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Resumo: Introducéo: A fibrose cistica € uma desordem hereditaria de carater autossdmico recessivo
responsavel pela maioria dos casos de insuficiéncia pancredtica exocrina e doenca pulmonar
cronica na faixa etaria pediétrica Descricdo do caso: Paciente de sexo masculino, 2 anos e 8
meses com historia de dor abdominal, hepatomegalia, elevacdo das aminotransferases (AST
130Ul/L, ALT 134UI/L), com atividade de protrombina de 32 e INR 1,8 , fosfatase acaina
965UI/L e gama-glutamil transpeptidase 159UI/L. Apresentava diarreia e pneumonias de
repeticdo desde o quinto més de vida . Realizou sorologias para Toxoplasmose, Rubéola,
Citomegaloviros, Hepatite B, Sifilis, Epstein Barr, Esquistossomose, dosagem de auto-
anticorpos, alfal-antitripsina, ceruloplasmina, todos negativos. Foi submetido a bidpsia hepatica
gue evidenciou colangite e policolangite agudas, secrec8o espessada em colangiocitos com
proliferacdo ductal, esteatose grau 4 e fibrose porta grau 2, compativel com fibrose cistica
Apenas nesse periodo foi possivel realizar dosagem de cloro no suor por falta no servico, com
valores de 131/122mmol/L e teste genético com mutacdo delta F508. Discussdo: A fibrose cistica
€ uma doenca multissistémica causada por vérios tipos de mutaces genéticas relacionadas ao
gene CFTR, que apresenta diferentes fendtipos, acarretando manifestacdes clinicas diversas as
guais precisam ser valorizadas para que seja solicitado exames diagnésticos adequados. No caso
em questdo, todos os achados até o diagnostico podem ser explicados pela doenca de base,
inclusive as manifestagbes apresentadas no periodo neonatal, o que enfatiza ainda mais a
necessidade do teste do suor como triagem neonatal. Conclusio: E importante compreender a
fisiopatologia das doengas multissistémicas, para possibilitar o entendimento de manifestagdes
atipicas que ampliem o diagnéstico diferencial na pratica médica, tendo em vista que a suspeicao
clinica possibilita a investigacdo adequada das patologias, sendo possivel instituir um tratamento
correto precocemente.
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