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Resumo: INTRODUCAO: Fibrose Cistica (FC) é uma doenca hereditéria, autossdmica recessiva,
consequente a mutagdes no gene CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Condutance Regulator),
resultando em alteracbes na composicao e viscosidade das secrecOes das glandulas exdcrinas,
principalmente do trato respiratério e digestivo. A expressdo clinica € multisistémica,
heterogénea, de evolucdo cronica e progressiva. O diagndstico e manejo precoce favorecidos pelo
Programa Nacional de Triagem Neonata (TN) tém contribuido para melhor evolugdo dos
pacientes. DESCRICAO DO CASO: Menino, avaliado aos 5 meses, nascido a termo com 2450g.
TN — IRT (tripsinogéneo imunorreativo) - 12 amostra: 85 (VR: 780 em S&o Paulo) e 22 amostra:
64 (VR: ?770). Aos 2 meses de vida apresenta baixo ganho ponderal e tosse cronica.
Antecedentes. 2 episodios de pneumonia (SIC). Historia familiar: Irm& com enfisema lobar
congénito (SIC) e o irméo, falecido aos 2 meses por broncoaspiracdo (SIC), apresentava IRT
alterado, confirmado no centro de coleta. Evoluiu com tosse e desconforto respiratério até os 4
meses de vida. E encaminhado ao Centro de Referéncia: Peso: 3305 g e desconforto respiratorio,
dosagem €letrdlitos no suor: 12 amostra: Cloro 163 (VR: ? 60), 22 amostra. Cloro 116,
hiponatremia, hipocalemia, hipercapnia (>50mmHg) e alcalose metabdlica. Cultura de secrecéo
respiratdria positiva para Pseudomonas sp. DISCUSSAO: Valores limitrofes ou negativos de IRT
na TN sdo observados em pacientes com FC. Quando a histéria clinica sugere a possibilidade, a
hipétese de FC deve ser considerada e realizada a dosagem de sodio e cloro no suor.
CONCLUSAO: A deteccdio precoce possibilita instituicdo de tratamento adequado, minimiza a
gravidade dos sintomas e modifica positivamente a evolugdo natural.
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