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Resumo: Introducdo: Fibrose cistica (FC) € uma doenga genética autossdmica recessiva, causada por
mutacdo no gene cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR), responsavel pela
producdo da proteina de mesmo nome, que regula a passagem de anions pela membrana das
células epiteliais do organismo. Leva a sintomas multissistémicos, tais como infeccOes
pulmonares de repeticdo, desnutricdo, insuficiéncia pancredtica e doenca hepatobiliar. Seu
diagndstico pode ser realizado desde a triagem neonatal e confirmado pela dosagem de cloro no
suor e/ou pela identificacdo de mutagdes patogénicas no gene CFTR."-"-"Descricdo do Caso:
Relatamos 0 caso de uma paciente do sexo feminino com ictericia colestatica nos primeiros
meses de vida, com dois testes de triagem neonatal negativos para FC, que apresentava
alargamento fibroso portal em bidpsias hepéticas. Evoluiu com sintomas de insuficiéncia
pancredtica e hipoalbuminemia, com melhora apos introducéo de enzimas pancreaticas. Também
apresentou sintomas respiratorios, inclusive com necessidade de ventilagdo mecanica por um
periodo, além de secrecdo espessa em via aérea e com crescimento de bactérias patol 6gicas em
aspirado traqueal. ApOs investigacdo genética, o diagndstico de Fibrose Cistica foi confirmado
pela identificacdo de duas mutacbes CFTR: a mutacdo F508del e a mutacéo ¢.580-2A>C, sendo
gue sobre esta Ultima ndo ha dados descritivos na literatura até o momento."Discussdo: O caso
demonstra a importancia de incluir Fibrose Cistica como diagnéstico diferencial de sindrome
colestética em recém-nascidos e lactentes, mesmo quando teste de triagem neonatal negativo e
contribui com dados clinicos sobre mutacéo rara do gene CFTR encontrada na paciente.
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