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Resumo: A mucoviscidose, ou fibrose cistica, € uma patologia genética autossémica
recessiva bastante comum na populacao branca, cujo problema esta no gene cystic
fibrosis transmembrane conductance regulator que possui acdo sobre o canal de
cloro que regula o transporte de bicarbonato e cloro na superficie celular de diversos
orgaos. A manifestacdo clinica resulta em um distarbio de absorcéo intestinal e altas
concentracbes de cloreto no suor. O presente estudo € um relato de caso com
contribuicdo tedrica de uma revisdo bibliografica sistematica sobre o tema
mucoviscidose e tem objetivo principal expor um relato de caso a cerca do tema,
bem como explanar a importancia da triagem neonatal levando ao diagndéstico
precoce. Trata-se de uma investigacdo exploratéria e descritiva e, para fins de
engrandecimento do estudo, foi realizada uma recolha de dados e detalhamento do
caso clinico de uma crianca do sexo feminino, diagnosticada com a doenca
supracitada. Os dados sobre o diagndstico tal qual o estado atual da paciente foram
obtidas por meio de entrevista com a sua genitora, que foi esclarecida sobre o
estudo e autorizar a sua publicacdo e divulgacdo. O relato de caso refere uma
menina, branca, com um ano de idade, que realizou teste do pezinho e teste do
suor, ambos positivos, garantindo o diagnéstico precoce de fibrose cistica. Aos dois
meses e meio de vida a paciente deu entrada no pronto socorro, pois estava com um
qguadro de edema de face. Foi constatada a necessidade de internagao para melhor
controle do caso. Apd6s duas semanas internada, a paciente teve alta. Hoje ela
apresenta-se saudavel, realizando acompanhamento sistematico e especializado em
Belo Horizonte. Portanto € de fundamental importancia estudar um tema téo
elementar da medicina, a fim de estabelecer o diagndstico e tratamento precoces da
doenca, bem como a atenuacgéo de complicacdes e extensdo de sobrevida.
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1. INTRODUCAO

A fibrose cistica (FC), ou mucoviscidose, € uma doencga genética autossdmica
recessiva muito comum na populagdo branca, cujo problema esta no gene cystic
fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR) que regula a proteina de
mesmo nome, CFTR, com acao sobre o canal de cloro que regula o transporte de
bicarbonato e cloro na superficie celular de diversos 6rgédos. A incidéncia desta
doenca no Brasil é de 1 a cada 7.576 nascimentos. (ATHANAZIO et al., 2017).

Devido ao seu carater autossémico recessivo, é necessario duas mutacgoes,
uma do pai e uma da mae para a manifestacdo da doenca. Assim, se houver apenas
uma mutacdo, serd chamado de carreador. O defeito na proteina CFTR causa
variaveis sintomas de carater sistémico. Afeta, principalmente o trato gastrointestinal
e 0 sistema respiratério, resultando em um distlrbio de absor¢ao intestinal e altas
concentracdes de cloreto no suor (FIRMIDA; LOPES, 2011).

Por ser uma doenca de acometimento sistémico, o tratamento deve ser feito
em centros de referéncia por equipes multiprofissionais, uma vez que o tratamento
especifico é inexistente. O projeto terapéutico deve ser especifico para cada
paciente, dependendo dos sistemas acometidos e da gravidade do quadro. Quanto
mais precoce for iniciado o tratamento, melhor serd o progndstico e a expectativa de
vida (RIBEIRO et al., 2002).

O acometimento da mucoviscidose na infancia ocasiona relevantes e
profundas alteracdes na pratica familiar, interferindo no dia a dia de todos,
decretando sofrimento, inquietude e inseguranca. Sendo assim, a familia demanda
atencao, principalmente a pessoa responsavel por cuidar do doente que precisa de
suporte emocional na fase de descoberta da patologia e total acolhimento no
momento da crise. Amparar pessoas com FC e seus familiares depreende estar
atento as estratégia como estas experimentam o cotidiano da enfermidade,
considerando as limitagcdes impostas e a imprescindibilidade de cuidados especiais
(SANTOS et al., 2017).

Ha 70 anos quando a FC foi identificada pela primeira vez, os pacientes nao
possuiam um bom progndstico. A expectativa de vida ndo ultrapassava 0s cinco
anos de idade e a maioria falecia antes de um ano, sendo, assim, uma doenca de
alta letalidade para a populacdo caucasiana. Nos ultimos anos, com o avanco dos
estudos, houve um aumento na sobrevida dos pacientes que vivem com a
mucoviscidose. Apesar desse acréscimo, poucos Sao 0S que conseguem superar a
terceira década de vida, devido a significativa morbimortalidade influenciada pelas
complicagbes do aparelho digestivo e respiratorio (RIBEIRO et al., 2002; ROSA et
al., 2008).

Por se tratar de uma doenga com crescente avancgo cientifico e pelo seu
rastreamento ser feito pelo SUS, o presente estudo justifica-se pela importancia da
triagem neonatal no seu diagnostico precoce e pelas diferentes formas de
tratamento de acordo com o sistema acometido, relatando suas principais
caracteristicas.

Este artigo descreve um relato de caso de uma paciente de um ano de idade
que foi diagnosticada com fibrose cistica, além de expor a ampliacdo nas formas de
tratamento e no grande leque de manifestagcdes clinicas existentes, uma vez que o
defeito genético nem sempre expressa as mesmas complicacdes. Assim, o objetivo
deste trabalho é abordar e discutir o tema, levando ao enriquecimento de dados na
literatura.

2. METODOLOGIA



O presente artigo foi elaborado sobre o tema “Mucoviscidose: um relato de
caso e revisao bibliografica”. Trata-se de uma pesquisa exploratoria e descritiva e,
para fins de enriquecimento do estudo, foi realizado um levantamento de dados e
detalhamento do caso clinico de uma crianca do sexo feminino, diagnosticada com a
doenca em questéao.

As informacdes sobre o diagnostico até o estado atual da paciente foram
obtidas por meio de entrevista com a sua responsavel, que foi informada sobre o
estudo e consentir a sua publicacdo e divulgacdo, assinando o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido.

Para o referencial tedrico foram obtidos diversos artigos cientificos nacionais
e internacionais, com data de publicacdo entre os anos 1998 e 2020. A pesquisa foi
realizada utilizando palavras-chaves como “Fibrose cistica” “Manifestagdes clinicas
da mucoviscidose em criangas” “Diagndstico e tratamento Mucoviscidose” nas
plataformas de pesquisa Google Académico, PubMed e Scientific Eletronic Library
Online (Scielo) onde serdo utilizados informacdes que se correlacionam com 0 caso
em questdo. Foram suprimidos os trabalhos cientificos que ndo estavam de acordo
com o0s parametros pré-estabelecidos de inclusdo, bem como estudos que nao
condiziam com a finalidade desse presente trabalho.

ApoOs leitura sistematica dos estudos inclusos nos critérios referenciados
acima, foram selecionados 21 artigos para revisao literaria, bem como incremento
tedrico valoroso para esse estudo cientifico. Todos os trabalhos analisados foram
lidos e interpretados de forma adequada para estarem presentes como referencial
literario desse estudo.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO DE DADOS

3.1 Relato de Caso

I.F.P, sexo feminino, branca, 1 ano de idade, residente de Santana do
Manhuacu — MG, nasceu de parto cesareo sem intercorréncias, nascida a termo,
apresentando peso e tamanho compativeis com a idade gestacional. M&e realizou o
pré-natal de forma correta, sem que ocorresse nenhuma alteracao.

Foi realizado o teste do pezinho, sendo as duas dosagens positivas. Apés a
triagem neonatal foi feito o teste do suor, também em duas dosagens que constatou
a concentracdo de cloreto no suor maior que 60mmol/L, confirmando o diagnéstico
de Mucoviscidose. N&o realizou o teste genético.

Aos dois meses e meio de vida a paciente deu entrada no pronto socorro,
pois estava com um quadro de edema de face. Foi prescrito a paciente, colidis,
adeforte, simeticona e reposi¢céo enzimatica e solicitado retorno em uma semana. Ao
retornar, a lactente foi confirmada com baixa concentragdo de albumina, sendo
prescrito Puravit ADE, dimeticona, se necessario. Foi observada a necessidade de
internag&o no hospital de Belo Horizonte, para melhor controle do caso.

Assim, paciente foi encaminhada para Hospital de Belo Horizonte, onde
permaneceu por duas semanas, com melhora do quadro clinico, e foi estabelecido a
alta. Desde entdo, I.F.P ndo precisou de nenhuma internacdo e sem outras
comorbidades.

Hoje, I.F.P apresenta-se saudavel, faz acompanhamento em Belo Horizonte
de 2 em 2 meses, desenvolvimento normal para a idade. Nunca teve infeccOes
pulmonares e faz uso apenas do Creon, para a reposi¢cdo enzimatica, vitamina D e
sulfato ferroso, sendo as doses indicadas de acordo com a sua idade.



3.2 Aspectos bioquimicos e moleculares

A mucoviscidose é uma patologia hereditaria de carater autossémico
recessivo. O gene disfuncional da mucoviscidose é detectado no cromossomo 7 em
sua porcdo longa, composto por 250 quilobases do DNA e tem como funcédo de
codificar um RNAmM que traduz a proteina Cystic Fibrosis Transmembrane
Conductance Regulator (CFTR). Esta proteina tem papel fundamental para carregar
ions pela membrana celular, sendo relacionada com o ajustamento do fluxo de cloro,
agua e sodio (REIS; DAMACENO, 1998).

A mutagdo mais comum € a do AF508, que estda na maioria dos doentes
europeus de raca branca, porém nos brasileiros a frequéncia varia de acordo com a
regido do pais (ROSA et al., 2008). S&o quatro as classificacbes das mutacdes na
mucoviscidose |: as que acarretam em defeito na producéo proteica que modificam o
processamento do RNA, II: as alteracdes no transito proteico intracelular, Ill: as que
causam dano na regulacdo do canal e a classe IV que € as que causam dano na
conducédo do canal de cloro. A principal mutacdo na mucoviscidose é a da classe Il
(REIS; DAMACENO, 1998; CABELLO, 2011).

Na mucoviscidose, a doenca respiratoria deve-se ao aglomerado de muco
espesso, baixo clearance mucociliar, infeccbes pulmonares frequentes e deplecéo
da funcdo respiratéria. A proteina CFTR atua no muco, nas organelas e nas
vesiculas secretoras. Uma das teorias estudada é que o transporte diminuido do
cloro para o fluido periciliar e a alta captacdo de sodio contribuem para que o muco
figue desidratado, o clearance fique baixo e a modificacdo do conteudo i6nico (REIS;
DAMACENO, 1998).

E comum as infeccdes recorrentes por bactérias ha mucoviscidose. O corpo
atua contra essa infeccdo elevando a secre¢do de imunoglobulina G prépria que ao
invés de erradicar o micro-organismo, ele se une ao antigeno criando
imunocomplexos que favorece a inflamacao constante. Ha uma liberacéo intensa de
polimorfonucleares para o lugar da inflamagéao proporcionado pelas citocinas que
nao sdo suficientes para a fagocitose. A elastase neutrofilica, possui funcdo de
eliminar as moléculas que fazem parte do tecido conjuntivo dos pulmdes e as células
epiteliais, altera os processos de defesa dos doentes, e diminui os batimentos dos
cilios, modificando a producao das proteinas mucdides, dividindo o complemento,
ocasionando uma fagocitose ineficaz (REIS; DAMACENO, 1998).

3.3 Bacteriologia da Mucoviscidose

Diversos sao 0os microorganismos que podem ser encontrados nas secrecoes
provenientes do aparelho respiratério dos fibrocisticos, entretanto nem todos tem
funcd@o importante na infec¢cdo pulmonar. Os patdgenos isolados variam de acordo
com a idade do paciente (LUTZ et al., 2011).

As bactérias mais comumente encontradas nas criancas sao Staphylococcus
aureus, Haemophilus influenzae e Streptococcus pneumoniae. Na idade adulta
predominam os oportunistas, principalmente a Pseudomonas aeruginosa, que pode
infectar concomitante a S.aureus. A P.aeruginosa é um patégeno que quando infecta
o fibrocistico, dificilmente ele sera eliminado do organismo. Outro patdgeno bastante
conhecido na mucoviscidose é a Burkholderia cepacia (LUTZ et al., 2011).

O S.aureus costuma ser a primeira bactéria encontrada em exames do
sistema respiratorio das criancas fibrocisticas. Essa relacdo pode ser explicada pois



algumas cepas dessa bactéria possuem maior atracao pelas células fibrocisticas. No
inicio da descoberta da mucoviscidose, quando a expectativa de vida era baixa, 0s
pacientes ocasionalmente morriam por problemas causados pelo S.aureus. Na
década de 40, esse patdgeno foi o maior causador de insuficiéncia respiratorio nos
pacientes doentes menores de 10 anos (LUTZ et al., 2011).

O H. influenzae, assim como o0 S.aureus € encontrado precocemente nas
culturas. Certas pesquisas apontam esse patégeno como o0 mais detectado nas vias
aéreas de criangcas com mucoviscidose e que sua prevaléncia esta em ascendéncia
nas ultimas décadas, sendo maior observada em criancas e lactentes e menos
isolada em amostras de adultos (LUTZ et al., 2011).

A P.aeruginosa é muito relatada como sendo uma bactéria oportunista nas
infeccbes e sua prevaléncia aumenta de acordo com a idade. Supbe-se que a
maioria dos doentes irdo ser infectados por este patdégeno no decorrer da vida,
sendo sua infeccdo relacionada a um pior prognostico. Pessoas mais propicias a
serem infectadas pela P.aeruginosa sdo mulheres, pacientes com infeccéo anterior
pelo S.aureus e as com gendtipo homozigoto delta F508 (LUTZ et al., 2011).

As bactérias do complexo Burkholderia cepacia (CBC) comumente causam
infecgbes respiratdérias nos pacientes com mucoviscidose, sendo algumas
associadas a piora da funcdo respiratéria do doente. Como a CBC podem ser
transmitidas entre fibrocisticos e por sua capacidade de provocar epidemias €
recomendado distanciamento entre pacientes infectados por essas bactérias em
centros especializados em fibrose cistica (LUTZ et al., 2011).

As condutas utilizadas que aumentam a expectativa de vida sdo o uso de
técnicas de biologia molecular, meios de cultura seletivos e a utilizacéo intensa de
antibidticos, sendo a ultima uma das mais eficazes. Entretanto o uso constante da
antibioticoterapia nos fibrocisticos pode causar uma maior resisténcia as bactérias,
evidenciando assim a necessidade da realizacdo de testes bacteriol6gicos para
identificas os principais micro-organismos envolvidos nas infec¢cbes (LUTZ et al.,
2011).

3.4 Manifestacdes clinicas

A mucoviscidose possui uma gama de manifestacdes clinicas muito extensas
por interferir no funcionamento de glandulas exécrinas cada sistema expressa uma
resposta diferente e cada paciente acometido expressa uma resposta especifica. As
manifestacbes podem se expressar de forma precoce, como no periodo pré-natal, ou
de forma mais tardia em uma fase adulta. (FIRMIDA et al., 2011; RIBEIRO et al.,
2002).

Dentre todos os sistemas acometidos o que mais afeta a morbimortalidade
sdo as causas relacionados com o aparelho respiratério (RIBEIRO et al., 2002;
ROSA et al, 2008). As principais manifestacdes sao a tosse, desnutricdo e a diarreia.
Uma das manifestacbes iniciais mais comuns que se deve suspeitar de
mucoviscidose é a disfuncdo nutricional, principalmente quando o paciente possui
uma nutricdo adequada (REIS; DAMACENO, 1998; FIRMIDA et al., 2011).

Os danos causados no sistema respiratorio sdo de carater progressivo e de
variavel intensidade. A evolucéo clinica na doenca pulmonar € estabelecida pela
viscosidade do muco e da diminuicdo do clearance mucociliar o que confere maior
chance de adquirir doengcas como a pneumonia, bronquite, sinusite, bronquiectasia
(RIBEIRO et al., 2002; ROSA et al., 2008). O acumulo de muco espesso torna o



ambiente propicio para o crescimento bacteriano resultando em infeccbes que
aumenta ainda mais as obstrugdes e as secrec¢des (DO PRADO, 2011).

A colonizacdo bacteriana contribui para a impactacao periférica do muco,
desorganizacao ciliar e metaplasia epiteliar bronquica. Assim acarretam em rolhas
mucopurulentas nos bronquiolos e brénquios com acumulo de células linfocitarias.
As complicagbes mais comuns sdo o empiema, as atelectasias, pneumotorax,
hemoptises, enfisema, fibrose pulmonar. Na maioria dos pacientes, a doenca evolui
para o cor pulmonale (RIBEIRO et al., 2002; DO PRADO, 2011).

Uns dos sintomas mais comuns s80 a tosse crbnica e 0 escarro mucoso
espesso. Pode se observar roncos ou sibilos por obstrugdo e um térax abaulado,
geralmente em lactentes. A radiografia de torax € um método diagndstico importante
onde pode ser inicialmente visualizado sinais de hiperinsuflacdo e obstrucéo e mais
tardiamente a destruicdo do parénguima e abscessos. Os lobos mais acometidos
normalmente sédo o superior e o0 médio (REIS; DAMACENO, 1998).

As manifestacfes do trato gastrointestinal estdo associadas a insuficiéncia
pancreatica. A mé digestdo dos nutrientes ocorre, pois 0s tampdes mucosos que
obstruem os canaliculos pancreéaticos bloqueiam a saida das enzimas para o
duodeno. Ocorre, também, a baixa secrecdo de bicarbonato que diminui o Ph do
duodeno acarretando na mé-absorcédo (ROSA et al., 2008).

Na grande maioria dos pacientes com mucoviscidose 0 pancreas € incapaz
de secretar a quantidade necessaria de enzimas para digestdo adequada, causando
um excesso de proteinas e gorduras que afetam o crescimento e gera deficiéncia
das vitaminas A, D, E, K. (ROSA et al., 2008). A disfungédo do pancreas na maioria
dos pacientes comeca antes mesmo do nascimento, acometendo quase 90% dos
enfermos apés 1 ano de idade (MACHADO; RICACHINEVSKY, 2011).

A apresentacdo mais caracteristica da insuficiéncia pancreética é a sindrome
disabsortiva, que tem como sintoma principal a esteatorreia, que pode ser descrita
como grande volume de fezes, gordurosas e de odor fétido (FIRMIDA et al., 2011,
MACHADO; RICACHINEVSKY, 2011). Outros sinais que podem ser citados sao a
distensdo abdominal, flatuléncias, fraqueza muscular, baixa quantidade de tecido
gorduroso subcuténeo, ascite, edema periférico, desnutricdo, prolapso retal
MACHADO; RICACHINEVSKY, 2011; REIS et al., 2000). Entretanto, em algumas
situacdes a esteatorreia pode estar ausente, sendo o Unico problema visualizado a
dificuldade de ganho de peso (FIRMIDA et al., 2011; MACHADO; RICACHINEVSKY,
2011).

A apresentacdo inicial da IP é o ileo meconial, estando altamente associado
com a mucoviscidose. Dessa forma em todo lactente que se encontra esse estado,
deve ser tratado como fibrose cistica (RIBEIRO et al., 2002). Nos pacientes que néo
se encontram insuficiéncia pancreatica, pode ser observado pancreatite aguda e
cronica, porém € de baixa manifestacdo (FIRMIDA et al., 2011). Fibrocisticos com
melhor quadro pancreatico geralmente possuem doenca pulmonar mais branda
assim como o perfil nutricional (MACHADO; RICACHINEVSKY, 2011).

Muitos artigos relatam a alta prevaléncia da constipagdo intestinal em
pacientes fibrocisticos. Esse sintoma pode ser o Unico existente ou ainda pode
anteceder a sindrome de obstrugéo intestinal distal. Algumas pesquisas divulgaram
gque com o0 aumento da temperatura vem o0 aumento das hospitalizagbes por
constipacdo, 0 que aponta a relacdo entre este sintoma e a desidratacdo, o que
presumivelmente causa um adensamento de muco produzido pelas células do célon
(STEFANO et al., 2020).



Uma pequena porcentagem de pacientes pode desenvolver uma forma
edematosa devido a baixa quantidade de proteina. Comumente afeta lactentes que
por manifestarem diarreia crénica sao diagnosticados com diarreia cronica, sendo
introduzido na dieta o leite de soja (ATHANAZIO et al., 2017).

O acometimento hepatico associado a mucoviscidose esta crescendo a
medida que a expectativa de vida dos pacientes aumenta, porém a prevaléncia dela
ainda é menor que as manifestacfes respiratérias e pancreaticas. Ele acomete um
namero maior de pacientes masculino do que feminino e inicia-se a partir dos 10
anos (MACHADO, RICHACHINEVESKY, 2011).

A primeira manifestacdo hepética costuma ser a colestase jA no neonato e
ocorre devido ao ileo meconial e nutricdo parenteral extensa. Pode ser visto,
também, a microvesicula biliar consequéncia da obstrucdo ductal por bile espessa
(MACHADO, RICHACHINEVESKY, 2011).

Alguns pacientes podem desenvolver célculos biliares, nos quais sdo mais
comuns do que na populacdo em geral, e cirrose hepatica devido a disfuncdo do
metabolismo dos sais biliares, favorecendo a doenca hepética Os hepatdcitos
lesionados causam alteracdo na producdo da vitamina D o que impacta no
metabolismo do calcio resultando na doenca 6ssea (ROSA et al., 2008).

Uma importante complicacéo € a deplecdo de massa 0ssea que eleva 0 risco
de fraturas que estédo associados a falta de atividade fisica, a gravidade do quadro, o
uso cronico de glicocorticoides, a alteracdo no metabolismo do célcio, o
hipogonadismo, uma formacdo diminuida de massa 6ssea no periodo infantil, a
grande quantidade de citocinas inflamatorias (ROSA et al., 2008).

No neonato com os ductos biliares extra-hepaticos obstruidos por secrecao
espessa ocasiona estase intra-hepdatica que leva a um quadro de ictericia
prolongado, sendo chamado de sindrome da bile espessa. O progndstico varia,
podendo evoluir para uma faléncia da funcdo hepética, cirrose precoce
hepatomegalia, esteatose associada a desnutricdo, deplecao de acidos graxos e até
resisténcia a insulina. A congestdo hepatica pode ocorrer devido a hipoxia crénica
causada pela insuficiéncia cardiaca esquerda (FIRMIDA et al., 2011; MACHADO,;
RICACHINEVSKY, 2011).

Na pediatria, encontram-se alteracdes desse sistema por meio de exames de
rotina, nos quais devem ser realizados anualmente. Os achados iniciais nos exames
sdo alteracBes na fosfatase alcalina, transaminases e a gama glutamiltransferase
(GGT). Os fibrocisticos podem apresentar esplenomegalia e hepatomegalia. O dano
especifico do figado € a fibrose biliar focal pelo bloqueio incompleto dos ductos
biliares inta-hepaticos, podendo assim ser explicado porque muitos pacientes nao
desenvolvem sintomas (MACHADO; RICACHINEVSKY, 2011).

3.5 Diagnéstico

O rapido diagnostico de mucoviscidose é fundamental para que seja realizado
precocemente o tratamento necessario e estimar o prognostico do paciente (REIS;
DAMACENO, 1998). Além das manifestacbes caracteristicas da doenca que
insinuam o diagnostico, ha no Brasil a triagem neonatal e os centros de referéncia
disponibilizados para o acompanhamento clinico dos pacientes (ATHANAZIO et al.,
2017; REIS; DAMACENO, 1998).

A triagem neonatal é uma forma de identificar pacientes que possuem 0 risco
de desenvolver a doenca, entretanto ndo é um teste confirmatdrio. No caso da



fiborose cistica, o teste é quantitativo e dosa duas vezes o0 tripsinogénio
imunorreativo, sendo realizada a primeira dosagem até 5 dias de vida e a Ultima em
até 30 dias de vida. Apoés dois resultados positivos, o proximo teste a ser feito € o do
suor (ATHANAZIO et al., 2017; SOUZA et al., 2002).

O teste do suor pode confirmar ou afastar a mucoviscidose. E confirmado
apos duas dosagens sendo o valor maior ou igual a 60mmol de cloreto no suor pelo
meétodo de iontoforese por pilocarpina realizado entre a quarta e a sexta semana de
vida (ATHANAZIO et al., 2017; REIS; DAMACENO, 1998). A gravidade da doenca
ndo esta associada a quantidade de ions no suor (RIBEIRO et al., 2002). Outra
opcdo é constatar duas alteracdes associadas a fibrose cistica e os exames de
funcéo da proteina CFTR (ATHANAZIO et al., 2017).

A dosagem de sodio pode ser realizada em casos de duvida no resultado do
exame do cloro no suor, entretanto ndo é recomendada de maneira isolada. Nos
fibrocisticos, o cloro e o sédio estdo aumentados e a diferenca entre ambos néo
deve ser maior que 20mmol/L (REIS; DAMACENO, 1998).

E importante que os portadores da mucoviscidose realizem o exame genético
que distingue as mutacfes, pois ajuda no prognostico e diagndstico e permite um
plano terapéutico especifico, ja que existem certas medica¢cdes que atuam em
determinadas mutacdes (ATHANAZIO et al., 2017). Ele que identifica a doenca ao
confirmar duas mutacdes especificas da mucoviscidose, sendo importante no doente
com teste do suor inconclusivo, porém com quadro clinico positivo. Entretanto € um
exame caro e pouco realizado no pais (RIBEIRO et al., 2002).

Os pacientes ja diagnosticados devem ser referenciados para centros
especializados para que ocorra um planejamento multiprofissional a fim de evitar ou
tratar infeccbes do trato respiratério precocemente e orientar um plano nutricional
(ATHANAZIO et al., 2017).

Uma pessoa portadora de insuficiéncia pancreatica pode apontar o
diagnéstico de mucoviscidose, ja que boa parte dos pacientes tem IP. Entre os
testes que podem ser utilizados para tal diagnostico, estdo o teste da secretina
pancreosimina que observa as enzimas pancreaticas, o pH e quantifica o
bicarbonato no suco duodenal, a dosagem da gordura fecal, o coeficiente de
absorcao de gordura, o esteatdcrito e a microscopia (RIBEIRO et al., 2002).

Ha a deteccdo de enzima nas fezes que pode ser realizado através da
quimiotripsina, porém essa ndo deve ser utilizada em criancas que repdem enzimas,
através da elastase, que possui 6tima especificidade e sensibilidade, porém tem
custo elevado, através da lipase imunorreativa, que pode ser realizado em pacientes
que realizem a reposicéo enzimética e por ultimo o nitrogénio fecal (RIBEIRO et al.,
2002).

Ja a deteccéo de enzimas no sangue, como ja foi dito pode ser realizado pela
tripsina imunorreativa, que é o método utilizado no teste do pezinho, através da
proteina associada a pancreatite, que € um bom método quando associado a outros
exames e a dosagem de triglicerideos que identifica o funcionamento do pancreas
(RIBEIRO et al., 2002).

O diagnostico pré-natal é utilizado quando se conhece a mutac¢des dos pais e
realiza-se em familias ja portadoras da doenca. E coletado células fetais na 102
semana de gestacao por bidépsia ou por amniocentese na 173semana. A descoberta
da doenca ocorre quando se examina o DNA pelo PCR (RIBEIRO et al., 2002).

Entretanto, ndo € sempre que se conhecem 0s genes mutantes dos
familiares, realizando-se, assim, a analise indireta pelo polimorfismo intragénico.



Nesse caso, 0s pais devem possuir um filho com mucoviscidose. Para um
diagnéstico preciso, € indicado utilizar ambos os métodos (RIBEIRO et al., 2002).

3.6 Complicagdes

A hemoptise é uma complicacdo comumente vista em pacientes em estagio
avancado da doenca pulmonar e esta relacionado a constante inflamacédo das vias
aéreas que levam a criacdo de novas artérias de origem brénquica. O aspecto do
sangue varia com a magnitude da infeccdo, da pressdo dos vasos sanguineos, a
deplecdo de vitamina K e a plaguetopenia. A hemoptise pode ser classificada como
leve, leve a moderado, maci¢co ou recorrente. Cultura positiva para S.aureus no
escarro e diabetes sdo alguns dos fatores de risco ligados hemoptise (SCATTOLIN;
RICACHINEWSKY, 2011).

A conducdo de um caso de hemoptise se baseia na reposicdo de volume. E
indicada a interrupcdo de medicamentos que alteram a funcdo plaquetaria e
examinar se ha hipovitaminose K. Por ser uma complicacdo de um quadro infeccioso
pulmonar, devem-se prescrever antibiéticos e caso seja um sangramento macico,
faz-se necessario a internacdo hospitalar (SCATTOLIN; RICACHINEWSKY, 2011).

A aspergilose broncopulmonar alérgica € causada pelo fungo Aspergillus, que
pode estar presente na agua, nos legumes, no solo. O fungo pode ser facilmente
disseminado pelo ar, consequentemente causando a infeccdo. A doenca pode se
expressar de varias formas de aspergilose ou até mesmo como aspergiloma no
sistema respiratorio. A infeccdo pelo fungo aspergillus ndo tem associacdo com a
gravidade da funcao pulmonar (SCATTOLIN; RICACHINEWSKY, 2011).

O quadro clinico é baseado na febre, dispneia, dor pleuritica, sibilos, tosse
produtiva. A precoce terapia € importante para evitar agravos pulmonares
irreversiveis, como fibrose e bronquiectasia. Para isso faz-se uso dos antifiingicos e
corticoesterdides (SCATTOLIN; RICACHINEWSKY, 2011).

O pneumotdrax é uma complicagdo mais comum nos individuos adultos e
estd relacionado a obstrucdo brénquica e pode ser um fator indicativo de um
prognostico ruim. A suspeita de um quadro de pneumotdrax em doentes com uma
piora clinica repentina com dor pleuritica e piora da funcdo pulmonar. O manejo
terapéutico se faz com oxigenoterapia e antibioticoterapia. Nos pacientes instaveis
indicado a drenagem de torax (SCATTOLIN; RICACHINEWSKY, 2011).

A sindrome da obstrucao intestinal distal (SOID) acomete todas as idades e é
uma das mais frequentes complicacdes do trato gastrointestinal. Em pacientes com
passado de ileo meconial em idade neonatal, € comum observar recorréncia deste
quadro. Muito dos afetados manifestam insuficiéncia pancreatica (SCATTOLIN;
RICACHINEWSKY, 2011).

A SOID pode ser classificada como completa quando o paciente apresenta
vomitos biliares, obstrucdo do trato intestinal, distensdo do abdome, exames de
imagem que evidenciam padrdo hidroaéreo e fezes na ampola ileocecal. E a
incompleta é definida também pela presenca de fezes sem obstrucao global com dor
ou distensdo abdominal. O tratamento € feito com medicacdes laxativas ou enema
ou gastrografina oral para aqueles que nao apresentam vOmitos ou obstrucéo
completa (SCATTOLIN; RICACHINEWSKY, 2011).

3.7 Tratamento



O tratamento do fibrocistico deve contar com uma equipe multiprofissional e
deve ser conduzido em centros especializados. O bom progndéstico esta relacionado
a boa adesdo ao tratamento. No plano terapéutico deve constar um tratamento
continuo e precoce que previna infeccbes e evite complicacbes (RIBEIRO et al.,
2002).

A mucoviscidose é uma patologia que demanda um acompanhamento
longitudinal e constante. Dessa forma, é importante a participacdo da familia no
tratamento do paciente e o apoio mutuo entre eles e a equipe multidisciplinar, para
que todos os cuidados sejam ofertados a ele a partir da realidade em que o
fibrocistico esta inserido e para que a crianca entenda melhor a doenca trazendo
beneficios terapéuticos a ele (ALVES, BUENO; 2018).

O exercicio fisico € importante para um bom prognéstico do paciente
fibrocistico, uma vez que tem uma melhora funcional e postural significativa e
preserva a autoestima do doente. Sugere-se uma regularidade de 3 a 5 vezes na
semana por periodos de 20 a 30 minutos. A realizacdo dos exercicios, aerébicos e
anaerobicos, deve estar inclusa até mesmo nas hospitalizacbées (ATHANAZIO et al.,
2017).

A fisioterapia respiratoria faz parte do tratamento do fibrocistico desde o seu
diagnéstico e ajuda no prognéstico da doenca devendo ser realizada diariamente e
particularizada para cada individuo. Uma das bases do tratamento esta relacionada
a melhora do clearance mucociliar (DE CASTRO; FIRMIDA, 2011; GOMIDE et al.,
2007).

A doenca pulmonar crénica € uma das maiores causas de morbimortalidade
relacionada a mucoviscidose. O sistema respiratério € afetado pela producao
excessiva de muco espesso dentro dos bronquiolos, dificultando o transporte dessa
secrecdo pelo sistema de defesa mucociliar. Assim a parede bronquica fica
obstruida, causando um déficit ventilatério e danos na troca gasosa. A fisioterapia
respiratoria auxilia na desobstrucdo do sistema respiratério e melhora a ventilagdo
pulmonar, evitando, também, o acumulo de microorganismo no muco (GOMIDE et
al., 2007; DO PRADO, 2011).

Esse muco, quando infectado pode causar bronquiectasias devido as
proteases e citocinas contidas nessas secre¢cfes que danificam o tecido pulmonar.
Dessa maneira, é visivel a necessidade da fisioterapia, como uma das formas de
tratamento para proporcionar uma boa qualidade de vida aos portadores dessa
doenca (GOMIDE et al., 2007; VERONEZI; SCORTEGAGNA, 2011).

Entre algumas das técnicas utilizadas na fisioterapia respiratério da
mucoviscidose estdo: a drenagem postural, percussé@o pulmonar manual, percussao
e vibracdo mecanica, pressdo expiratoria positiva oscilatéria- flutter, técnica da
expiracao forcada, drenagem autogénica (VERONEZI; SCORTEGAGNA, 2011; DO
PRADO, 2011; GOMIDE et al., 2007). Entretanto, antes de iniciar alguma técnica,
recomenda-se utilizar um mucolitico para melhor eliminacdo do muco (VERONEZI,
SCORTEGAGNA, 2011). Ja os corticoides e os antibioticos serdo utilizados apos as
manobras (GOMIDE et al., 2007).

Existe, porém, uma grande dificuldade para realizar a FR em criancgas, ja que
a execucao das técnicas no dia-a-dia depende dos pais. Dessa forma, € importante
esclarecer e exemplificar todas as manobras a serem realizadas com a ajuda de
uma equipe multiprofissional para organizar uma rotina, melhorando a adesao de
toda a familia (FEITEN et al., 2016). Assim, a FR € um processo importante por
oferecer melhor qualidade de vida e resisténcia, prevencdo de complicacdes e
diminuicao de danos (DO PRADO, 2011).



Em se tratando da parte nutricional, ndo deve ter nenhuma restricdo
alimentar. Caso a ingesta alimenticia do paciente seja insuficiente, recomenda-se a
suplementacdo oral. Em alguns casos a doenca pulmonar prejudica o estado
nutricional, assim, é necessario evitar infecgdes e realizar um vigoroso tratamento
pulmonar (REIS; DAMACENO, 1998).

Em pacientes com insuficiéncia pancreatica, uma simples reposicao
enzimatica pode garantir o tratamento. Normalmente € calculado 250U a 500U por
quilo do doente, nas refeicdes, com objetivo de ganho ponderal suficiente e controle
da gordura nas fezes. Deve ser acompanhado o resultado pela melhora do paciente,
como alteracdo na aparéncia das fezes e ganho ponderal. E importante a
suplementacdo vitaminica, uma vez que a insuficiéncia pancreatica causa
hipovitaminoses (DE CASTRO; FIRMIDA, 2011; REIS; DAMACENO, 1998).

Para tratamento da doenca hepatica, é utilizado o acido ursodesoxicolico na
dose de 15-30mg/kg/ dia que ajuda, também, na diminuicdo do colesterol e
triglicéres (REIS; DAMACENO, 1998).

A terapia antimicrobiana pode ser realizada apenas no enfoque terapéutico de
exacerbacbes pulmonares ou pode ser feito de forma continua para evitar a
propagacao de bactérias nos fibrocisticos com maior numero de exacerbacdes em
curtos periodos. O tratamento € baseado nas bactérias mais comuns da doenca, por
exemplo, a Pseudomonas aeruginosa, Haemophylus influenza e S.aureus (REIS;
DAMACENO, 1998).

No tratamento da infeccdo por S.aureus é comumente utilizado a oxacilina,
tendo como alternativa a clindamicina. Na infeccdo por H. influenza utiliza-se a
amoxicilina e jA no plano terapéutico para erradicacdo da P.aeruginosa pode ser
prescrito a ceftazidima (REIS; DAMACENO, 1998). Quando os pacientes possuem
infeccdo cronica pelo S. aureus ou P.aeruginosa orienta-se realizar a internacédo a
cada meses por 15 dias cada, para realizar antibioticoterapia venosa com esses trés
medicamentos, a ceftazidima, amicacina e oxacilina (RIBEIRO et al., 2002).

No tratamento da infec¢cdo por micobactérias ndo tuberculosas devem ser
prescritos trés antibidticos, sendo um deles um macrolideo. A terapia deve ser
especifica para cada espécie da micobactéria (ATHANAZIO et al., 2017).

A nebulizac&o diaria com medicamentos esta inclusa no projeto terapéutico
da doenca pulmonar para evitar doencas pulmonares, sendo indicado para todos 0s
fibrocisticos. Os equipamentos a serem utilizados sdo os nebulizadores e aqueles
presentes na fisioterapia respiratoria para a retirada do acumulo de muco. Deve-se
ensinar aos pacientes e familiares a importancia da antissepsia e limpeza dos
equipamentos com o intuito de evitar infeccdo dos nebulizadores. Dessa forma,
sugere-se a desinfecc¢do dos dispositivos com agua fervida, élcool isopropilico ou a
70% ou o peroxido de hidrogénio 3% (ATHANAZIO et al., 2017).

O manitol e a solucéo hipertdnica salina sdo agentes que modificam algumas
qualidades do muco. O uso duas vezes ao dia do manitol melhora a funcéo
respiratéria e diminui as exacerbacdes pulmonares e ima melhora no bem-estar
geral do paciente. J4& o manitol esta relacionado a diminuigdo da necessidade de
terapia com nebulizagdo, melhora o quadro clinico respiratorio do paciente
(ATHANAZIO et al., 2017).

Outra forma de evitar uma deterioracdo pulmonar no paciente € a utilizacdo
da imunizacdo antiviral contra influenza resultando em um menor numero de
infeccBes e menor decaida das fun¢des pulmonares (REIS; DAMACENO, 1998).

O Ministério da Saude aprovou outros medicamentos que ajudam na funcao
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pulmonar dos pacientes, a alfadornase e a tobramicina. A alfadornase é uma



medicacdo que afirma proporcionar uma melhora no bem-estar global do paciente,
evitando exacerbag¢fes pulmonares. Ela é indicada em individuos maiores de 6 anos
diagnosticados com mucoviscidose (ATHANAZIO et al., 2017).

Ja a tobramicina é um antibiético também indicado para maiores de 6 anos
com diagnéstico de fibrose cistica que deram positivo para P. aeruginosa em cultura
de muco respiratorio e em casos de infeccdo crbnica por esse mesmo
microorganismo. E aconselhado que essas medicacdes devam ser prescritas por
médicos que trabalhem em centros de referéncia, para que possa ser assistidos pelo
proprio local (ATHANAZIO et al., 2017).

Progressos foram feitos na é&rea terapéutica de doencas raras, e a
mucoviscidose € um exemplo disso. Em 2012 um novo medicamento surgiu, 0
ivacaftor, um modulador da proteina CFTR que aumenta a atividade desta proteina
na superficie celular e pesquisam indicam a melhora da func&o pulmonar com o seu
uso (AMARAL; REGO, 2020).

O uso de broncodilatadores € indicado anteriormente a fisioterapia respiratéria
para distensdo das vias aéreas. O uso continuo deve ser prescrito para aqueles que
possuem melhora da funcdo pulmonar apés a sua inalacdo (REIS et al., 2000).
Estudos com corticoesterdides mostraram alguns efeitos colaterais que diminuem a
sua recomendacéao diaria, sendo indicado em alguns casos que o paciente alem da
mucoviscidose possui asma (REIS et al., 2000; RIBEIRO et al., 2002).

Em pacientes com a func¢do pulmonar debilitada, se espera uma hipertenséo
pulmonar e baixa concentracdo de oxigénio no sangue, fazendo-se necessario a
oxigenoterapia. Preconiza-se seu uso em pressao arterial de oxigénio em um valor
abaixo de 55mmHg ou abaixo de 59mmHg quando identificados aumento da
guantidade de hemacias, hipertensdo pulmonar, edema nas pernas ou sobrecarga
do ventriculo direito (DE CASTRO; FIRMIDA, 2011).

4. CONCLUSAO

O presente artigo em conjunto com a revisdo da literatura apresenta a
importancia do tema supracitado. E observado que ocorreu um aumento expressivo
da expectativa de vida dos pacientes com mucoviscidose relacionado aos vastos
estudos cientificos que proporcionaram maior compreensdo da doenca e,
consequentemente, melhor manejo da patologia. Deve-se destacar a importancia da
triagem neonatal que contribui para o precoce diagnéstico e introducdo de medidas
eficazes que previnem complicacbes. Como a mucoviscidose € uma doenca que
pode acometer diversos sistemas, 0 tratamento multiprofissional se mostra
necesséario desde o diagndstico para que a desnutricdo e a degradacdo da fungéo
pulmonar nédo ocorram.

Dessa forma, conclui-se que é de extrema importancia iniciar essa discussao,
bem como enaltecer um tema tdo fundamental da medicina, a fim de estabelecer o
diagnostico e tratamento precoces da doenca, objetivando a reducdo de
complicagbes e aumento da sobrevida. Além disso, é necesséaria a criagdo de
centros de tratamento especializados para fibrocisticos, que proporcionem a
integracéo de diversas areas para assegurar a assisténcia, ndo sé ao paciente, mas
também a sua familia, consequentemente tendo melhores resultados e reducéo da
morbimortalidade.
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