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A fibrose cistica (FC) é uma doenga genética rara, autossdOmica recessiva, multissistémica,
causada pela disfuncéo do gene CFTR. O diagnéstico decorre de suspeita clinica associada ao
teste de dosagem de cloretos no suor aterado e/ou identificagdo de duas variantes patogénicas no
gene CFTR. Desde a introducéo da triagem neonatal em 2001, o Brasil vem melhorando seus
indices, porém o diagndstico precoce segue sendo um desafio. "Descrever perfil dos novos
diagnosticos em um Centro de Referéncia no Rio de Janeiro. "Estudo descritivo baseado nos
dados do Registro Brasileiro de FC (REBRAFC), de janeiro de 2020 a abril de 2022. "Obtivemos
37 novos diagnosticos. A mediana de idade ao diagndstico foi 3 meses (p25 2;p75 25), sendo
68% em menores de 1 ano. Os diagnosticos de 1 a 10 anos ocorreram por apresentacdo clinica
branda, déficit de crescimento ou triagem familiar. A triagem neonatal representou 54% das
condicbes para o diagnostico, seguida de déficit de crescimento (24%), evidéncia de mal
absorcéo (24%) e sintomas respiratérios persistentes (24%). Foram coletadas amostras para
genotipagem em todos os individuos, sendo identificada a0 menos uma cOpia da mutagcdo
F508del em 72% (26% em homozigose/46% em heterozigose)." Observamos mediana de idade ao
diagnostico igual a nacional apresentada pelo relatério atual do REBRAFC (2019), reforcando a
importancia da triagem neonatal para tal variavel. Todos os pacientes obtiveram material para
diagnostico genético coletado, o que impacta na identificagdo precoce das mutagdes patogénicas
elegivels para as novas terapias moduladoras de CFTR. Importante ressatar que o periodo
analisado corresponde a pandemia por SARS-CoV-2, evento que modificou drasticamente o
acesso dos usuarios e o funcionamento dos servigos de salde.
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