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Resumo: A fibrose cistica € uma doenca genética autossdmica recessiva, decorrente de modificacbes no
gene CFTR, a delecdo da fenilalanina na posicdo 508 (F508DEL), é uma das mais frequentes.
Essa mutacdo afeta o funcionamento da proteina CFTR, essencial para o transporte de cloreto e
sodio através das membranas celulares, resultando na formacdo de secrecfes espessas e Viscosas
em diferentes tecidos, principalmente nos sistemas respiratdrio e gastrointestina. A
sintomatologia inclui tosse persistente, infeccdes respiratorias frequentes, obstrugdo intestinal e
insuficiéncia pancreatica, que impactam diretamente a qualidade de vida dos pacientes. O
diagnostico precoce, realizado por meio do teste do pezinho e do teste do suor, é fundamental
para o controle da doenga. Embora haja avangos no tratamento, os desafios emocionais e sociais
enfrentados pelos pacientes e suas familias sdo notaveis. "Revisar estudos relevantes que
abordam a qualidade de vida em pacientes com fibrose cistica, publicados em bases de dados
confiaveis. Analisar os aspectos da qualidade de vida que mais séo afetados pela fibrose cistica,
abrangendo os aspectos fisicos, emocionais e sociais."Refere-se a uma Revisdo bibliografica,
produzida a partir das bases de dados. SCIELO, Lilacs e Pubmed. os critérios de inclusdo foram
artigos ou livros em portugués, abrangendo estudos clinicos e sisteméticos. Os critérios de
exclusdo foram: artigos duplicados, disponibilizados somente em resumo € que ndo abordavam
diretamente temas relacionados a doenca. "A patologia caracterizada por mutacbes no gene
CFTR, atinge diversas &reas da vida, sintomas respiratérios, como tosse persistente e infeccdes
frequentes, esses problemas afetam ndo apenas a salide geral da crianca, podendo também levar a
um ciclo vicioso de inatividade fisica prejudicando a condicéo respiratéria, levando a reducédo da
gualidade de vida. Outrossim, as abordagens recorrentes das complicacbes da doenca podem
levar a limitacbes nas atividades diarias e na vida socia dos pacientes, prejudicando o
desenvolvimento e a capacidade de interacdo da crianca. Atualmente conta-se com tratamentos
que incluem fisioterapia respiratéria, terapia enzimética e moduladores da CFTR, demonstrando
melhora na expectativa de vida dos pacientes. Entretanto , ainda existem desafios no acesso aos
cuidados adequados, demonstrando a necessidade de agdes que abordem ndo apenas 0s aspectos
fisicos da doenca, mas também oferecam suporte emocional e social, buscando a melhora da
gualidade de vida dos pacientes de maneira holistica. "Embora os avancos no tratamento tenham
melhorado a expectativa de vida, ainda existem desafios no acesso a cuidados de qualidade,
especialmente em paises em desenvolvimento. Portanto, sendo necessario elaborar estratégias
para melhorar a qualidade de vida, enfatizando com uma abordagem holistica que possa
combinar tratamento médico com suporte psicossocial .
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