., 2018)

A nivel pulmonar, a manifestacdo mais comum de vias aéreas superiores é a sinusite cronica,
principalmente relacionada a aderéncia de muco a camada superficial. A tosse, geralmente o primeiro
sintoma, é persistente e produtiva, conforme observado em toda a histéria da paciente. As
exacerbacdes pulmonares podem decorrer de infeccOes virais e cursam com reducao de funcado
pulmonar e perda de peso. (ALVES; FRANK; BUENO, 2018; BLUE et al., 2018)

No tratamento da fibrose cistica, vdrios antibidticos - constantemente reciclados devido a
resisténcia bacteriana, como visto no caso- anti-inflamatérios, broncodilatadores e mucoliticos sdo

utilizados, além de procedimentos como a fisioterapia respiratdria, oxigenioterapia, transplante de
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pulmado, reposicao de enzimas digestdrias, suporte nutricional, suporte psicoldgico e de social, terapia
génica que também podem ser necessarios. (ALVES; FRANK; BUENO, 2018; DA SILVA et al., 2018)
Quando ha comprometimento infeccioso pulmonar, que pode levar a infec¢ao respiratdria
cronica, preconiza-se uso de antibidticos via endovenosa por periodo de, em média, 14 a 21 dias, seja por
internacdao hospitalar ou em cardter de interna¢ao domiciliar, obviamente apds caracteriza¢ao clinica e
disponibilidade do paciente. A escolha dos antibidticos é baseada na revisao das culturas de escarro e

avaliacdo dos antibiogramas mais recentes. (ALVES; FRANK; BUENO, 2018; DA SILVA et al., 2018)

CONCLUSAO

No caso relatado é possivel verificar como o diagndstico precoce proporcionou um melhor
acompanhamento e um progndstico, dentro das limitacdes da patologia, favordvel a paciente, a qual
apresenta uma étima adesdo ao tratamento. A paciente exp6e um quadro atenuado das manifestacoes
cldssicas da FC, de modo que os sintomas mais frequentes se referem ao sistema respiratdério.

Destaca-se no caso relatado, a resisténcia adquirida a alguns antibidticos pelo uso recorrente
devido a frequéncia de sintomas respiratdrios, como as tosse produtiva, de modo a evidenciar que a
evolucdo da FC traz, a longo prazo, restricbes no tratamento medicamentoso. Assim, mesmo com
implicagbes em sua saldde, a paciente relatada apresenta uma melhor qualidade de vida e,
consequentemente, uma expectativa de vida maior, concluindo-se que o diagndstico precoce e o
acompanhamento integral sdo indispensaveis para tal quadro.

Portanto, deve-se incentivar e proporcionar a qualificacdo dos profissionais da saide para um
diagndstico precoce da FC. Ademais, o Estado, como nesse relato, deve oferecer um suporte integral e
horizontal para todos os pacientes diagnosticados com FC. Somando-se a isso, a orientagdao a familia
deve ser incentivada para que a adesdo e os cuidados sejam assegurados. Essa realidade permitird uma

evolucdo positiva na fisiopatologia da doenca.
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