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INTRODUÇÃO 
A fibrose cística foi reconhecida como a mais importante doença hereditária, 
potencialmente letal. O gene da fibrose cística foi identificado, clonado e 
sequenciado, favorecendo o conhecimento dos mecanismos bioquímicos 
responsáveis pela fisiopatogenia da doença, possibilitando o aconselhamento 
genético e o tratamento de suas complicações (ROSA. et al., 2008). O paciente 
portador dessa doença apresenta secreções mucosas espessas e viscosas, 
obstruindo os ductos das glândulas exócrinas, que contribuem para o aparecimento 
de três características básicas: doença pulmonar obstrutiva crônica, níveis elevados 
de eletrólitos no suor, insuficiência pancreática com má digestão/má absorção e 
consequente desnutrição secundária (ROSA. et al., 2008) O objetivo deste trabalho 
foi fazer uma revisão de literatura sobre os aspectos clínicos, diagnóstico e 
tratamento da fibrose cística, a fim de atualizar profissionais da saúde. 
 
METODOLOGIA 
Foi realizada uma revisão bibliográfica sendo utilizado trabalhos científicos em 
relação à fibrose cística a fim de obter informações atualizadas sobre o tema. As 
bases de dados consultadas foram: Scielo e o Registro brasileiro de Fibrose Cística. 
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Traçou-se um marco temporal entre os períodos: 2007 e 2021. Foi elaborado uma 
revisão sobre Fibrose Cística abordando os seguintes tópicos: introdução, genética, 
manifestação clínica, diagnóstico e tratamento. Buscou-se, no que tange aos 
descritores utilizados, dados relacionados ao diagnóstico, tratamento e aspectos 
clínicos da fibrose cística, sendo estes, inclusive, os critérios de inclusão, logo, 
qualquer informação contrária confere-se como critério de exclusão. Por todo o 
exposto, tem-se como finalidade a técnica explicativa, tendo uma análise de dados 
qualitativa já que se buscou entender, no formato textual, aspectos clínicos, 
diagnóstico e tratamento da fibrose cística, para atualizar os profissionais da saúde. 
 
RESULTADOS E DISCUSSÕES 
Concernente ao Registro brasileiro de Fibrose Cística do Grupo Brasileiro de 
Estudos de Fibrose Cística (2017) essa doença afeta especialmente os pulmões e o 
pâncreas, num processo obstrutivo causado pelo aumento da viscosidade do muco. 
Ainda de acordo com o grupo supracitado, nos pulmões, esse aumento na 
viscosidade bloqueia as vias aéreas propiciando a proliferação bacteriana o que leva 
à infecção crônica, à lesão pulmonar e ao óbito por disfunção respiratória. No 
pâncreas, quando os ductos estão obstruídos pela secreção espessa, há uma perda 
de enzimas digestivas, levando à má nutrição.De acordo com o Ministério da Saúde 
(PINA-NETO, 2008), os sintomas da fibrose cística e sua gravidade são diferentes 
para cada pessoa. O paciente apresenta uma secreção espessa que fica acumulada 
nos pulmões, podendo gerar tosse crônica, pneumonias de repetição, infecções, 
inflamações e, quando expectorada, nota-se que é muito mais espessa que o normal 
(PINA-NETO, 2008). Deste modo, quando o paciente portador da fibrose cística 
também apresenta problemas pancreáticos, torna-se ainda mais difícil absorver as 
gorduras e nutrientes necessários para o crescimento, gerando sintomas como 
diarreia (geralmente volumosas, com odor fétido), e dificuldade para ganhar peso e 
estatura. A tripsina é realizada pelo teste do pezinho é a primeira triagem de Fibrose 
Cística na infância, recomendado pelo Ministério da Saúde (PINA-NETO, 2008). 
Emprega-se a dosagem da tripsina imunorreativa (IRT), que estará elevada nos 
fibrocisticos e permanece elevada até 30 dias de idade. No caso de estar alterado, 
será realizado um segundo exame, preferencialmente no primeiro mês de vida 
(PINA-NETO, 2008). O diagnóstico é confirmado ou excluído pelo teste do suor (TS), 
que consiste na análise da concentração dos ions NA e CL. Mesmo sendo 
considerado um método ouro para o diagnóstico da fibrose cística, é aconselhável 
realizar outros testes para confirmar a doença, mesmo quando encontrados níveis 
normais ou limítrofes de níveis de cloro no suor (ROSA. et al.,2008). O tratamento 
pré-sintomático ainda é o mais indicado para pacientes portadores de fibrose cística, 
e tem como objetivos adiar as infecções pulmonares, bem como controlar as 
deficiências enzimáticas (ROSA. et al., 2008). Embora grandes avanços tenham sido 
alcançados, o tratamento dessa patologia por meio da terapia genética, para 
recuperar a expressão correta do gene ou que regule o sistema de transporte de 



íons, é ainda experimental, vários medicamentos (antibióticos, anti-inflamatórios, 
broncodilatadores, mucolíticos ou procedimentos (fisioterapia respiratória, 
oxigenioterapia, transplante de pulmão, reposição de enzimas digestórias, suporte 
nutricional, suporte psicológico e de social, terapia gênica) podem ser necessários, 
incluindo atendimento por uma equipe multidisciplinar de profissionais (ROSA. et al., 
2008).  
 
CONSIDERAÇÕES FINAIS 
Assim, a fibrose cística é uma doença urgente que necessita sempre mais de 
pesquisas e estudos que possibilitem aos seus portadores o aumento de sua 
expectativa de vida e a melhora dessa, ao diminuir as complicações geradas por tal 
patologia. As formas de diagnóstico são necessárias para identificação precoce 
dessa patologia com a finalidade de tornar o tratamento eficaz. Concomitantemente, 
conhecer o histórico da doença pode ajudar a promover a adesão do paciente às 
alternativas farmacológicas existentes (FERREIRA; CHAVES; COSTA, 2019). Por se 
tratar de uma doença urgente e crônica conhecer a doença, é a garantia de ter uma 
maior chance de lutar contra as complicações da fibrose cística, além de que toda a 
família deve estar envolvida para o tratamento adequado do paciente. O desafio de 
conhecer tratamentos mais avançados e efetivos tem levado a ciência a uma 
constante busca no estudo e pesquisas feitas sobre inovação, tecnologia, doenças 
raras e acesso a novos tratamentos. 
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