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Resumo: Introducdo: A fibrose cistica (FC) € causada pela mutacdo no gene codificador da proteina Cystic
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR) que regula o transporte de cloro e égua
nas membranas celulares. E uma doenca genética, logo, o aconselhamento genético apos
diagnostico é importante. Descricdo do caso: Pacientes, dois meninos e duas meninas, irmaos,
com idades de 11, 08, 05 e 03 anos, respectivamente, apds triagem neonatal positiva,
confirmaram-se o diagndstico para FC com dois testes de suor positivos (acima de 60mEg/L). Os
irmdos apresentam alteracdo dos genes pSer*4 + pArgll62, que € uma mutacdo de baixa
frequéncia e de apresentacdo de um fendtipo grave para a doenca. Os pacientes realizam
reposicdo de enzimas pancredticas, vitaminas lipossolUvels e suplementacdo alimentar, pois,
apresentam insuficiéncia pancredtica. Além disso, eles possuem quadros de infeccOes
respiratérias recorrentes e as duas meninas colonizacdo crénica por P. aeruginosa. O tratamento
das criancas € redlizado em servico de referéncia para a FC, aém disso, o aconselhamento
genético foi iniciado apds descobrir 0 acometimento do primeiro filho. Discussdo: A FC néo
possui cura e apresenta baixa incidéncia em mais de um filho. Por apresentar heranca
autossOmica recessiva, existe um quarto de probabilidade de reincidéncia da doenca em novas
geracOes, como aconteceu no caso relatado, um quarto de chance de ter os genes normais
(saudével) e metade de probabilidade de ter a mutagdo em um gene (portador saudavel). Assim, o
aconselhamento genético e o cuidado interdisciplinar sdo importantes apds o diagnoéstico da
doenca. Conclusdo: Familias com um filho com diagnéstico de FC devem ser acompanhadas por
equipe multidisciplinar, aconselhamento genético e plangamento familiar, j& que € possivel a
ocorréncia da doenca em mais de uma gestacdo. Além disso, esse acompanhamento é importante
pelo impacto da doenca na qualidade de vida dos pacientes e de seus familiares.
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