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Resumo: A Fibrose Cistica (FC), também conhecida como mucoviscidose, € uma doenca genética
autossdomica e recessiva, cuja mutagdo patogénica ocorre no gene CFTR, localizado no braco
longo do cromossomo 7. Esse gene é responsavel pela transcricdo da proteina reguladora da
Condutéancia Transmembrana da Fibrose Cistica (CFTR), a qual regula os ions Na e Cl. Isso
ocasiona uma producdo continua de muco espesso, tornando-os mais suscetiveis a infeccbes
crénicas. Portanto, o diagndstico precoce em neonatos é fundamental para melhoria da qualidade
de vida de pacientes fibrocisticos. Paciente do sexo masculino, 8 anos, primeiro filho de casal
ndo consanguineo, com histéria de infecgbes respiratdrias de repeticdo e tratamento para asma
desde 2019. Em 2023, foi internado por novo quadro respiratério, quando notou-se
bagueteamento digital e teste de dosagem de cloreto de suor aterado (74 mmol/L). Antecedentes:
nasceu a termo, sem triagem para FC, vacinagdo atualizada, mée, pai e irma higidos. Exame
fisico: bom estado geral, eupneico, hidratado, afebril, corado, aciandtico, ativo e reativo. Dados
antropométricos. estatura 128,5 cm, peso 34,3 kg. Cabeca e pescoco: sem alteracdes. Aparelho
cardiorrespiratério e abdome: sem adteracfes. Até 0 momento, paciente estavel, em
acompanhamento ambulatorial de equipe multidisciplinar. A FC se origina de mutacbes
patogénicas, ho cromossomo 7, precisamente, no gene CFTR, responsdvel pela transcricéo da
proteina CFTR, reguladora do transporte de ions Na+ e Cl- através de membranas, quando em
desiquilibrio, geram o0 sintoma de muco espesso, caracteristico da FC (BATTESTIN et a., 2016).
Descreve-se, atualmente, mais de 1800 mutagOes identificadas, as quais influenciam na
diversidade de manifestacbes da doenca (ALMEIDA MATOS, MARTINS, 2019). A
manifestacdo sintomética em neonatos e criangas apresenta, tipicamente, um ou mais dos
sintomas como: obstrucdo ileomeconial, doencas pancredéticas, falha em prosperar crescimento,
sintomas respiratorios como infecgdes frequentes, sinusite crénica e tosse cronica (BATTESTIN
et a., 2016). Outrossm, a FC pode se manifestar de forma assintomatica ou com poucos
sintomas, 0 que pode acarretar o diagnostico tardio, assim ha um grupo de pessoas diagnosticadas
enquanto criancas ou adultos, como no caso descrito (CASTANOS et a., 2021). Portanto, é
necessario estar atento aos sinais da fibrose cistica, visto que o resultado pode ter sido um falso
negativo ou o paciente ndo realizou a triagem neonatal .
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