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Resumo: A fibrose cistica (FC) é uma afec¢do genética, multissistémica, de cardter autossdmico recessivo.
E decorrente de mutagdes no gene CFTR. Afeta ambos 0s sexos e pode apresentar-se com
diferentes manifestagdes clinicas, como a pancreatite aguda. Paciente do sexo feminino, 7 anos e
11 meses, procedente de Fortaleza, foi admitida no hospital devido a dois episodios de
pancreatite aguda, ocorridos em dezembro de 2023 e abril de 2024. Nessas ocasiOes, apresentou
dor abdomina intensa, vOmitos frequentes e ictericia. Exames laboratoriais evidenciaram
elevacdo de enzimas pancredticas. A ultrassonografia abdominal mostrou aumento do pancreas e
a colangiopancreatografia revelou dilatacdo dos ductos pancredticos. Nos primeiros anos de vida,
apresentou multiplas infeccdes bacterianas de vias aéreas superiores e foi submetida a
adenoidectomia aos 3 anos. A mée bioldgica ndo realizou pré-natal e teve consumo de acool e
substancias ilicitas durante a gestacéo, embora o parto tenha sido vaginal e sem intercorréncias. O
exame fisico da paciente evidenciou discreta palidez cutaneomucosa, porém sem outros achados.
Em virtude de sua histéria pregressa e atual, foi solicitado um painel genético para pancreatite de
repeticdo que identificou as variantes patogénicas DeltaF508 e D1152H, em heterozigose, no
gene CFTR, ambas associadas a fibrose cistica. N&o foi possivel concluir de forma definitiva se
as variantes identificadas estavam em alelos distintos. No momento, encontra-se em
acompanhamento com gastroenterologista e geneticista. Discussdo: Descreve-se 0 caso de uma
paciente com episddios de pancreatite aguda, com duas variantes patogénicas no gene CFTR
(7931.2), o qual codifica uma proteina que atua como um canal aniénico nas células epiteliais,
sendo responsavel pelo transporte de cloreto e bicarbonato através das membranas celulares.
MutacOes nesse gene resultam em hidratag@o inadequada e depuracdo prejudicada do muco, o
gue provoca a obstrucdo das glandulas exdcrinas, levando a disfuncdo de mdltiplos 6rgéos. A
fibrose cistica atinge cerca de 1/10.000 nascidos vivos no Brasil. Caracteriza-se, em sua forma
classica, por infeccdo e inflamagcdo pulmonar cronica, insuficiéncia exocrina pancredtica,
infertilidade masculina, além de vérias comorbidades, como diabetes, pancreatite e doenca
hepatica relacionadas a fibrose cistica. Recentemente novas drogas moduladoras da funcéo da
proteina CFTR vém sendo utilizadas, o que tem alterado de forma benéfica o perfil terapéutico da
doenca. Comentéarios finais. A identificagdo precoce e 0 manejo adequado da fibrose cistica
podem melhorar significativamente a qualidade de vida e o prognostico dos pacientes. No caso
relatado, a observacdo atenta da manifestacdo pancredtica, o historico de infecgdes respiratorias
de repeticao e a confirmacdo genética do diagndstico permitiram a implementacdo de estratégias
terapéuti cas especificas e 0 monitoramento regular por uma equipe especializada.
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