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Resumo: Objetivo: Avaliar os diferentes fenótipos da fibrose cística (FC), com ênfase no acometimento 
hepatobiliar. Método: Análise de dados dos pacientes acompanhados no ambulatório de FC; 
referentes aos aspectos epidemiológicos e da apresentação clínica, relacionados aos diferentes 
fenótipos da doença, com ênfase no acometimento hepatobiliar. Resultados: Dos 65 pacientes 
analisados, 36 (55%) eram do sexo masculino, a maioria (75%) nascida e procedente (74%) do 
Distrito Federal (DF). A idade ao diagnóstico anterior à implantação do teste de triagem neonatal 
para FC no DF foi 29,7 meses (IC 95% 18,2-41,6) e posterior à implantação foi de 5,3 meses; 
com global de 27 meses (mediana 6 meses). Os pacientes diagnosticados muito tardiamente (> 10 
anos) eram, na maioria, suficientes pancreáticos, com menor proporção de insuficiência 
pancreática (29%, p<0,001). A média da idade atual é de 10 anos e 4 meses (9 meses - 24 anos) e 
mediana de 11 anos e 3 meses. Atualmente, 78% tem peso ideal para idade, 11% acima e 11% 
abaixo. A doença pulmonar foi o fenótipo mais frequente (97%). Destes pacientes, 76% 
apresentavam colonização pulmonar crônica por Staphylococcus aureus e/ou Pseudomonas 
aeruginosa. A insuficiência pancreática foi observada em 85% dos pacientes, dos quais 9% 
apresentaram íleo meconial. Acometimento hepatobiliar ocorreu em 37% dos casos. As 
principais manifestações hepatobiliares foram: colestase neonatal (29%), hepatomegalia (25%), 
esteatose hepática (21%), aumento de enzimas hepáticas (além do período neonatal - 21%) e 
colelitíase (17%). Desses, 71% fazem uso do ácido ursodeoxicólico, sendo que 77% destes 
apresentaram redução das enzimas hepáticas e melhora nos aspectos ecográficos. Conclusão: No 
DF, a implantação da triagem neonatal para FC ocasionou importante impacto positivo no 
diagnóstico precoce da doença. O fenótipo pulmonar foi o mais frequentemente observado, 
seguido do digestivo e do hepatobiliar. O ácido ursodeoxicólico se correlacionou com evolução 
satisfatória, embora mais estudos sejam necessários.
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