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Resumo: Doenca genética autossdmica recessiva € como caracteriza-se a fibrose cistica (FC), uma mazela
gue afeta predominantemente caucasianos (Hamoshi et a., 1998). Essa doenca acomete diversos
sistemas e ocorre devido disfuncdo em um gene responsavel pelo transporte de cloro celular
(Athanazio et a., 2017). Tendo isso vista, objetiva-se com este trabalho descrever um caso de
uma crianga do sexo masculino diagnosticada aos 4 meses com FC em triagem neonatal com
desenvolvimento posterior de invaginagéo intestinal e recebido no Hospital Universitario do
Maranhdo (HUUFMA) aos 16 anos, sendo em seguida acompanhado no Ambulatério de
Medicina Atencdo Integrada a Salde da Universidade CEUMA."O paciente foi diagnosticado
com FC aos 4 meses de idade na triagem neonatal, teste do suor quantitativo, genotipagem
(P.PHE508DEL homozigoto) e com presenga de sintomas sugestivos. Em seu exame
gastropediatrico, ocorrido no ano de 2015 no qual foi constatado os seguintes achados:
invaginacdo intestinal (laudo 2011), diabetes mellitus, calculos renais e ectasia do sistema
pielocalicial, broquiectasias no LID e lingula, cultura de orofaringe (swab) positiva para S. aureus
e cultura de orofaringe positiva para P. aureginosa e S. aureus. De seguimento, o paciente foi
encaminhado para centro de referéncia. 4 anos depois, em 2019, no consultorio de pneumologia
pediétrica da HUUFMA, o paciente ja apresentava as seguintes condicdes clinicas: insuficiéncia
pancredtica; invaginacdo intestinal; asma associada; disturbio ventilatorio inespecifico moderado
observado na espirometria; diabetes controlada; e nefrolitiase com crises recorrentes e ITU
associada, sendo um dos maiores problemas ao qual € atribuido a maior parte das internacdes.
Atualmente, o0 paciente segue em acompanhamento no Ambulatério de Medicina Atencéo
Integrada a Saide. Na clinica, o paciente comparece para as consultas de rotina sem queixas, mas
com a presenca, verificada pela ultrassonografia, de cisto simples e calculo no rim esquerdo. O
paciente encontra-se em uso de Creon, vitamina ADEK e insulina. ""N&o ha dividas que a FC
compromete a qualidade de vida e predispdem os doentes a serias complicacoes. Neste relato foi
possivel observar uma caracteristica importante, a invaginacéo intestinal. Isto, ocorre devido a
disfuncdo da proteina reguladora, causando hidratacdo inadequada do conteldo do 6rgéo e
possivel obstrucdo intestinal (Goldman, 2022). Ademais, a nefrolitiase foi uma condicdo
importante por ser atribuida as internagdes do paciente. E vélido salientar que tal complicacio
ocorre devido a predisposicéo dos pacientes com FC (Goldman, 2022)."O exame de rotina da
fibrose cistica é fundamenta para o delineamento de estratégias de prevencdo de intercorréncias
e controle de sintomas. No presente relato, as complicagdes da doenca impediam o paciente de
desfrutar de boa qualidade de vida. Dessa forma, 0 acompanhamento profissional foi fundamental
para o seu controle.
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