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Resumo: INTRODUCAO: A fibrose cistica (FC) é uma doenca autossdmica recessiva com prevaéncia de
1/2500 nascidos vivos. Ocorre devido a disfuncdo de glandulas exdcrinas, com manifestacdes
Sistémicas, especialmente respiratdrias e gastrointestinais. DESCRICAO DO CASO: JD.S, 14
anos, feminino, apresentando dificuldade de ganho de peso desde o nascimento, escoliose
acentuada, tosse e dispnéia nos Ultimos 3 meses com piora progressiva. EG comprometido,
emagrecida, deformidade em térax e coluna, dispnéia em repouso, dependente de oxigénio,
bagueteamento digital, ausculta pulmonar com creptos difusos, abdome sem alteracoes.
Tomografia computadorizada de térax: aumento do volume cardiaco, multiplos cistos de
contelido gasoso,distribuidos pelos campos pulmonares e opacidades lineares adjacentes;
multiplas peguenas calcificacdes ovaladas difusas pelo paréngquima pulmonar bilateral; escoliose
torécica e lombar acentuada. Ecocardiograma e bioquimica normal. Recebeu inicialmente beta-2
inalatorio e corticoterapia sem resposta clinica. Investigacdo inicial para HIV e tuberculose
negativas. Aventado hipdteses de bronquiolite obliterante, deficiéncia de afa-1 antitripsina e
fibrose cistica. Confirmado diagndstico com a dosagem de cloro(72 meg/L) no teste do suor.
Iniciado tratamento para FC com pancreatina e alfadornase, suporte nutricional e fisioterapia
respiratoria. DISCUSSAO: Na FC s3o frequentes manifestacdes respiratorias ou gastrointestinais,
guase sempre associadas a baixo ganho pdndero-estatural. A suspeita ocorre na presenca de uma
ou mais caracteristicas clinicas e/ou histéria familiar de FC e/ou teste de rastreamento neonatal
positivo. O teste do suor, que mede a quantidade de sal no suor apOs estimulacdo com
pilocarpina, confirma o diagnostico. Em 8% a 10% dos pacientes o diagnostico € feito na
adolescéncia ou na idade adulta, em fase de doenca avancada. O tratamento objetiva preservacéo
da func&o pulmonar, melhorar a evolucao nutricional e clinica do paciente. CONCLUSAO: A FC
€ uma doenca cronica e progressiva que pode ter evolugdo fatal. O diagndstico precoce com a
instituicdo de terapéuti ca adequada aumenta a sobrevida e melhora
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