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RESUMO

A Fibrose Cistica (FC) consiste em uma doenca genética cronica
autossdmica e recessiva, caracterizada pela producao de secrecoes
viscosas, especialmente nos pulmaoes e no sistema digestivo. A inves-
tigacdo da FC inicia-se no teste do pezinho e é confirmada pelo teste
do suor ou pela analise molecular do gene CFTR. O objetivo deste re-
lato de caso é descrever a conduta terapéutica frente a exacerbacao
dessa doenca em uma paciente do sexo feminino, 11 anos, internada
no Hospital Municipal Dr. Munir Rafful (Volta Redonda). As bases de
dados utilizadas foram Pubmed/MEDLINE e SciELO. Dados do pron-
tuario eletrénico e resultados de exames também foram descritos. A
paciente foi admitida com tosse secretiva e febre aferida de 39,8°C ha
3 dias. Durante a internacao, manteve-se o uso de medicacées conti-
nuas e iniciou-se tratamento com Salbutamol, Azitromicina e Amoxi-
cilina com Clavulanato. Posteriormente, devido a boa evolucao, teve
alta hospitalar com prescrigcdo de Amoxicilina com Clavulanato.

Palavras-chave: fibrose cistica. relato de caso. exacerbacdo dos sin-
tomas.

ABSTRACT

Cystic Fibrosis (CF) is a chronic autosomal recessive genetic disease cha-
racterized by the production of viscous secretions, especially in the lungs
and digestive system. CF screening begins with the heel prick test and is
confirmed by the sweat test or CFTR gene molecular analysis. The objec-
tive of this case report is to describe the therapeutic approach to the symp-
toms flare up of this disease in a 11-year-old female patient admitted to Dr.
Munir Rafful Municipal Hospital (Volta Redonda). Data sources included
Pubmed/MEDLINE and SciELO, as well as the patient’s electronic medical
record and test results. The patient was admitted with a secretory cough
and fever of 39.8°C for 3 days. During hospitalization, continuous medica-
tions were maintained and treatment with Salbutamol, Azithromycin and
Amoxicillin-Clavulanate were initiated. Due to clinical improvement, she
was later hospital discharged on Amoxicillin-Clavulanate.
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1 CONTEXTO

A fibrose cistica (FC) é uma doenca genética autossdmica recessiva de curso crénico que afeta mul-
tiplos sistemas, em especial os aparelhos pulmonar e digestivo (PROCIANQY, E. DAF. A.; LUDWIG NETO,
N.; RIBEIRO, A.F,2022). A condicio ocorre devido aumadisfuncdo da proteina reguladora de conduténcia
transmembrana (CFTR), presente nos canais de cloro e bicarbonato localizados na porcéo apical das cé-
lulas epiteliais de diversos érgaos (ATHANAZIO, R. A. et al 2023). Essa disfuncdo aumenta a viscosidade
das secrecoes fisiologicas obstruindo os ductos glandulares de corpo. A patogénese também determina
a perda de funcao de glandulas exdcrinas e a susceptibilidade a infeccbes respiratérias agudas e crénicas
(Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas da Fibrose Cistica, Brasil, 2024).

A formacao e acumulo de muco espesso aumenta a predisposicio a infeccoes pulmonares croni-
cas, disfuncdes pancreatica e hepatica, além de reducio da fertilidade. Algumas manifestacdes clinicas in-
cluem: acometimento pulmonar obstrutivo, crénico e progressivo, sinusite, cirrose biliar, diabetes mellitus
relacionada a FC (DRFC), insuficiéncia pancreatica exocrina e desnutricdo (DICKINSON, K. M.; COLLACO,
J. M, 2022). Segundo Goss, essas manifestacdes se associam a uma reducdo da qualidade de vida com ele-
vada morbidade e mortalidade, principalmente quando relacionadas as exacerbacdes pulmonares, uma
vez que estes pacientes sdo mais suscetiveis a infeccoes graves e prolongadas.

No Brasil, a investigacdo da fibrose cistica € iniciada na triagem neonatal a partir do teste do pezi-
nho com a dosagem do tripsinogénio imunorreativo (TIR), assim como indicada na suspeita clinica devido
a manifestacoes da doenca, mesmo sem histoérico familiar positivo para FC. A confirmacao do diagnéstico
é feita por meio do teste do suor ou pela anélise molecular do gene CFTR (Protocolo Clinico e Diretrizes
Terapéuticas da Fibrose Cistica, Brasil, 2024). O tratamento baseia-se nos moduladores da proteina CFTR.
Ainda que incurdvel, a fibrose cistica pode ser mais bem manejada com o auxilio da terapéutica multidis-
ciplinar, envolvendo especialistas das areas de endocrinologia, gastroenterologia e otorrinolaringologia
(ATHANAZIO, R. A. et al., 2023).

2  APRESENTACAO DO CASO

Paciente, sexo feminino, 11 anos, 23 kg, proveniente de Volta Redonda, Rio de Janeiro. Admitida
no Pronto Socorro Infantil (PSI) do Hospital Municipal Dr. Munir Rafful (HMMR), acompanhada pela mae,
no dia 27 de julho de 2024, com relato de tosse produtiva e episddio de febre aferida (39,8°C), ha 3 dias,
evoluindo com piora do estado geral. Nega vomitos, diarreia e outros sintomas. Fez uso de Dipirona em
domicilio. Mae afirma quadro gripal semelhante entre membros familiares de convivio intimo. A paciente
é portadora de fibrose cistica. Atualmente, faz uso de Seretide, Alfadornase, Tobramicina, Colistimetato e
nebulizacdo com solucdo salina 7%.

A avaliacdo clinica inicial, a escolar apresentava-se em bom estado geral, ativa, reativa, corada,
hidratada, anictérica, acianética e afebril. Paciente tranquila e cooperativa ao exame fisico. Nuca livre. Ao
exame do aparelho pulmonar, foi constatado murmdurio vesicular universalmente audivel, presenca de es-
tertores difusos e discreto esforco respiratério que, segundo a mae, assemelha-se ao esforco normal da
respiracao da paciente. Orofaringe sem alteragdes. A avaliacdo dos sistemas cardiovascular e abdominal
mostraram-se sem alteracdes pertinentes.

Para melhor compreensao do caso, faz-se necessario conhecimento sobre a histéria patolégica pre-

gressada paciente. Apds internacoes constantes desde o 2° més de vida, o diagnéstico de fibrose cistica foi
realizado aos 5 meses de idade e o tratamento enzimatico é realizado desde o0 6° més.
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Ainda no PSI, foi levantada a hipétese diagnéstica de quadro de fibrose cistica exacerbado acom-
panhado por quadro de pneumonia. Optou-se por iniciar medidas de isolamento e internacao da paciente
para melhor investigacdo e manejo do quadro. Foi iniciado Azitromicina e Amoxicilina com Clavulanato,
assim como Salbutamol 100 mcg como resgate de 6/6 horas. Mantiveram-se as medicacdes de uso conti-
nuo e instalou-se suporte de oxigénio por meio de cateter nasal a 1L/min, assim como solicitou-se vigilan-
ciarespiratoria.

Ao segundo dia de internacao, paciente manteve-se estavel com padrao respiratorio basal, afebril
e com saturacao de oxigénio variando entre 93-96% em cateter de oxigénio. Houve relato de aceitacao
alimentar parcial. Foram programadas estratégias para melhor manejo do quadro, como: vinculacdo da
paciente ao ambulatorio de pediatria do HMMR para atualizacdo vacinal (vacinas Pneumo 23, ACWY,
Covid e Influenza nio realizadas) e acompanhamento regular na cidade de Volta Redonda; tentativa de
comunicacao com o IFF/Fiocruz-RJ, onde a paciente faz acompanhamento com pneumologista, para obter
mais dados sobre sua doenca de base e histéria patologica pregressa; e vincula-la ao servico de psicologia
do,uma vez que existe relato de disturbios alimentares e ideagdes suicidas. A conduta medicamentosa foi
mantida e optou-se pelaretirada do suporte de oxigénio.

As condutas no terceiro e quarto dia de internacao basearam-se em vigilancia do estado geral da pa-
ciente, que se manteve estavel e com boa aceitacio alimentar. Paciente manteve-se afebril, mas foi observado
uma variacao significativa dasaturacio entre 83-97% em ar ambiente. Restante do exame fisico sem alteracoes
pertinentes. As drogas terapéuticas prescritas foram mantidas, assim como as medicacdes de uso continuo.
Optou-se por solicitar hemocultura, dosagem de proteina C reativa, exame de urina (EAS) e urocultura.

No quinto dia de internacao, apds paciente ter se mantido estavel durante a internacao, saturando
entre 94-96% em ar ambiente e com o quadro de exacerbacdo controlado, foi realizada a ultima dose de
Azitromicina e, apés exame fisico geral inalterado, optou-se por alta hospitalar. Foi prescrito esquema de
antibioticoterapia com Amoxicilina com Clavulanato por mais 5 dias para ser feito em domicilio.

3 DADOS COMPLEMENTARES

No dia da admissdo ao pronto socorro infantil, foram realizados exames laboratoriais (27/07) que
mostraram os seguintes resultados: Hemacias 4810000/mm,; Hemoglobina 13,6 g/dL; Hematdcrito
40,4%; Leucocitos 25720/mm,; Plaguetas 593000/mm,; PCR 5,12 mg/dL. No segundo dia de internacao
(28/08), foi realizada uma gasometria arterial cujos resultados apresentaram: pH 7,43; PCO, 28,3 mmHg;
PO, 86,5 mmHg; Sat O, 97%; HCO, 18,8 mmol/L; BE -4,1; Calcio iénico 0,5 mmol/L; Hematdocrito 26%;
Glicose 129 mg/dL; Lactato 2,5 mmol/L.

Os valores de referéncia sao: Hemacias 4000000-5200000/mm,; Hemoglobina 11,5-14,5 g/dL; He-
mataocrito 36-43%; Leucocitos 4500-13000/mm,; Plaquetas 150000-450000/mm_; PCR < 5 mg/dL; pH
7,35-7,45; PCO, 35-45 mmHg; PO, 83-108 mmHg; Sat O, 95-98%; HCO, 24-28 mmol/L; BE -2,4 a +2,6;
Calcio ibnico 1,15-1,35 mmol/L; Hematécrito 35-45%; Glicose 70-99 mg/dL; Lactato 0,7-2,1 mmol/L.
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4 METODOLOGIA

Para a confeccdo do presente trabalho, a pesquisa foi realizada nos bancos de dados PubMed e
SciElo utilizando os descritores “fibrose cistica”. A busca foi restrita a artigos publicados nos ultimos cinco
anos. Ademais, a anamnese e o exame fisico, além dos registros do prontuario eletrénico da paciente tam-
bém foram essenciais para a elaboracao desse relato de caso clinico. Este trabalho esta sob o escopo do
“Projeto de Educacao no Trabalho para a Satide do Centro Universitario de Volta Redonda - PET-UniFOA’,
registrado no CAAE sob o niimero 30457714.1.0000.5237.

5 TRATAMENTO

Durante a internacao, a paciente permaneceu em isolamento. Foram mantidas as medicacdOes de
uso continuo (Seretide, Alfadornase, Tobramicina, Colistimetato), e foi colocado suporte de oxigénio por
meio de cateter nasal a 1L/min, além de vigilancia respiratéria. O suporte foi retirado no segundo dia de
internacao. Foram iniciadas Azitromicina e Amoxicilina com Clavulanato, além de Salbutamol 100 mcg
como medicacio resgate a cada 6 horas. A paciente recebeu alta hospitalar no quinto dia, com prescricao
de Amoxicilina com Clavulanato por mais cinco dias.

6 RESULTADO E ACOMPANHAMENTO

Atualmente, a paciente faz acompanhamento clinico com o servico de pneumologia do Instituto Fer-
nando Figueira-RJ (IFF/Fiocruz), possui 39% do pulmao funcionante, interna aproximadamente uma vez a
cada ano, sendo a Ultima internacdo entre setembro e outubro de 2023 (segundo informacdes colhidas).

Além disso, foi encaminhada para o servico de fisioterapia e elaborado um relatério a UBSF solici-
tando atualizacdo de seu cartdo vacinal. Atualmente, a escolar segue em acompanhamento no ambulaté-
rio de pediatria geral do HMMR, com o intuito de melhor manejo e acompanhamento do quadro caso ela
necessite passar por novas internacoes hospitalares.

Foi realizado contato com pneumologista do IFF/Fiocruz, que relatou manejo adequado das medi-
cacoes de uso continuo da paciente, assim como foi informado de que a paciente é colonizada apenas por
Staphylococcus aureus, descartando possibilidade de infeccdes por germes multirresistentes. O esquema
terapéutico proposto durante internacao foi considerado suficiente para o quadro atual.

7 DISCUSSAO

E relevante destacar que, embora a paciente tenha apresentado uma resposta clinica satisfatéria
durante ainternacao, ha incongruéncias significativas no manejo da fibrose cistica. Apesar da paciente ser
colonizada apenas por Staphylococcus aureus, o que favorece melhor desfecho, esta apresenta acompanha-
mento ambulatorial inadequado, calendério vacinal incompleto e estado de desnutricdo, o que contradiz a
evolucio clinica favoravel desta internacao.

O tratamento da fibrose cistica exige uma equipe interdisciplinar, com a Nutricido desempenhando
um papel essencial devido a fisiopatologia da doenca. Pacientes com estado nutricional adequado apre-
sentam menor frequéncia de internacdes e melhor qualidade de vida, devido a melhora da funcao pulmo-
nar (MARIOTTI ZANI, E. et al., 2023). Neste caso, a paciente demonstra habitos alimentares inadequados,
evidenciados por um escore de IMC Z-50.
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Ademais, é imprescindivel a integracdo entre nutricionistas, médicos e psicélogos para otimizar o
cuidado, reduzir internacdes e melhorar a qualidade de vida, abordagem necessaria para a paciente, que
atualmente carece desse suporte.

No CRIE, a vacina pneumocdcica 10-valente esta disponivel para todas as criancas com fibrose cistica
até cinco anos, enquanto a 23-valente é oferecida em dose Unica a partir dos 24 meses; ambas, no entanto, ndao
foram aplicadas na paciente (Servico de Referéncia Pediatrico e Adulto do Estado do Espirito Santo, 2016).

O acompanhamento regular é essencial para assegurar a eficicia do tratamento, assim como a atua-
lizacdo da caderneta de vacinacdo. Recomenda-se que o monitoramento clinico ocorra a cada dois ou trés
meses, pratica que nio foi seguida neste caso (Ministério da Saude, 2024). A paciente é atendida apenas
em niveis secundarios de atencdo em um grande centro, sem continuidade de cuidado na atencao prima-
ria, o que torna o acompanhamento esporadico.

8 EXERCiCIOS DE APRENDIZADO

1) Sobre a fibrose cistica na infancia, assinale a alternativa correta:

A) Sua transmissdo genética € autossémica, ndo relacionada ao cromossomo X, e afeta exclusiva-
mente o sexo masculino;

B) O progndstico na infancia é bastante severo, com raros individuos alcancando a adolescéncia;

C) A triagem neonatal permite que o diagndstico seja feito antes do aparecimento das manifesta-
coes clinicas;

D) A doenca afeta somente o sistema respiratorio, levando a alta morbidade.

2) Qual dos seguintes métodos € utilizado para o diagndstico da fibrose cistica?

A) Exame de sangue para deteccdo de anticorpos especificos;

B) Teste do suor para medir os niveis de cloreto;

C) Ultrassonografia abdominal para avaliacio de érgaos internos;

D) Radiografia de torax para verificar a presenca de infeccées pulmonares.

3) Uma pré-escolar de 4 anos acaba de ser diagnosticada com fibrose cistica. Os pais da crianca
gostariam de receber uma orientacao genética, pois pensam em ter outro filho. O médico deve esclare-
cer que o padrao de transmissao genética da fibrose cistica é:

Respostas:

1- C. O teste de triagem neonatal é chamado tripsinogénio imunorreativo, e, por meio dele é possi-

vel diagnosticar a fibrose cistica antes do aparecimento dos sintomas. Com o tratamento multidisciplinar
realizado em centros especializados, houve aumento da sobrevida de muitos pacientes, comisso, a maioria
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consegue alcancar a vida adulta. A doenca acomete tanto o sistema respiratério como outros sistemas,
como o gastrointestinal e o reprodutor, entre outros. Pode afetar ambos os sexos.

2- B. O teste do suor consiste na dosagem de cloreto no suor e é o principal exame para definir
o diagnostico de fibrose cistica. Esta indicado em bebés com resultados positivos na triagem neonatal,
pacientes com sintomas sugestivos da doenca (ex: infeccdes pulmonares de repeticdo) e pacientes com
irmao(a) portador da doenca.

3- Padriao autossdmico recessivo. E autossémico pois a heranca se localiza em um cromossomo
somatico. E recessivo pois para manifestar a fibrose cistica é necessaria a expressio do alelo recessivo em
homozigose.
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