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Resumo: Fibrose Cistica (FC) e Discinesia Ciliar priméria (DCP) sdo condi¢des genéticas raras, porém
causas de doenca pulmonar supurativa crénica, além de dividirem outras semelhancas fenotipicas
como a doenca crénica de vias aéreas superiores, colonizagdo bacteriana crénica das vias
respiratérias e infertilidade. No Brasil até 2020, 6112 individuos, segundo 0 Registro Brasileiro
(REBRAFC), possuem o diagnodstico de FC. Ja a DCP ndo tem sua incidéncia no Brasil bem
estabelecida, em parte pela dificuldade de instrumentos diagnésticos e até de diferencas regionais
nos critérios diagnosticos aplicados. Ambas as doencas possuem heterogeneidade do fendtipo que
cresce & medida que progredimos no conhecimento da variabilidade genética."Nosso estudo
objetiva relatar dois casos com suspeita de DCP cujo diagnéstico final foi FC. ""Caso 1. Menina,
15 anos, em investigagéo de bronquiectasias |ocalizadas e pneumonias de repeticdo. Teste do suor
com cloreto de 17 meqgl/litro, investigacdo imunoldgica ampliada normal, escarro e lavado
bronquico positivos somente para Stafilococcus aureus, elastase fecal normal, pesguisa de
tubercul ose negativa e sem malformagdes pulmonares. Com escore de PICADAR de 7 pontos foi
referida para investigacdo genética de DCP, onde no sequenciamento do exoma foram
identificadas duas variantes no gene da CFTR compativeis com FC:: F508del e ¢.3454G>C. A
associacdo destas mutagdes no banco de dados CFTR2 caracteristicamente se manifesta com
suficiéncia pancredtica, menores taxas de colonizagdo por pseudomonas e valores de teste do suor
mais baixos (média de Cloreto de 43 meg/l) em relagdo a0 esperado em pacientes com FC
(Cloreto maior ou igual a 60 meg/l). Caso 2: Menina, 11 anos, com Asma, Bronquiectasias,
pneumonias e sinusites de repeticdo encaminhada a pneumopediatria para investigagdo de DCP
visto ja ter investigacdo negativa para imunodeficiéncias, tuberculose e outras infecgdes, sem
aspiracdo ou malformagdes e com teste do suor com valor de cloreto de 30 meg/l. IGE sérica
aumentada e especifica para Aspergillus fumigatus negativa. Na cidade de origem ja havia sido
submetida a lobectomia cuja andlise anatomopatoldgica sugeria alteracdo ciliar. Escore de
PICADAR de 6, sem evidéncias de insuficiéncia pancredtica. Decidido por novo teste do suor
cujo vaor de Cloreto foi de 89 meg/l. Diante do resultado suspensa investigacdo de DCP e
realizado sequenciamento do gene da CFTR confirmando FC ( F508del e ¢.3140-26A>G). Na
andlise da associagdo destas mutagdes no CFTR2 observamos esta ocorréncia de suficiéncia
pancredtica, testes do suor com valores anormais de forma semelhante ao esperado, bem como
padréo de colonizagdo por Pseudomonas aeruginosa. "A heterogeneidade do fendtipo tanto da FC
quanto da DCP tornam o diagndstico desafiador, como apresentado nestes dois casos,
justificando a necessidade de aplicar um numero diferente de ferramentas para estabelecer um
diagndstico confirmatorio.

http://anai s.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/18-congresso-brasil eiro-de-pneumol ogi a-pedi trica/0096-di scinesi a-cil i ar-primari a-x-fi brose-ci sti ca-desafi o.pdf



