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Resumo: Introducéo: Fibrose cistica (FC) € a doenga autossdmica recessiva mais comum entre caucasi anos
(1:2500 nascidos vivos). MutagBes no gene CFTR, que codifica proteina responsavel pelo
transporte de ions (Nat, Cl- e K+) nas glandulas exdcrinas, resulta em muco viscoso. Manifesta-
se como insuficiéncia pancreatica, doenca pulmonar progressiva com infecgoes de repeticdo, ileo
meconial, infertilidade e Pseudo Sindrome de Bartter (PSB), forma rara de complicacdo na FC.
Caracteriza-se por acalose metabdlica hipoclorémica e hipocalémica, sem tubulopatia renal.
Mais frequente nos primeiros dois anos de vida, tem como fatores de risco: clima quente, doenca
respiratOria ou pancredtica graves em atividade e perdas gastrointestinais. Descri¢do do caso:
Sexo F, 3m29d, admitida na unidade de emergéncia do servico por desnutricdo, desidratacéo e
geméncia. Dificuldade de ganho ponderal desde 2m de vida, quando leite materno exclusivo foi
complementado com férmula infantil. Desde ent&o, iniciou vémitos e dificuldade respiratoria
progressiva, que culminou com queda de saturacéo e prostracdo, sendo entdo encaminhada pelo
pediatra. Sem relato de prodromos virais ou febre. A admissio encontrava-se em regular estado
geral, desidratada 2+/4+, irritada, desnutrida, taquipneica. Saturacdo em ambiente= 87%. Pesava
3920 gramas (ganho 7,4g/dia). Nascida de parto vaginal. |G= 40 sem, PN=3025g, C=48 cm,
PC=34 cm, APGAR 6/10. Triagem neonatad : ITR 1=35 (VR>70). Exames séricos:
Nat+=123Meg/L; K+=2,5Meg/L; Cl-=56mEq/L. Gasometria: alcalose hipoclorémcia. Principais
hipéteses diagndsticas. sindrome de Bartter e fibrose cistica. Solicitado teste do cloro no suor (2
amostras)=72 e 88,3mEg/L .ecebeu hidratacdo EV e correcéo eletrolitica. Recebeu alta em bom
estado geral com reposicéo oral de NaCl, em aleitamento materno complementado com formula
infantil. Discussdo: paciente com resultado Falso-negativo na Triagem Neonatal para FC,
apresentou quadro grave (PSB), que pode ser confundido com doenca de origem renal.
Conclusdes: Triagem Neonatal para FC ndo exclui a doenga, que deve ser considerada no
diagnostico diferencial quando manifestacfes clinicas sdo compativeis.
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