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Este estudo é uma revisão de literatura que busca analisar o impacto da fibrose cística na 
sociedade brasileira e a tecnologia que contribuem para diagnóstico e conduta efetivos. Para 
abordar o assunto, foram selecionados dezessete artigos de revisão, descritivos, relatos e até 
mesmo diretrizes, publicados nos últimos dez anos acerca do diagnóstico e tratamento de 
Fibrose Cística. Tendo em vista o comprometimento dessa doença na sociedade e a dificuldade 
de proporcionar qualidade de vida ao paciente, é de extrema importância que se amplie os 
estudos sobre o tema e amplie a capacitação de equipe multidisciplinar, com objetivo de 
oferecer qualidade de vida ao paciente, diagnóstico precoce e efetividade de tratamento. 

RESUMO 

 

Fibrose cística, diagnóstico, tratamento, equipe multidisciplinar. 

PALAVRAS - CHAVE 



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. INTRODUÇÃO  

A fibrose cística também é conhecida por mucoviscosidade, pois altera o funcionamento das glândulas 

exócrinas. A obstrução das vias aéreas é causada pela produção excessiva de secreção, propiciando a presença 

de inflamação crônica e infecções recorrentes. Em consequência, o aumento da resistência das vias aéreas e do 

trabalho respiratório, a hiperinsuflação pulmonar, o déficit nutricional, a alteração da complacência e o desarranjo 

do equilíbrio tóraco-abdominal, podem determinar alterações na força dos músculos respiratórios. Essa doença é 

genética autossômica recessiva é resultado da disfunção do gene “cystic fibrosis transmembrane conductance 

regulator” (CFTR), que codifica uma proteína reguladora de condutância transmembrana de cloro. Trata-se de 

uma doença multissistêmica mais frequente em populações descendentes de caucasianos. No Brasil, estima-se 

que a incidência de fibrose cística seja de 1:7.576 nascidos vivos; porém, apresenta diferenças regionais, com 

valores mais elevados nos estados da região Sul. (ATHANAZIO et al, 2017; MUCHA et al, 2020) 

Antes, era comum que os acometidos pela fibrose cística fossem pediátricos. No entanto, os avanços 

tecnológicos no tratamento impactaram positivamente na expectativa de vida, podendo encontrar adultos. Assim, 

por meio do diagnóstico precoce, o aumento da sobrevida e qualidade de vida dos pacientes com essa doença. 

Inclusive são aspectos importante como a atividade física e alimentação podem contribuir nesse processo de 

longevidade como ressaltado por SILVA et al, 2021.  

Em uma análise mais acurada, percebe-se uma série de desafios que crianças e adolescentes com fibrose 

cística enfrentam. A falta de avaliação psicológica específica, individual e familiar, e de consequentes e possíveis 

intervenções clínicas, incluindo aconselhamento psicológico, individual e familiar, foi uma lacuna identificada nas 

propostas multiprofissionais de atendimento à fibrose cística. (BORGES et al, 2022) 

Embora os desafios enfrentados para assegurar os avanços no tratamento e cuidado dos pacientes com 

fibrose cística, a ciência tem conseguido oferecer novas possibilidades terapêuticas para as doenças raras. As 

discussões no campo da saúde pública precisam abraçar essa complexidade. Assim, coloca-se em 

questionamento a função social de empresas que podem financiar estudos e o incentivo governamental para 

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

 

 

 

 

 



2. MATERIAIS E MÉTODOS  

Uma revisão da literatura com artigos que foram publicados nos últimos anos sobre o tratamento de fibrose 

cística, com o intuito de ressaltar os avanços e desafios dessa doença, os meios de diagnóstico e tratamento que 

viabilizam um melhor prognóstico. 

A revisão tem a finalidade de reunir o conhecimento produzido e aproxima-lo da atividade clínica. Por meio 

de uma abordagem ampla e sistêmica é possível observar diversos estudos e difundir uma compreensão ampla 

do assunto revisado. Assim, analisou-se o conhecimento produzido nos últimos dez anos sobre diagnóstico, 

tratamento e prognóstico da fibrose cística. 

Tendo em vista a revisão integrativa da literatura, foi necessário o uso das seguintes bases de dados: 

Google Acadêmico, Scielo e PubMed. Os descritores utilizados foram: fibrose cística, aconselhamento genético, 

capacidade de exercício, tratamento de fibrose cística. O material selecionado com a leitura dos resumos e, após 

isso, foram escolhidos os que atendiam os seguintes critérios: publicados nos últimos dez anos, em língua 

portuguesa ou inglesa que se reportassem sobre diagnóstico, tratamento e prognóstico das complicações 

associadas a fibrose cística. 

Os trabalhos escolhidos avaliaram: o diagnóstico precoce da fibrose cística; o método de condução da 

fibrose cística; meios de melhora da qualidade de vida do paciente com a fibrose cística; complicações associadas 

a fibrose cística. 

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

nome do autor, título do trabalho, ano de publicação, tipo de estudo e suas conclusões. 

 

3. RESULTADOS E DISCUSSÃO  

A incidência de Fibrose Cística (FC) pode variar em diferentes regiões do Brasil e entre diferentes grupos 

étnicos. Estudos epidemiológicos têm fornecido estimativas sobre a prevalência da FC no país. Conforme todos os 

relatórios do GBEFC desde 2009, a maior concentração deles encontra-se na região Sudeste (47,5%), sendo que 

o estado de São Paulo apresenta a maior quantidade em todo o país, com 27,4%. A maior concentração de CRTs 

nessa região pode estar associada à condições de tratamento e, sobretudo, de diagnóstico são essenciais à 

ocorrência de novos registros de pacientes e oferecimento de assistência adequada. É importante ressaltar que a 

FC é considerada uma doença rara, e a sua incidência pode ser influenciada por fatores como a diversidade 

genética da população e a disponibilidade de recursos de diagnóstico. (BORGES et al, 2022) 

A prevalência da faixa etária pediátrica entre os pacientes de FC é apontada como realidade de algumas 

regiões 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 nível socioeconômico dessas populações, do acesso desigual à saúde, do 

baixo orçamento para saúde e da carência de organizações especializadas no tratamento da doença. (BORGES 

et al, 2022) 

Dados epidemiológicos apontam que 27% das crianças e 41% dos adolescentes com FC sofrem um ou mais 

episódios de exacerbações respiratórias, necessitando de internação por 10 a 11 dias em média. O período de 

internação leva ao afastamento do ambiente escolar e familiar, causando prejuízo na qualidade de vida. A 

quantidade de exacerbações 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 contínuo das taxas de mortalidade 

relacionada à FC no Brasil nos últimos anos, com um aumento concomitante da mediana da idade de óbito. 

Acreditamos que esses achados resultem de um aumento do diagnóstico de FC no país e esperamos que essa 

tendência de aumento das taxas de mortalidade relacionada à FC diminua nos próximos anos, o que indicará 

melhor assistência à saúde dos pacientes. 

 

3.1. DIAGNÓSTICO  

Nos últimos anos, houve avanços significativos no diagnóstico da FC e têm permitido a identificação de 

mutações genéticas específicas associadas à FC. A implementação da triagem neonatal para a FC em alguns 

estados brasileiros tem contribuído para a detecção precoce da doença em recém-nascidos assintomáticos. A 

triagem neonatal é fundamental para identificar casos de FC logo nos primeiros dias de vida, permitindo um 

diagnóstico precoce e o início do tratamento adequado. (FARRELL et al., 2017). 

Em 2017, os diagnósticos de FC via teste do pezinho tiveram média de idade de 0,44 anos, enquanto entre 

os realizados a partir de sintomas clínicos, a média foi de 8,65 anos. Um diagnóstico dito precoce, ou seja, aquele 

que acontece ainda nos primeiros meses de vida, pode implicar no início da assistência ao paciente de FC, o que 

é fundamental para sua sobrevivência, além de promover melhores condições clínicas em comparação aos 

pacientes diagnosticados com idade mais avançada. No entanto, apesar da importância da testagem para FC na 

triagem neonatal, em 2017, os diagnósticos via sintomas clínicos persistentes, sobretudo os respiratórios, ainda 

foram mais abundantes (56,9%) em relação aos detectados via teste do pezinho (35,4%). Dentre o total de 

pacientes com FC registrados no Brasil, a média de idade diagnóstica é de 5,74 anos. (BORGES et al, 2022) 

3.1.1- Métodos Diagnósticos da Fibrose Cística: 

Teste do Suor: O teste do suor é o método padrão para o diagnóstico de fibrose cística. É uma avaliação 

quantitativa da concentração de cloreto no suor e é usado para triagem e confirmação do diagnóstico (RATJEN & 

DÖRING, 2015). 

Triagem Neonatal: A triagem neonatal é amplamente utilizada em muitos países para o diagnóstico precoce 

da FC. O teste de triagem mede a tripsina imunorreativa (IRT) no sangue do recém-nascido, e se os resultados 

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

Testes Genéticos: A análise de mutações no gene CFTR é crucial para o diagnóstico de fibrose cística. A 

identificação de mutações específicas confirma o diagnóstico da doença (Castellani et al., 2018; MUCHA et al., 

2020) 

 

4. DIFICULDADES E DESAFIOS NO DIAGNÓSTICO 

É frequente na literatura a referência à fibrose cística como a doença rara mais comum da infância. Nessa 

afirmação ainda aparece um traço histórico de um tempo em que poucos pacientes com fibrose cística chegavam 

à vida adulta. Nos países economicamente mais desenvolvidos essa realidade já foi superada. Em países como o 

nosso, com profundas desigualdades sociais e econômicas, organizar centros de tratamento para adultos tem sido 

mais um dos muitos desafios vividos pelos pacientes e profissionais de saúde que trabalham com essa doença. 

(ATHANAZIO et al, 2017; MUCHA et al, 2020) 



A média de vida no nosso país continua próxima aos 20 anos, variando muito de acordo com a idade no 

diagnóstico e o acesso e a qualidade dos tratamentos recebidos ao longo do tempo. A FC apresenta uma ampla 

variabilidade clínica, com manifestações que variam desde formas leves até casos mais graves. Isso pode 

dificultar o diagnóstico, especialmente em pacientes com sintomas atípicos ou formas mais brandas da doença, 

que podem ser confundidas com outras condições respiratórias ou digestivas. (ATHANAZIO et al., 2017) 

 O diagnóstico preciso da FC requer acesso a serviços de saúde especializados, equipamentos e 

profissionais treinados. Em algumas regiões, especialmente em áreas remotas ou países em desenvolvimento, o 

acesso a esses recursos pode ser limitado, o que dificulta o diagnóstico precoce e o início do tratamento 

adequado. (AMARAL & REGO, 2020; ATHANAZIO et al., 2017) 

No último Registro Brasileiro de Fibrose Cística, organizado pelo Grupo Brasileiro de Estudos da Fibrose 

Cística (GBEFC), realizado em 2017, a média de idade dos óbitos registrados foi de 17,4 anos. As associações de 

fibrose cística pelo país têm reiterado junto aos centros de referência e às equipes médicas a preocupação 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 dimensões continentais do nosso país, 

ressaltamos que o acesso ao diagnóstico precoce e ao tratamento adequado na fibrose cística guarda 

heterogeneidades e descontinuidades, principalmente no que diz respeito às regiões Norte e Nordeste. Os 

métodos de diagnóstico da FC, especialmente os testes genéticos e a triagem neonatal, podem ser custosos. Os 

altos custos podem representar uma barreira para o acesso ao diagnóstico, principalmente em locais onde os 

sistemas de saúde não cobrem totalmente esses exames. Isso pode resultar em atrasos no diagnóstico e no 

tratamento adequado dos pacientes. (AMARAL & REGO, 2020) 

O diagnóstico precoce da Fibrose Cística desempenha um papel crucial na melhoria dos resultados clínicos 

e na qualidade de vida dos pacientes. No entanto, ainda existem desafios a serem superados, como a 

variabilidade clínica da doença, o acesso a serviços especializados e o custo do diagnóstico. Esforços contínuos 

devem ser feitos para aprimorar os métodos diagnósticos e garantir que todos os pacientes com FC sejam 

diagnosticados precocemente e recebam o cuidado necessário para melhorar sua qualidade de vida. 

(ATHANAZIO et al., 2017) 

 

5. TRATAMENTO  

O tratamento farmacológico da FC tem evoluído consideravelmente. Terapias como os moduladores da 

CFTR (reguladores do condutor transmembranar da fibrose cística) têm mostrado resultados promissores em 

estudos clínicos, melhorando a função pulmonar e reduzindo as exacerbações respiratórias. Além disso, terapias 

adjuvantes, como antibióticos inalatórios e mucolíticos, têm sido utilizadas para melhorar a qualidade de vida dos 

pacientes. (ATHANAZIO et al., 2017) 

As amostras de secreção respiratória são essenciais para o acompanhamento da infecção bacteriana 

crônica das vias aéreas em pacientes com fibrose cística, bem como para a identificação de infecções 

oportunistas e como método de acompanhamento de intervenções terapêuticas. (ATHANAZIO et al., 2017; 

RATJEN & DÖRING, 2003) 

O tratamento diário da doença pulmonar (nível de evidência 5) na fibrose cística inclui a nebulização de 

vários medicamentos que são fundamentais para manter a saúde pulmonar, e um sistema inalador é essencial 

para todos os pacientes com fibrose cística. (ATHANAZIO et al., 2017; RATJEN & DÖRING, 2003) 



A abordagem multidisciplinar no cuidado dos pacientes com FC é fundamental para otimizar os resultados 

clínicos. Equipes compostas por médicos, enfermeiros, fisioterapeutas, nutricionistas e psicólogos trabalham de 

forma integrada para fornecer suporte abrangente aos pacientes. Essa abordagem inclui o manejo das 

complicações pulmonares, a promoção de uma nutrição adequada e a atenção às necessidades psicossociais dos 

pacientes. (BORGES et al, 2022) 

Os moduladores da CFTR são terapias inovadoras que visam corrigir a disfunção do canal de cloreto de 

sódio causada pelas mutações genéticas na FC. Esses medicamentos, como o ivacaftor, lumacaftor e tezacaftor, 

têm demonstrado eficácia em melhorar a função pulmonar, reduzir as exacerbações respiratórias e melhorar a 

qualidade de vida dos pacientes. No entanto, o acesso a esses medicamentos pode ser limitado devido a 

questões de custo e disponibilidade em diferentes países. (TERLIZZI et al., 2016) 

Os antibióticos inalatórios desempenham um papel fundamental no tratamento das infecções pulmonares 

crônicas na FC. Eles ajudam a controlar as infecções bacterianas frequentes, reduzindo a inflamação e a 

deterioração pulmonar. Além disso, os mucolíticos, como a dornase alfa, auxiliam na redução da viscosidade do 

muco, facilitando sua eliminação. Essas terapias têm contribuído para a melhoria da função pulmonar e da 

qualidade de vida dos pacientes com FC. (RATJEN & DÖRING, 2003) 

A fisioterapia respiratória desempenha um papel importante no tratamento da FC, ajudando a mobilizar as 

secreções pulmonares e melhorar a função respiratória. Técnicas como a percussão e a drenagem postural são 

utilizadas para promover a remoção das secreções e prevenir complicações pulmonares. 

O exercício aeróbio é benéfico para pacientes com fibrose cística, melhorando a aptidão cardiorrespiratória e 

muscular.  É recomendado instituir atividades vigorosas, com consumo de sete METs para crianças e 

adolescentes, permitindo assim melhora da resistência cardiopulmonar, composição corporal, força muscular, 

resistência muscular, e flexibilidade. Pacientes com fibrose cística muitas vezes têm limitações no exercício físico, 

mas estudos mostram que maior atividade física diária está associada a uma melhor tolerância ao exercício. 

(SZULCZEWSKI et al., 2021) 

Devido à má absorção de nutrientes, os pacientes com FC frequentemente apresentam deficiências 

nutricionais. A suplementação nutricional, incluindo enzimas pancreáticas, vitaminas lipossolúveis e dietas 

hipercalóricas, é essencial para garantir um estado nutricional adequado e o crescimento e desenvolvimento 

saudáveis dos pacientes. É importante que haja acompanhamento e orientação nutricional em pacientes com FC 

como ressalta SZULCZEWSKI et al., 2021. 

 

6- DIFICULDADES E DESAFIOS NO TRATAMENTO 

A adesão ao tratamento é um desafio significativo na FC, devido à complexidade e à quantidade de 

intervenções necessárias. O tratamento diário envolve várias terapias, medicamentos e procedimentos, o que 

pode ser cansativo e impactar a qualidade de vida dos pacientes. A adesão ao tratamento requer um suporte 

contínuo e uma abordagem multidisciplinar. O acesso a serviços especializados e equipes de saúde treinadas na 

FC pode ser limitado, especialmente em áreas rurais e países com recursos de saúde limitados. Isso pode 

dificultar o acesso a terapias inovadoras, exames de rotina e cuidados de acompanhamento, afetando a eficácia 

do tratamento. (AMARAL & REGO, 2020) 

Apesar dos avanços no tratamento, a progressão da FC é inevitável. Com o tempo, a função pulmonar pode 

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



progressão da doença e minimizar o impacto das complicações através de um tratamento adequado e de medidas 

preventivas. 

Apesar dos avanços mencionados, a FC ainda apresenta desafios significativos. Um dos principais desafios 

é o acesso ao tratamento especializado, que pode ser limitado em algumas regiões e países devido a questões 

econômicas e estruturais. Além disso, os custos associados ao tratamento da FC são elevados, o que pode criar 

barreiras para o acesso a terapias inovadoras. A individualização do tratamento também é um desafio importante. 

A FC é uma doença complexa e heterogênea, com variações genéticas e clínicas entre os pacientes. Portanto, é 

necessário desenvolver abordagens terapêuticas personalizadas, levando em consideração as características 

específicas de cada paciente. (AMARAL & REGO, 2020) 

 

7- PERSPECTIVAS FUTURAS NA FIBROSE CÍSTICA: 

Terapia Genética: A terapia genética é uma das perspectivas mais promissoras para o tratamento da fibrose 

cística. Pesquisas estão em andamento para desenvolver terapias que visam corrigir diretamente as mutações 

genéticas responsáveis pela disfunção do canal de cloreto de sódio no gene CFTR. Estudos como o de Alton et al. 

(2015) demonstraram melhorias significativas na função pulmonar em pacientes tratados com terapia genética. 

(MAULE et al, 2020) 

Moduladores da CFTR: Os moduladores da CFTR, como o ivacaftor, lumacaftor e tezacaftor, têm mostrado 

eficácia no tratamento de determinadas mutações genéticas da FC. Estudos como o de Taylor-Cousar et al. 

(2017) relatam melhorias na função pulmonar e redução das exacerbações respiratórias com o uso desses 

medicamentos. (TERLIZZI et al., 2016) 

Medicina Personalizada: A medicina personalizada ou de precisão é uma área promissora no tratamento da 

fibrose cística. Com base nas características genéticas e clínicas 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 identificação de biomarcadores preditivos pode ajudar a selecionar o tratamento 

mais adequado para cada paciente. 

Terapias Combinadas: Estudos estão em andamento para investigar o uso de terapias combinadas, que 

visam alvejar diferentes vias fisiopatológicas da FC simultaneamente, com o objetivo de melhorar a eficácia do 

tratamento. 

 

8. CONCLUSÃO  

A Fibrose Cística continua sendo um desafio clínico, mas os avanços científicos e terapêuticos têm 

proporcionado melhorias significativas na qualidade de vida dos pacientes. No entanto, ainda existem desafios a 

serem superados, como o acesso ao tratamento especializado e a individualização do cuidado. As perspectivas 

futuras são promissoras, com o desenvolvimento de terapias inovadoras e a busca por abordagens 

personalizadas. A contínua colaboração entre profissionais de saúde, pesquisadores e pacientes é fundamental 

para avançar no conhecimento e no cuidado da FC. 
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