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Resumo: Introducdo: A fibrose cistica (FC) € uma doenca genética autossdmica recessiva multissistémica
de expressdo variavel, causada por mutacbes em um Unico gene localizado no braco longo do
cromossomo 7. Esse gene codifica uma proteina com 1.480 residuos de amino&cidos,
identificados como Regulador de Condutancia Transmembrana de Fibrose Cistica (CFTR),
regulando o transporte de eletrdlitos através das membranas celulares. Seu diagnostico € sugerido
pelas caracteristicas clinicas de doenca pulmonar crbnica, colonizacdo bacteriana pulmonar
persistente (Pseudomonas e eventuamente Estafilococo), insuficiéncia pancredtica e histéria
familiar da doenca, sendo confirmado por concentracéo de cloro no suor maior que 60 mEg/ L ou
pela mutagéo génica. Relato do caso: Paciente masculino, 16 anos, natural e procedente de S&o
Paulo, hospitalizado com histéria de tosse produtiva, dispneia e febre, com duracdo de 8 dias.
Apresentava sinais clinicos de doenca pulmonar crénica ao exame fisico, com antecedente de
Pneumonias e Sinusites de repeticdo nos udltimos 12 meses. Evoluiu com Insuficiéncia
Respiratéria Aguda, necessitando de ventilagdo ndo invasiva e antibioticoterapia de amplo
espectro. A radiografia de torax apresentava infiltrados intersticiais difusos e na Tomografia
Computadorizada éreas de bronquiectasias em bases pulmonares; pesquisa de BK no escarro
negativas, Hemocultuta e Cultura de escarro positivos para Staphilococus aureus, pesquisa de
Cloro no suor elevadas em duas amostras distintas. Evolui com melhora do quadro respiratério,
recebendo alta assintomético e encaminhado a servico de referéncia. Discussdo: No Brasil, 40 a
50% dos casos de FC sdo diagnosticados apOs trés anos de idade; apenas 8-10% sdo
diagnosticados na adolescéncia sendo a sobrevida estimada de 19 anos. O atraso no diagnéstico
implica em piora do prognodstico com sequelas pulmonares irreversiveis. Conclusdo: Diante de
casos de pneumopatia cronica, associados ou ndo a sintomas de ma absorcdo intestinal, faz-se
necess&rio 0 screening para Fibrose Cistica, para diagnéstico precoce da doencga, diminuindo
assim a morbidade e sofrimento desnecessarios.
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