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RESUMO

Fibrose cistica (FC) € uma doenca genética autossdmica recessiva definida pela disfungdo do gene
cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR). A mutacdo no gene CFTR constitui-se
na base das alteragdes encontradas na fibrose cistica (FC), afetando também o sistema
gastrointestinal, em especial o pancreas e o figado. Atualmente mais de 70 mil pessoas sofrem com
essa doenca que afeta diretamente a qualidade de vida desses pacientes. A identificacdo da doenca
em seu estagio inicial e o encaminhamento agil e adequado para o atendimento especializado dao a
atencdo primaria um carater essencial para um melhor resultado terapéutico e progndstico dos casos.
O monitoramento de doencas gastrointestinais deve ser realizado tendo em vista que essas
manifestacdes implicam na dificuldade de absorcdo de agua, vitaminas e proteinas, provocando o
espessamento de secregcdes pancredticas e intestinais. A consequéncia do espessamento esta
diretamente ligada a obstrucdo intestinal e colelitiase biliar como a principal caracteristica de
manifestacdo de doenga hepética. A FC, por peculiaridades de acometimento multissistémico e
cronico, necessita tratamento abrangente e eficaz, que resulte em aumento da expectativa de vida
dos pacientes, com o objetivo de diminuir a progressao da doenca, melhorar o prognéstico e a
sobrevida do paciente fibrocistico. Esse artigo de revisdo destaca os principais pontos sobre a FC, no
que diz respeito a genética, fisiologia e clinica desta doenca.

PALAVRAS-CHAVE: Fibrose cistica. Gastrointestinal. diagnostico.

ABSTRACT

Cystic fibrosis (CF) is an autosomal recessive genetic disease defined by dysfunction of the cystic
fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR) gene. Mutations in the CFTR gene form the
basis of the alterations observed in cystic fibrosis (CF), also affecting the gastrointestinal system,
particularly the pancreas and liver. Currently, more than 70,000 people suffer from this disease, which
directly impacts the quality of life of these patients. The early identification of the disease and the
prompt and appropriate referral for specialized care underscore the essential role of primary care in
achieving better therapeutic outcomes and prognoses. Monitoring gastrointestinal diseases is crucial,
given that these manifestations impair the absorption of water, vitamins, and proteins, leading to the
thickening of pancreatic and intestinal secretions. This thickening is directly linked to intestinal
obstruction and biliary cholelithiasis as the primary features of liver disease manifestation. Due to its
multisystemic and chronic characteristics, CF requires comprehensive and effective treatment aimed
at increasing patients' life expectancy, slowing disease progression, and improving the prognosis and
survival of individuals with cystic fibrosis. This review article highlights the main points about CF
regarding the genetics, physiology, and clinical aspects of this disease.
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RESUMEN

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genética autosomica recesiva definida por la disfuncion
del gen regulador de la conductancia transmembrana de la fibrosis quistica (CFTR, por sus siglas en
inglés). La mutacion en el gen CFTR constituye la base de las alteraciones observadas en la fibrosis
quistica (FQ), afectando también el sistema gastrointestinal, especialmente el pancreas y el higado.
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Actualmente, mas de 70.000 personas padecen esta enfermedad, que impacta directamente en la
calidad de vida de estos pacientes. La identificacion temprana de la enfermedad y la derivacion agil y
adecuada para la atencion especializada subrayan el papel esencial de la atencion primaria en la
obtencion de mejores resultados terapéuticos y prondsticos. ElI monitoreo de las enfermedades
gastrointestinales es crucial, considerando que estas manifestaciones implican dificultades en la
absorcion de agua, vitaminas y proteinas, lo que provoca el espesamiento de las secreciones
pancreaticas e intestinales. Este espesamiento esta directamente relacionado con la obstruccion
intestinal y la colelitiasis biliar, como principales caracteristicas de la manifestacion de enfermedad
hepatica. Debido a sus peculiaridades de afectacion multisistémica y cronica, la FQ requiere un
tratamiento integral y eficaz, enfocado en aumentar la expectativa de vida de los pacientes, reducir la
progresion de la enfermedad y mejorar el prondstico y la supervivencia de los pacientes con fibrosis
quistica. Este articulo de revision destaca los puntos principales sobre la FQ en lo que respecta a la
genética, fisiologia y aspectos clinicos de esta enfermedad.

PALABRAS CLAVE: Fibrosis quistica. Gastrointestinal. Diagndstico.

1. INTRODUCAO

A Fibrose Cistica (FC) é uma doenga genética autossbmica recessiva caracterizada pela
disfungédo do gene cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (cftr), localizado no braco
longo do cromossomo 7, que codifica uma proteina reguladora da condutancia transmembrana de
cloro (CFTR). Trata-se da doenga multissistémica mais frequente em populagdes caucasianas. (')

A FC afeta cerca de 70.000 pessoas no mundo todo. Nos EUA, as mutagbes CFTR refletem
forte relacdo com a Europa. Cerca de 10 mutacdes sdo encontradas com frequéncia mais do que
0,5% e correspondem a 79,7% das mutagdes para FC identificadas. No Brasil, através de
estudo, foi possivel estimar que a incidéncia de FC seja de 1 em cada 7.358 nascidos vivos. Esse
estudo incluiu cinco estados do pais (RS,SC, PR, SP e MG) e detectou uma grande variagado
da incidéncia entre eles. O Rio Grande do Sul apresentou a maior estimativa que foi de 1
caso de FC em cada 1.587 nascidos vivos, enquanto a menor foi a de Sao Paulo: 1 em cada 32.258.
A variagéo encontrada foi atribuida ao grau de miscigenagdo das diferentes regides estudadas.®

A proteina CFTR é encontrada na membrana apical de células epiteliais do trato respiratério,
de glandulas submucosas, do pancreas exocrino, do figado, dos ductos sudoriparos e do trato
reprodutivo, entre outros sitios. Nestes locais, a sua principal fungdo é agir como canal de cloro,
regulando o balanco entre ions e dgua através do epitélio. Embora o problema basico seja 0 mesmo,
o impacto deste comprometimento ¢ diferente de um 6rgéo para outro. )

A mutacdo p. Phe508del, tradicionalmente conhecida como deltaF508, é a mais frequente em
pacientes com FC, estando presente em aproximadamente 66% dos alelos em estatistica mundial. A
maioria das mutacdes restantes do gene CFTR s&o raras, com apenas quatro (p. Gly542X,
p.Gly551Asp, p.Asn1303Lys e p.Trp128X) apresentando frequéncias acima de 1%.* Existem mais
de 2.000 mutacOes identificadas do gene CFTR registradas na base de dados Cystic Fibrosis
Mutation Database. Essas mutacdes sao classificadas conforme o tipo de defeito que causam na
proteina CFTR (maior ou menor expressao, ou alteragdo de sua fungdo nas células epiteliais).® A

existéncia de grande nimero de mutacdes, muitas encontradas em frequéncia muito baixa (menor
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que 0,5 %) , faz com que a correta definicdo do seu significativo clinico seja muito dificil.® As
apresentacgdes clinicas serao dependentes desses efeitos quantitativos ou qualitativos, que exigirdo
solugbes terapéuticas especificas.

As mutacdes do gene CFTR sao categorizadas em seis classes distintas:

- Classe | (producédo): auséncia da proteina ou de proteina truncada, levando a perda
completa ou quase completa da fungdo da proteina CFTR,;

- Classe Il (processamento): sintese de uma proteina imatura, com pouca ou nenhuma
proteina na membrana apical. Nesta classe, a mais frequente é a Phe508del;

- Classe lll (regulacdo): a regulacdo é defeituosa e a proteina ndo pode ser ativada,
apesar de haver expressao de CFTR,;

- Classe IV (condugéo): a condutancia do cloreto é diminuida, apesar de haver sintese e
expressdo da CFTR, com funcado residual da proteina na membrana; pode levar a
fenodtipo de menor gravidade ou FC atipica;

- Classe V (sintese reduzida): sintese da CFTR parcialmente prejudicada, com quantidade
reduzida. Podem levar a fen6tipo de menor gravidade ou FC atipica; e

- Classe VI (degradacédo acelerada): proteina com instabilidade na membrana apical da
célula, com degradagdo 5 a 6 vezes mais veloz do que a observada com proteina
selvagem.

A identificacdo da doenga em seu estagio inicial e 0 encaminhamento agil e adequado para o
atendimento especializado ddo a Atencdo Primaria um carater essencial para um melhor resultado
terapéutico e prognostico dos casos. @ O paciente portador de FC desenvolve mudangas na
viscosidade das secregbes, com a producdo que leva principalmente a ma absor¢cédo, perda de
eletrélitos no suor e alteragdo das secrecoes pulmonares. Essa heterogeneidade envolve diferentes
apresentacgdes clinicas, que variam de leve a grave, as quais podem determinar um resultado letal.

A manifestacéo da FC pode se apresentar no periodo neonatal, mas pode vir a se manifestar
tardiamente na vida. Alguns pacientes ficam assintomaticos por varios anos de vida. ® A
apresentacéo classica de FC é a doencga pulmonar crdnica, insuficiéncia pancreatica exdcrina, ileo
meconial, perda de sal e sindrome de azoospermia obstrutiva. Nos casos sem manifestagdes clinicas
sugestivas de FC no primeiro més de vida, a triagem neonatal pode levar a detecgdo precoce e 0
tratamento imediato da insuficiéncia pancredtica, das deficiéncias nutricionais e do comprometimento
pulmonar.

O algoritmo de triagem neonatal para FC no Brasil baseia-se na quantificagédo dos niveis de
tripsinogénio imunorreativo em duas dosagens, sendo a segunda feita em até 30 dias de vida. Frente
a duas dosagens positivas, faz-se o teste do suor para a confirmacéo ou exclusao da fibrose cistica.
A dosagem de cloreto por métodos quantitativos no suor (= 60 mmol/l), em duas amostras, confirma o
diagnostico. Alternativas para o diagnéstico sao a identificacdo de duas mutagdes relacionadas a

fibrose cistica e os testes de funcéo da proteina CFTR.
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O teste do suor através da iontoforese quantitativa pela pilocarpina € o padrao-ouro para a
confirmacgédo do diagnéstico de FC. Os métodos de coleta sao o procedimento Gibson-Cooke e o
sistema de coleta de suor Macroduct. A amostra € analisada para concentragéo de cloreto e sodio. O
volume de suor minimo aceitavel é de 75 mg no procedimento de Gibson-Cooke e de 15 pl para o
sistema Macroduct. Uma concentragdo de cloreto maior que 60 mmol/l é consistente com o
diagndstico de FC. Os valores de cloreto entre 40 e 60 mmol/l sdo considerados limitrofes. Todo teste
do suor positivo deve ser repetido ou confirmado por analise de mutagdes.®
O Teste do Suor é um método classico que mesmo diante de testes genéticos, mostra ser o mais
utilizado, nao esta livre de discussbes quanto ao seu uso e sua complexidade, jaA que para sua
realizacdo € necessaria a extracdo do suor de filtros de papel e de gazes para coleta-lo , depois
realizar a pesagem das amostras duas vezes e posterior diluigcdo para andalise quimica dos eletrélitos
cloro e sodio que apresentam concentragdo anormal, devido a deficiéncia da proteina que regula a
liberacéo desses eletrolitos.©

O teste genético para a identificagdo das variantes do gene CFTR é preconizado para todos
os pacientes com o diagnostico de FC (teste do suor positivo ou indeterminado). O teste genético
permite elucidar o diagnéstico clinico-laboratorial ou descarta-lo frente a um resultado inconclusivo do
teste do suor, além de prever algumas consequéncias clinicas, como a insuficiéncia pancreatica.
Com o surgimento dos medicamentos moduladores da fungao da proteina CFTR, esse teste torna-se
ainda mais importante ao permitir a identificagao dos pacientes com pelo menos 6 anos de idade que
podem se beneficiar dessas tecnologias. Desta forma ele é fundamental para o aconselhamento
genético, para a investigacado de formas atipicas da FC e para estratégias de diagnostico pré-natal ou
pré-implantacao, em casais de risco. (19

2. AFIBROSE CISTICA E O TRATO GASTROINTESTINAL

Uma das principais queixas dos pacientes portadores de FC é a dor abdominal que tem como
causa a doencga do refluxo gastrico, esofagico, trato biliar, pancreatite e gastrite. A disfuncdo da
proteina CFTR altera os mecanismos de secregéo liquida luminal, modificando assim a viscosidade
do conteudo intestinal. Cerca de 90% dos pacientes com FC, apresenta insuficiéncia pancreatica e os
sinais clinicos estdo associados a ma absorgéo intestinal de nutrientes e gorduras. Alguns sinais
geralmente sdo: esteatorreia, flatuléncia, distensdo abdominal, desnutrico e deficiéncia de vitaminas
lipossoluveis. ©

A disfuncédo da proteina CFTR apresenta dificuldade no transporte de agua e eletrdlitos, a
bile produzida nesses pacientes é espessa e viscosa, causando assim o bloqueio dos ductos biliares
intra-hepaticos. ® Com os ductos pancreaticos obstruidos, ha o impedimento da chegada das
enzimas pancreaticas até o duodeno. A proteina CFTR esta localizada na membrana aplical de
enterdcitos, das células dos ductos pancreaticos e biliares, onde sua principal funcao € o transporte

transmembrana de agua, fluidos e eletrélitos. Alteragcbes nessa proteina leva a diminuicdo da
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concentragado de bicarbonato na secrecdo pancreatica onde automaticamente leva a diminuicdo da
agua, com a redugéo da fluidez e volume das secregdes. (119

A fibrose cistica, tem por caracteristica, um aumento no gasto energético além de propiciar
uma menor ingestdo calorica, devido ao desconforto causado pelo processo da doenca, maior
turnover de &cidos graxos essenciais, insuficiéncia pancreatica exécrina e enddcrina, excesso de
crescimento bacteriano, em conjunto com a inflamagéo intestinal que acaba prejudicando a secre¢éo
de bicarbonato. A ma absorcédo intestinal em pacientes com FC, tem como principal causa a
insuficiéncia pancreatica, e é possivelmente percebida na sua maioria por volta dos primeiros 12
meses de vida. A secrecdo de bicarbonato e de cloreto acaba ficando prejudicada nos ductos
pancreaticos, o que leva a secregdes espessas predispondo a obstrugdo ductal. Esse processo pode
comecar ainda na fase fetal e ir progredindo através da perda de células acinares, que sao
responsaveis pela liberagdo de enzimas digestivas e alguns componentes enzimaticos, como o
bicarbonato no duodeno, pela fibrose, pode acontecer de forma eventual a transformagéo do tecido

pancreatico em gordura. (12

3. DIAGNOSTICOS DA FIBROSE CISTICA NO SISTEMA GASTROINTESTINAL

e Diagndstico clinico: Distensdo abdominal, evacua¢des com gordura e baixo ganho de peso
sdo sinais e sintomas fortemente sugestivos de ma absorgéo intestinal, que na sua grande

maioria, deve-se a insuficiéncia pancreatica exocrina. ©

e Diagnostico Laboratorial: O diagnéstico de FC é clinico, que pode ser confirmado pela
deteccao de niveis elevados de cloreto e sddio no suor ou por estudo genético com a
identificacdo de 2 mutagbes para fibrose cistica. O diagnéstico de insuficiéncia pancreatica é
clinico, embora ndo sejam usadas como exames diagnésticos de rotina, dosagens de
gordura em coleta de fezes e elastase fecal auxiliam na identificacdo de insuficiéncia

pancreatica. (1%

4. MANIFESTACOES DO FIGADO

Diferente das alteragbes pulmonares e pancreaticas dos pacientes com FC, a doenca
hepatica desenvolve-se em um ter¢o dos pacientes. Isoladamente é a mais importante causa de 6bito
nao relacionada as alteragbes pulmonares em pacientes cisticos, em torno de 2,5%. A doencga se
inicia na primeira década de vida com um pico na segunda década, sendo mais comum em pacientes
do sexo masculino numa propor¢éo de 3:1.

As trés maiores causas de doenga hepatica observadas nos pacientes com FC sao: i)
colestase/cirrose biliar/cirrose multilobar; ii) esteatose hepatica; iii) congestdo hepatica devido a cor
pulmonale. A primeira alteragdo encontrada é a colestase neonatal, frequentemente associada ao

ileo meconial e nutricdo parenteral prolongada. O achado de microlitiase biliar também pode estar
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presente como resultado da obstrugdo ductal pela bile espessa. Existe também uma prevaléncia
maior de célculos biliares em pacientes com FC. 67

A doenca hepatica é, por muitas vezes, dificil de ser diagnosticada, e é sugerido exame fisico
com a medida de palpacdo do figado em que é realizada a avaliacdo da textura, superficie e
consisténcia do érgdo. Exames de imagens também sao solicitados para avaliar a doenga hepatica,

como por exemplo, a ultrassonografia, ressonancia magnética e cintilografia. ©

e DIAGNOSTICO LABORATORIAL DA FIBROSE CiSTICA NO FIGADO

A ultrassonografia do sistema hepato-biliar pode distinguir diferentes modelos de doenca
como fibrose, cirrose, hipertensdo porta, anormalidades dos ductos biliares e infiltragdo gordurosa. E
0 exame mais adequado para este fim, visto que podera se alterar mesmo antes das enzimas
hepaticas. Outro exame de imagem como a colangiografia retrégrada por ressonancia magnética
pode ser empregado para a deteccao precoce das alteragdes do trato biliar intra-hepético e extra-
hepatico e pode demonstrar cirrose hepatica e circulagado colateral em pacientes com hipertensdo
portal. A cintilografia hepato-biliar € um exame em que se pode avaliar as alteragées da arvore biliar
com dilatacdes intra e extra-hepaticas bem como o tempo de excre¢ao biliar e pode ser empregado
para documentar a progressao da doenca hepatica e a resposta do uso do acido ursodesoxicolico
(URSO). ®

5. A DIABETES MELLITUS E FIBROSE CiSTICA

O diabetes relacionado a fibrose cistica (DRFC) é a comorbidade mais comum em pacientes
com fibrose cistica (FC) e afeta 20% dos adolescentes e 40%-50% dos adultos com FC. Os disturbios
da glicose em pacientes com FC geralmente se iniciam com uma hiperglicemia po6s-prandial
intermitente, seguida por uma intolerancia a glicose oral sem hiperglicemia em jejum e, finalmente,
diabetes com hiperglicemia em jejum. ® Na FC, o metabolismo da glicose ¢ influenciado pela
desnutricido de polipeptideos pancreaticos, alteracdo no clearance de insulina, ma absorcao e
alteragbes no transito intestinal, disfungdo hepatica e aumento do esforco respiratorio. A
fisiopatologia do DMFC difere do diabetes mellitus tipo 1 (DM1) e tipo 2 (DM2), sendo classificado
pela Academia Americana de Diabetes como “outros tipos de diabetes: causado por lesdo do
pancreas exocrino”. Embora a deficiéncia insulinica seja o principal mecanismo, a resisténcia
insulinica também participa da etiopatogenia do DMFC. (4 A deficiéncia de insulina e hiperglicemia
resultantes, pioram o estado nutricional destes pacientes. H4 uma perda de massa magra corporal
devido ao estado catabdlico causado pela deficiéncia de insulina, o que leva a um consumo de
gordura e proteinas. A triagem para o DRFC é recomendada principalmente apds os 10 anos de
idade. Os valores de diagnostico sdo: para hemoglobina glicada (HbA1c) 26,5%, glicemia de jejum 2
126 mg/dL, TTG = 200 mg/dL em 120 minutos ou glicemia ao acaso 2200 mg/dL.("® Portanto, a
deficiéncia de insulina promove uma deterioracdo clinica nessa populacdo, e ndao somente um

metabolismo anormal da glicose, 0 que pode ser melhorado pela intervengéo precoce com o uso de
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insulina. Tanto o diabetes quanto a intolerdncia a glicose reduzem a expectativa de vida em
pacientes com FC, a insulina é o Unico tratamento que melhora os parametros clinicos. O tratamento
visa 0 manejo da hiperglicemia, prevencdo da hipoglicemia, otimizagdo do estado nutricional e
promogao da adaptagao emocional. A abordagem deve ser individualizada, com énfase nos aspectos

clinicos e de gravidade de cada caso, contando com a equipe multidisciplinar. (1314

6. SINDROME DA OBSTRUCAO INTESTINAL DISTAL (SOID) EM PACIENTES PORTADORES
DE FIBROSE CIiSTICA

A Sindrome da Obstrucao Intestinal Distal € uma das complicagcbes gastrointestinais de
pacientes portadores da FC com certa frequéncia. Podendo ocorrer em qualquer momento da vida,
porém com o aumento da sobrevida tem se tornado mais comum em adultos e adolescentes. A
maioria desses pacientes apresenta insuficiéncia pancreatica e poucos casos sdo relatados em
pacientes pancreato-suficientes.

A soid é caracterizada pela presenca de alteragdes clinicas e radioldgicas decorrentes da
obstrugao ileocecal, sendo que ha dois tipos de SOID a completa e a incompleta. A SOID completa é
definida como uma obstrugéo intestinal evidenciada por vomitos de material bilioso, fezes palpaveis
na ampola ileocecal, distensdo abdominal e presenca de niveis hidroaéreos no intestino delgado no
estudo radioldgico. A SOID incompleta é caracterizada por dor abdominal aguda e/ou distensao
abdominal e pela presenca de fezes na ampola ileocecal mas sem sinais de obstrugdo completa. Na
maioria das vezes a realizagao de exame radiolégico de abdémen é suficiente para diagnosticar a
SOID e diferencia-lo de constipagao intestinal. ©

7. TRATAMENTO PARA PACIENTES QUE APRESENTAM INSUFICIENCIA PANCREATICA

Recomenda-se que a prescricdo das enzimas pancredticas seja realizada por médicos
especialistas vinculados a Centros de Referéncia de Fibrose Cistica. Os pacientes devem ser
avaliados periodicamente em relagdo a efetividade do tratamento. A existéncia de Centro de
Referéncia facilita o tratamento bem como o manejo das doses conforme necessario e o controle de
efeitos adversos.

O tratamento realizado através de enzimas pancreaticas em pacientes com insuficiéncia esta
associado a aumento do coeficiente de absor¢do de gordura, reducédo na frequéncia de evacuagoes,
melhora na consisténcia das fezes e ganho ponderal. A insuficiéncia pancreatica também causa ma

absorcéo de vitaminas lipossollveis (vitaminas A,D,E,K) sendo necessaria sua suplementagéo. ©19

8. FARMACOS UTILIZADOS EM TRATAMENTOS PANCREATICOS

As enzimas pancredticas encontram se disponiveis nas seguintes apresentagbes conforme

concentragdo em unidades de lipase:

e Pancreatica: 10.000 e 25.000 U
e Pancrelipase: 4.500, 12.000, 18.000 e 20.000 U
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A dose inicial pode ser estimada com base no peso do paciente e no grau de ingestdo de
gordura na dieta. Recomenda-se que seja mantida a apresentacdo de enzimas para os pacientes
com resposta clinica favoravel, a substituicdo de uma enzima por outra, mesmo quando mantidas
doses equivalentes, pode estar associadas a resposta clinica variavel, tendo sido descritos casos de
obstrugdo intestinal. A troca deve ser feita de forma gradual e com acompanhamento médico.

Em pacientes com persisténcia de sinais de ma absorgao intestinal, pode ser considerado o
uso concomitante de inibidores da bomba de prétons ou inibidores dos receptores H2 da histamina
que podem reduzir a inativacdo das enzimas pancredticas. Apesar dos beneficios que os
medicamentos podem trazer, é possivel que aparecam algumas reacdes desagradaveis como:
nauseas, diarreia, prisdo de ventre e reacgbes alérgicas na pele. '® Com o uso de suplementos,
sintomas clinicos devido a deficiéncia vitaminica podem ocorrer, destacando distlrbios visuais e
anorexia devido a deficiéncia de vitamina A, alteragbes na coagulacio e hemorragias causadas por
hipovitaminose D e anemia hemolitica reversivel associada a deficiéncia de vitamina E.(1®

O tratamento deve ser mantido por tempo indeterminado. Espera-se com o tratamento
permita ingesta normal de gordura e demais nutrientes da dieta, controle dos sintomas digestivos,
corregdo da ma absorcdo e adequado desenvolvimento e crescimento ponderoestatural. Desse
modo, a detecgao precoce e o tratamento da insuficiéncia pancredtica através da reposicdo de
enzimas e vitaminas proporciona a manutengdo ou recuperacdo do estado nutricional, o que
repercute positivamente na fun¢ao pulmonar, diminuindo a morbidade e melhorando o prognéstico e

a sobrevida do paciente fibrocistico. 10

9. TRATAMENTO NUTRICIONAL

O paciente com FC deve ser avaliado com o objetivo de monitorar o estado nutricional e
assegurar uma adequada ingesta calérica. A intervencdo nutricional deve ser precoce, pois
desempenha um importante papel no curso clinico da fibrose cistica. (® As criangas com FC
possuem um déficit nutricional que pode acarretar o baixo desempenho do crescimento normal. Sua
manifestacdo se apresenta de maneira lenta, podendo ser aumentada gradativamente ao longo do
tempo, dispondo como principais sintomas a parada do crescimento, emagrecimento evidente,
puberdade afetada, comprometimento pulmonar e problemas nutricionais especificos.'” Os
pacientes devem ser acompanhados regularmentes por nutricionistas, considerando que ha
necessidades nutricionais peculiares na doenga que incluem hipercalérica, hiperproteica e
hiperlipidica, com reposigéo de vitaminas lipossollveis e de sais minerais, que devem ser adequadas
as necessidades especificas de cada paciente. O paciente com FC deve ter seu estado nutricional
avaliado desde o diagndstico, tendo como premissa ideal atingir a ingestdo de nutrientes totais,
incluindo o consumo de energia (calorias), necessidades estimadas e reposicao enzimatica, quando
necessario.

O acometimento pancreatico da FC pode levar a ma absorgao de proteinas, carboidratos,

gorduras, vitaminas A, D, K e E, bem como deficiéncia de outros minerais. Por esse motivo, os outros
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pacientes precisam ser monitorados quanto ao seu estado nutricional e fazer a suplementacdo de
vitaminas, caso haja deficiéncia.'® O acompanhamento dos pacientes fibrocisticos pode ser feito
pelo controle de ingestdo de 3 dias ou inquérito recordatério de 24 horas, pela avaliagdo
antropométrica (indice de massa corporal, circunferéncia do brago, prega cutanea ftricipital e
percentual de perda de peso), pela analise da composigao corporal (bioimpedancia elétrica) e pela
forga muscular periférica (forca do aperto de mao). Outros métodos mais sofisticados para avaliar a
composigao corporal que sdo usados, principalmente, para fins de investigacdo, oferecem avaliagéo
mais precisa do estado nutricional por apresentarem a quantidade de massa gorda (MG) e massa
livre de gordura (MLG). Estes métodos incluem o potassio corporal total (TBK), a condutividade
elétrica total do corpo (TOBEC), analise de bioimpedancia elétrica (BIA), analise de agua corporal por
is6topos e absortometria de dupla emissdo de raios-X (DEXA). Este dltimo é capaz de avaliar
simultaneamente a MG e MLG, além de poder determinar a densidade mineral éssea (DMO) do
corpo. 9 Qutras duas situagdes, mais comuns em adolescentes e adultos jovens, interferem com o
estado nutricional: diabetes mellitus e colestatica do figado. O diabetes pode aumentar a perda
calérica como resultado da glicosuria. Doenga hepatica como cirrose biliar focal pode exacerbar a
gravidade da desnutricio devida a secrec¢éo inadequada de acidos biliares. %

Na avaliacdo nutricional, deve-se contemplar: a dose e horarios de ingestdo enzimédtica,
frequéncia e consisténcia das evacuagbes, sintomas/episédios de DIOS (sindrome de obstrucédo
intestinal distal) e constipacao, utilizagdo de suplementos nutricionais e de vitaminas e minerais,
situacao glicémica, presenca ou auséncia da doenca hepatica, além da identificacdo de transtornos

alimentares. (19)

10. CONSIDERACOES

A fibrose cistica € uma doencga crbnica genética autossémica recessiva que pode afetar
também o sistema gastrointestinal levando a grande maioria dos pacientes a insuficiéncia pancreatica
e ma absorgao intestinal. Entender como a doenga funciona é importante para que o tratamento seja
eficaz. As manifestacdes gastrointestinais da fibrose cistica sdo complexas e requerem um manejo
multidisciplinar. O diagnéstico precoce e o tratamento das complicagbes gastrointestinais séo
fundamentais para melhorar a qualidade de vida e os desfechos clinicos dos pacientes. A terapia
nutricional adequada, reposicao de enzimas, controle das complicagbes hepaticas e intestinais, além
do monitoramento metabdlico, sdo componentes essenciais no tratamento de pacientes com fibrose

cistica.
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