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RESUMO

Este estudo é uma revisdo de literatura que busca analisar o impacto da fibrose cistica na
sociedade brasileira e a tecnologia que contribuem para diagnostico e conduta efetivos. Para
abordar o assunto, foram selecionados dezessete artigos de revisdo, descritivos, relatos e até
mesmo diretrizes, publicados nos ultimos dez anos acerca do diagndstico e tratamento de
Fibrose Cistica. Tendo em vista 0 comprometimento dessa doenca na sociedade e a dificuldade
de proporcionar qualidade de vida ao paciente, é de extrema importancia que se amplie os
estudos sobre o tema e amplie a capacitacdo de equipe multidisciplinar, com objetivo de
oferecer qualidade de vida ao paciente, diagndstico precoce e efetividade de tratamento.
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ABSTRACT

This study is a literature review that seeks to analyze the impact of cystic fibrosis on Brazilian society and the
technology used for diagnosis and effective management. To address the subject, these review articles,
descriptives, reports and even the same guidelines, published in the last ten years on the diagnosis and treatment
of Cystic Fibrosis, were selected. Considering the disease's impact on society and the difficulty of providing quality
of life to the patient, it is extremely important to expand studies on the subject and increase the training of a
multidisciplinary team, with the aim of offering quality of life to the patient, early diagnosis and treatment
effectiveness.
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1. INTRODUCAO

A fibrose cistica também é conhecida por mucoviscosidade, pois altera o funcionamento das glandulas
exdcrinas. A obstrucdo das vias aéreas é causada pela producdo excessiva de secrec¢do, propiciando a presenca
de inflamacéao crbnica e infecgBes recorrentes. Em consequéncia, o aumento da resisténcia das vias aéreas e do
trabalho respiratorio, a hiperinsuflagdo pulmonar, o déficit nutricional, a alteragdo da complacéncia e o desarranjo
do equilibrio téraco-abdominal, podem determinar altera¢des na for¢a dos musculos respiratdrios. Essa doencga é
genética autossdmica recessiva é resultado da disfuncdo do gene “cystic fibrosis transmembrane conductance
regulator” (CFTR), que codifica uma proteina reguladora de condutancia transmembrana de cloro. Trata-se de
uma doeng¢a multissistémica mais frequente em populacdes descendentes de caucasianos. No Brasil, estima-se
gue a incidéncia de fibrose cistica seja de 1:7.576 nascidos vivos; porém, apresenta diferencas regionais, com
valores mais elevados nos estados da regido Sul. (ATHANAZIO et al, 2017; MUCHA et al, 2020)

Antes, era comum que os acometidos pela fibrose cistica fossem pediatricos. No entanto, 0os avangos
tecnolégicos no tratamento impactaram positivamente na expectativa de vida, podendo encontrar adultos. Assim,
por meio do diagndstico precoce, 0 aumento da sobrevida e qualidade de vida dos pacientes com essa doenca.
Inclusive sdo aspectos importante como a atividade fisica e alimentacdo podem contribuir nesse processo de
longevidade como ressaltado por SILVA et al, 2021.

Em uma andlise mais acurada, percebe-se uma série de desafios que criancas e adolescentes com fibrose
cistica enfrentam. A falta de avaliagédo psicologica especifica, individual e familiar, e de consequentes e possiveis
intervencdes clinicas, incluindo aconselhamento psicolégico, individual e familiar, foi uma lacuna identificada nas
propostas multiprofissionais de atendimento a fibrose cistica. (BORGES et al, 2022)

Embora os desafios enfrentados para assegurar os avancos no tratamento e cuidado dos pacientes com
fibrose cistica, a ciéncia tem conseguido oferecer novas possibilidades terapéuticas para as doencas raras. As
discussbes no campo da saude publica precisam abracar essa complexidade. Assim, coloca-se em
guestionamento a fung¢é@o social de empresas que podem financiar estudos e o incentivo governamental para

ampliar cada vez mais os estudos e tecnologias acerca da fibrose cistica. (PIZZIGNACCO et al, 2011)



2. MATERIAIS E METODOS

Uma reviséo da literatura com artigos que foram publicados nos ultimos anos sobre o tratamento de fibrose
cistica, com o intuito de ressaltar os avancos e desafios dessa doenca, os meios de diagnéstico e tratamento que
viabilizam um melhor prognostico.

A revisao tem a finalidade de reunir o conhecimento produzido e aproxima-lo da atividade clinica. Por meio
de uma abordagem ampla e sistémica é possivel observar diversos estudos e difundir uma compreensdo ampla
do assunto revisado. Assim, analisou-se o conhecimento produzido nos Ultimos dez anos sobre diagnéstico,
tratamento e progndstico da fibrose cistica.

Tendo em vista a revisdo integrativa da literatura, foi necessario o uso das seguintes bases de dados:
Google Académico, Scielo e PubMed. Os descritores utilizados foram: fibrose cistica, aconselhamento genético,
capacidade de exercicio, tratamento de fibrose cistica. O material selecionado com a leitura dos resumos e, ap0s
isso, foram escolhidos os que atendiam os seguintes critérios: publicados nos dltimos dez anos, em lingua
portuguesa ou inglesa que se reportassem sobre diagndéstico, tratamento e prognéstico das complicagbes
associadas a fibrose cistica.

Os trabalhos escolhidos avaliaram: o diagndstico precoce da fibrose cistica; o método de conducgéo da
fibrose cistica; meios de melhora da qualidade de vida do paciente com a fibrose cistica; complica¢des associadas
a fibrose cistica.

Apbs a leitura integral dos artigos selecionados, os dados foram filtrados e organizadas de acordo com o

nome do autor, titulo do trabalho, ano de publicacao, tipo de estudo e suas conclusdes.

3. RESULTADOS E DISCUSSAO

A incidéncia de Fibrose Cistica (FC) pode variar em diferentes regiées do Brasil e entre diferentes grupos
étnicos. Estudos epidemiolégicos tém fornecido estimativas sobre a prevaléncia da FC no pais. Conforme todos os
relatérios do GBEFC desde 2009, a maior concentracdo deles encontra-se na regido Sudeste (47,5%), sendo que
o estado de S&o Paulo apresenta a maior quantidade em todo o pais, com 27,4%. A maior concentracdo de CRTs
nessa regido pode estar associada a condi¢cdes de tratamento e, sobretudo, de diagnéstico sdo essenciais a
ocorréncia de novos registros de pacientes e oferecimento de assisténcia adequada. E importante ressaltar que a
FC é considerada uma doenga rara, € a sua incidéncia pode ser influenciada por fatores como a diversidade
genética da populacao e a disponibilidade de recursos de diagnostico. (BORGES et al, 2022)

A prevaléncia da faixa etéria pediatrica entre os pacientes de FC é apontada como realidade de algumas
regides no mundo, entre elas, a América Latina. Comparativamente, nos Estados Unidos, em 2017, dos 30.139
pacientes, 46,4% deles eram menores de 18 anos (Cystic Fibrosis Foundation [CFF], 2018). Os piores resultados
na América Latina decorrem do menor nivel socioeconémico dessas popula¢des, do acesso desigual a saude, do
baixo orcamento para salde e da caréncia de organizacfes especializadas no tratamento da doenca. (BORGES
et al, 2022)

Dados epidemiolégicos apontam que 27% das criangas e 41% dos adolescentes com FC sofrem um ou mais
episodios de exacerbacdes respiratdrias, necessitando de internacdo por 10 a 11 dias em média. O periodo de
internacéo leva ao afastamento do ambiente escolar e familiar, causando prejuizo na qualidade de vida. A
guantidade de exacerbacdes e o tempo inferior a seis meses entre estas, aumentam a morbidade e mortalidade
por FC. (SZULCZEWSKI et al., 2021; RIBEIRO et al, 2002)



O estudo de RIBEIRO et al, 2002 mostrou um aumento significativo e continuo das taxas de mortalidade
relacionada a FC no Brasil nos dltimos anos, com um aumento concomitante da mediana da idade de dbito.
Acreditamos que esses achados resultem de um aumento do diagnostico de FC no pais e esperamos que essa
tendéncia de aumento das taxas de mortalidade relacionada a FC diminua nos préximos anos, 0 que indicara

melhor assisténcia a saude dos pacientes.

3.1. DIAGNOSTICO

Nos ultimos anos, houve avancos significativos no diagnéstico da FC e tém permitido a identificacdo de
mutacdes genéticas especificas associadas a FC. A implementacédo da triagem neonatal para a FC em alguns
estados brasileiros tem contribuido para a deteccdo precoce da doengca em recém-nascidos assintomaticos. A
triagem neonatal é fundamental para identificar casos de FC logo nos primeiros dias de vida, permitindo um

diagnostico precoce e o inicio do tratamento adequado. (FARRELL et al., 2017).

Em 2017, os diagndsticos de FC via teste do pezinho tiveram média de idade de 0,44 anos, enquanto entre
os realizados a partir de sintomas clinicos, a média foi de 8,65 anos. Um diagndéstico dito precoce, ou seja, aquele
gue acontece ainda nos primeiros meses de vida, pode implicar no inicio da assisténcia ao paciente de FC, o que
€ fundamental para sua sobrevivéncia, além de promover melhores condi¢des clinicas em comparagdo aos
pacientes diagnosticados com idade mais avancada. No entanto, apesar da importancia da testagem para FC na
triagem neonatal, em 2017, os diagnésticos via sintomas clinicos persistentes, sobretudo os respiratdrios, ainda
foram mais abundantes (56,9%) em relacdo aos detectados via teste do pezinho (35,4%). Dentre o total de

pacientes com FC registrados no Brasil, a média de idade diagnéstica é de 5,74 anos. (BORGES et al, 2022)
3.1.1- Métodos Diagnésticos da Fibrose Cistica:

Teste do Suor: O teste do suor é o método padrdo para o diagnostico de fibrose cistica. E uma avaliagéo
guantitativa da concentragdo de cloreto no suor e é usado para triagem e confirmacao do diagnostico (RATJEN &
DORING, 2015).

Triagem Neonatal: A triagem neonatal € amplamente utilizada em muitos paises para o diagnéstico precoce
da FC. O teste de triagem mede a tripsina imunorreativa (IRT) no sangue do recém-nascido, e se 0s resultados

forem elevados, sdo realizados testes adicionais para confirmar o diagndstico (FARRELL et al., 2017).

Testes Genéticos: A andlise de mutacdes no gene CFTR é crucial para o diagnoéstico de fibrose cistica. A
identificacdo de mutacdes especificas confirma o diagnéstico da doenca (Castellani et al., 2018; MUCHA et al.,
2020)

4. DIFICULDADES E DESAFIOS NO DIAGNOSTICO

E frequente na literatura a referéncia a fibrose cistica como a doenca rara mais comum da infancia. Nessa
afirmacéo ainda aparece um traco historico de um tempo em que poucos pacientes com fibrose cistica chegavam
a vida adulta. Nos paises economicamente mais desenvolvidos essa realidade ja foi superada. Em paises como o
nosso, com profundas desigualdades sociais e econémicas, organizar centros de tratamento para adultos tem sido
mais um dos muitos desafios vividos pelos pacientes e profissionais de salde que trabalham com essa doenca.
(ATHANAZIO et al, 2017; MUCHA et al, 2020)



A média de vida no nosso pais continua préxima aos 20 anos, variando muito de acordo com a idade no
diagnostico e o0 acesso e a qualidade dos tratamentos recebidos ao longo do tempo. A FC apresenta uma ampla
variabilidade clinica, com manifestacBes que variam desde formas leves até casos mais graves. Isso pode
dificultar o diagnéstico, especialmente em pacientes com sintomas atipicos ou formas mais brandas da doenca,
gue podem ser confundidas com outras condi¢cdes respiratérias ou digestivas. (ATHANAZIO et al., 2017)

O diagnéstico preciso da FC requer acesso a servicos de salde especializados, equipamentos e
profissionais treinados. Em algumas regides, especialmente em areas remotas ou paises em desenvolvimento, o
acesso a esses recursos pode ser limitado, o que dificulta o diagndstico precoce e o inicio do tratamento
adequado. (AMARAL & REGO, 2020; ATHANAZIO et al., 2017)

No ultimo Registro Brasileiro de Fibrose Cistica, organizado pelo Grupo Brasileiro de Estudos da Fibrose
Cistica (GBEFC), realizado em 2017, a média de idade dos Obitos registrados foi de 17,4 anos. As associagfes de
fibrose cistica pelo pais tém reiterado junto aos centros de referéncia e as equipes médicas a preocupa¢do com
essa realidade. A expectativa de vida de um paciente brasileiro ainda é a metade do tempo da expectativa de vida
de um paciente estadunidense, canadense ou europeu. Considerando as dimensdes continentais do nosso pais,
ressaltamos que o0 acesso ao diagnéstico precoce e ao tratamento adequado na fibrose cistica guarda
heterogeneidades e descontinuidades, principalmente no que diz respeito as regibes Norte e Nordeste. Os
métodos de diagnéstico da FC, especialmente os testes genéticos e a triagem neonatal, podem ser custosos. Os
altos custos podem representar uma barreira para o acesso ao diagndstico, principalmente em locais onde os
sistemas de salde ndo cobrem totalmente esses exames. Isso pode resultar em atrasos no diagnéstico e no
tratamento adequado dos pacientes. (AMARAL & REGO, 2020)

O diagnéstico precoce da Fibrose Cistica desempenha um papel crucial na melhoria dos resultados clinicos
e na qualidade de vida dos pacientes. No entanto, ainda existem desafios a serem superados, como a
variabilidade clinica da doenca, o acesso a servicos especializados e o custo do diagndstico. Esfor¢os continuos
devem ser feitos para aprimorar os métodos diagnosticos e garantir que todos os pacientes com FC sejam
diagnosticados precocemente e recebam o cuidado necessario para melhorar sua qualidade de vida.
(ATHANAZIO et al., 2017)

5. TRATAMENTO

O tratamento farmacologico da FC tem evoluido consideravelmente. Terapias como os moduladores da
CFTR (reguladores do condutor transmembranar da fibrose cistica) tém mostrado resultados promissores em
estudos clinicos, melhorando a fungdo pulmonar e reduzindo as exacerbacdes respiratorias. Além disso, terapias
adjuvantes, como antibiéticos inalatorios e mucoliticos, tém sido utilizadas para melhorar a qualidade de vida dos
pacientes. (ATHANAZIO et al., 2017)

As amostras de secregdo respiratoria sdo essenciais para o acompanhamento da infeccdo bacteriana
cronica das vias aéreas em pacientes com fibrose cistica, bem como para a identificacdo de infeccdes
oportunistas e como método de acompanhamento de intervencdes terapéuticas. (ATHANAZIO et al., 2017
RATJEN & DORING, 2003)

O tratamento diario da doenc¢a pulmonar (nivel de evidéncia 5) na fibrose cistica inclui a nebulizagdo de
varios medicamentos que sdo fundamentais para manter a salde pulmonar, e um sistema inalador é essencial
para todos os pacientes com fibrose cistica. (ATHANAZIO et al., 2017; RATJEN & DORING, 2003)



A abordagem multidisciplinar no cuidado dos pacientes com FC é fundamental para otimizar os resultados
clinicos. Equipes compostas por médicos, enfermeiros, fisioterapeutas, nutricionistas e psicologos trabalham de
forma integrada para fornecer suporte abrangente aos pacientes. Essa abordagem inclui o manejo das
complicacfes pulmonares, a promog¢ao de uma nutricdo adequada e a atencdo as necessidades psicossociais dos
pacientes. (BORGES et al, 2022)

Os moduladores da CFTR séo terapias inovadoras que visam corrigir a disfuncdo do canal de cloreto de
sédio causada pelas mutagdes genéticas na FC. Esses medicamentos, como o ivacaftor, lumacaftor e tezacaftor,
tém demonstrado eficacia em melhorar a funcdo pulmonar, reduzir as exacerbacdes respiratorias e melhorar a
gualidade de vida dos pacientes. No entanto, o acesso a esses medicamentos pode ser limitado devido a
guestdes de custo e disponibilidade em diferentes paises. (TERLIZZI et al., 2016)

Os antibidticos inalatérios desempenham um papel fundamental no tratamento das infec¢des pulmonares
cronicas na FC. Eles ajudam a controlar as infec¢Bes bacterianas frequentes, reduzindo a inflamagdo e a
deterioragdo pulmonar. Além disso, os mucoliticos, como a dornase alfa, auxiliam na reducéo da viscosidade do
muco, facilitando sua eliminagdo. Essas terapias tém contribuido para a melhoria da fun¢do pulmonar e da
qualidade de vida dos pacientes com FC. (RATJEN & DORING, 2003)

A fisioterapia respiratéria desempenha um papel importante no tratamento da FC, ajudando a mobilizar as
secrec¢des pulmonares e melhorar a funcéo respiratoria. Técnicas como a percussao e a drenagem postural sao
utilizadas para promover a remocao das secrecdes e prevenir complicagdes pulmonares.

O exercicio aeréhio é benéfico para pacientes com fibrose cistica, melhorando a aptiddo cardiorrespiratéria e
muscular. E recomendado instituir atividades vigorosas, com consumo de sete METs para criancas e
adolescentes, permitindo assim melhora da resisténcia cardiopulmonar, composicdo corporal, forca muscular,
resisténcia muscular, e flexibilidade. Pacientes com fibrose cistica muitas vezes tém limitacdes no exercicio fisico,
mas estudos mostram que maior atividade fisica diaria est4 associada a uma melhor tolerdncia ao exercicio.
(SZULCZEWSKI et al., 2021)

Devido @ ma absorcdo de nutrientes, os pacientes com FC frequentemente apresentam deficiéncias
nutricionais. A suplementagcdo nutricional, incluindo enzimas pancreaticas, vitaminas lipossolUveis e dietas
hipercaléricas, é essencial para garantir um estado nutricional adequado e o crescimento e desenvolvimento
saudaveis dos pacientes. E importante que haja acompanhamento e orientacdo nutricional em pacientes com FC
como ressalta SZULCZEWSKI et al., 2021.

6- DIFICULDADES E DESAFIOS NO TRATAMENTO

z N N

A adesdo ao tratamento é um desafio significativo na FC, devido a complexidade e a quantidade de
intervencdes necessérias. O tratamento diario envolve varias terapias, medicamentos e procedimentos, 0 que
pode ser cansativo e impactar a qualidade de vida dos pacientes. A adesdo ao tratamento requer um suporte
continuo e uma abordagem multidisciplinar. O acesso a servi¢os especializados e equipes de salde treinadas na
FC pode ser limitado, especialmente em areas rurais e paises com recursos de salde limitados. Isso pode
dificultar o acesso a terapias inovadoras, exames de rotina e cuidados de acompanhamento, afetando a eficacia
do tratamento. (AMARAL & REGO, 2020)

Apesar dos avangos no tratamento, a progresséo da FC é inevitavel. Com o tempo, a fungdo pulmonar pode

diminuir, as infeccdes podem se tornar mais recorrentes e as complicagdes podem surgir. O desafio é retardar a



progressdo da doenca e minimizar o impacto das complicagdes através de um tratamento adequado e de medidas
preventivas.

Apesar dos avancos mencionados, a FC ainda apresenta desafios significativos. Um dos principais desafios
€ 0 acesso ao tratamento especializado, que pode ser limitado em algumas regides e paises devido a questfes
econdmicas e estruturais. Além disso, os custos associados ao tratamento da FC sao elevados, o que pode criar
barreiras para o acesso a terapias inovadoras. A individualizacdo do tratamento também é um desafio importante.
A FC é uma doenca complexa e heterogénea, com variagdes genéticas e clinicas entre os pacientes. Portanto, é
necessario desenvolver abordagens terapéuticas personalizadas, levando em consideracdo as caracteristicas
especificas de cada paciente. (AMARAL & REGO, 2020)

7- PERSPECTIVAS FUTURAS NA FIBROSE CISTICA:

Terapia Genética: A terapia genética é uma das perspectivas mais promissoras para o tratamento da fibrose
cistica. Pesquisas estdo em andamento para desenvolver terapias que visam corrigir diretamente as mutacfes
genéticas responsaveis pela disfuncdo do canal de cloreto de s6dio no gene CFTR. Estudos como o de Alton et al.
(2015) demonstraram melhorias significativas na fun¢do pulmonar em pacientes tratados com terapia genética.
(MAULE et al, 2020)

Moduladores da CFTR: Os moduladores da CFTR, como o ivacaftor, lumacaftor e tezacaftor, tém mostrado
eficacia no tratamento de determinadas mutacdes genéticas da FC. Estudos como o de Taylor-Cousar et al.
(2017) relatam melhorias na fung¢do pulmonar e reducdo das exacerbacfes respiratérias com o uso desses
medicamentos. (TERLIZZ| et al., 2016)

Medicina Personalizada: A medicina personalizada ou de precisdo é uma area promissora no tratamento da
fibrose cistica. Com base nas caracteristicas genéticas e clinicas individuais de cada paciente, espera-se que
tratamentos personalizados possam ser desenvolvidos para obter melhores resultados. Estudos, como o de Sun
et al. (2018), demonstraram que a identificacdo de biomarcadores preditivos pode ajudar a selecionar o tratamento
mais adequado para cada paciente.

Terapias Combinadas: Estudos estdo em andamento para investigar o uso de terapias combinadas, que
visam alvejar diferentes vias fisiopatoldégicas da FC simultaneamente, com o objetivo de melhorar a eficicia do

tratamento.

8. CONCLUSAO

A Fibrose Cistica continua sendo um desafio clinico, mas os avangos cientificos e terapéuticos tém
proporcionado melhorias significativas na qualidade de vida dos pacientes. No entanto, ainda existem desafios a
serem superados, COmo 0 acesso ao tratamento especializado e a individualizacao do cuidado. As perspectivas
futuras s&o promissoras, com o desenvolvimento de terapias inovadoras e a busca por abordagens
personalizadas. A continua colaboracao entre profissionais de salde, pesquisadores e pacientes é fundamental

para avangar no conhecimento e no cuidado da FC.
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