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Resumo: Introducdo: A fibrose cistica (FC) € uma doenca genética autossdmica recessiva causada por
mutacbes no gene CFTR (cystic fibrosis transmembrane condutance regulator). A expressao
clinica é variada e multissistémica. Descri¢do do caso: JM.L.D.S., masculino, 1 ano de idade,
internado para investigacéo de quadro diarreico associado a febre, tratado com ceftriaxona com
melhora parcial. Evoluiu durante a internacdo com tosse e broncoespasmo tendo boa resposta a
broncodilatador de curta duragdo e corticoide inalatério. Passado de dois internamentos por
pneumonia. Iniciou- se investigacdo para FC pelo teste do suor, que teve resultado negativo,
porém limitrofe. O teste foi repetido apos estabilizacdo clinica, mantendo o mesmo resultado.
Realizou TC de térax que evidenciou padrédo de perfusdo em mosaico, sugerindo bronquiolite
obliterante. O diagndstico de FC foi confirmado pelo teste genético (heterozigose para alelo 5T
no gene CFTR). Discussdo: O paciente em questéo apresentava quadros respiratérios recorrentes,
auséncia do teste de pezinho e teste de suor limitrofe, sendo levantada a hipotese de FC. O
diagnostico de FC foi comprovado apenas pelo teste genético. Concomitantemente a este quadro,
0 paciente apresentava episddios de broncoespasmos responsivos a broncodilatadores e
corticoide, ndo comuns a FC, e sim a Lactente Sibilante. Comentérios finais: FC é uma doenca
complexa e apresenta cada vez mais descri¢des de mutagdes no gene CFTR. O diferencia deste
caso € o fato do paciente apresentar paralelamente a FC, o diagndstico de Lactente Sibilante.
Além de testes do suor negativos, dificultando o diagnéstico. Tal caso reforca a importancia de
umainvestigacao aprofundada com teste genético.
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