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Relato De Caso: Diagnéstico Tardio De Fibrose Cistica Com Triagem Neonatal Dentro Da
Normalidade
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Resumo: A fibrose cistica (FC) é uma doenca genética autossdmica recessiva, causada por disfuncéo do
gene CFTR que cursa com pneumopatia crénica, insuficiéncia pancredtica exécrina e déficit
pbndero-estatural. Avancos significativos no diagnostico da doenca, incluida na triagem neonatal,
e naterapéutica, contribuiram para aumento na expectativa de vida. Paciente H.A.S, 3 anos, sexo
feminino, previamente higida, com historico de quadros recorrentes de tosse com duragdo de 1
més. Diagnosticada previamente, em outros servigos, com pneumonias e crises de
broncoespasmo. Além de tosse, desconforto respiratorio, observou-se em exame fisico indice de
massa corpérea (IMC) compativel com magreza, baixa estatura para avo genético,
bagueteamento digital, abdome globoso, dessaturacdo em ar ambiente, ausculta pulmonar com
estertores subcreptantes difusos bilateralmente. Em radiografia de térax inicia com infiltrado
perihilar e imagens sugestivas de bronquiectasias desde o dpice. Optado por internacdo para
suporte clinico e investigacdo. Em tomografia de térax confirmadas imagens de bronquiectasias
em ambos hemitorax de 4pices até bases pulmonares, espessamento de paredes brénquicas, éreas
de impactacdo mucoides nas bases e opacidades centrolobulares ramificadas esparsas. Devido a
suspeita de FC redlizada cultura de secregdo tragueal sendo positiva para Pseudomonas, e
pesquisa de gordura fecal, também positiva. Além de revisto teste de triagem neonatal para FC
com tripsina imunorreativa (IRT) 68,70, valor de referéncia (VR) até 80, no estado de Séo Paulo.
Embora triagem neonatal negativa, mas com quadro sugestivo de FC optado por seguir
investigacdo. Dessa forma, realizado dosagem de cloreto no suor com resultado positivo, teste
genético com diagnostico de FC com mutagdo de 2184delA (classe 1) | 17178g>A. Paciente
entdo encaminhada para seguimento com pneumologia A FC é uma doenca multissistémica que
afeta glandulas exdcrinas, com diagnoéstico usual no primeiro ano de vida. A investigacdo inicial
é feita pela triagem neonatal. Pacientes sintoméaticos, independente do resultado da triagem,
devem confirmar diagnéstico com o teste do suor. Outros métodos diagnosticos, como a analise
de mutagdes, definem a linha de terapia especifica. E primordial que profissionais da salide
estejam atentos aos desafios diagndsticos, devido a ampla variedade de manifestaces clinicas e a
sobreposicdo de sintomas com outras condi¢des respiratérias e gastrointestinais, para que assim
encaminhem precocemente para centros especiaizados. E importante pontuar que existe uma
grande variedade de valores de cutoff para IRT. Fibrose cistica € uma doenca genética rara,
porém com ata morbimortalidade. A introducdo da triagem neonatal foi muito importante para
diagnostico precoce, mas existe a possibilidade de falsos negativos. E necesséria perspicécia do
pediatra geral para sintomas e sinais caracteristicos da doenca.
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