Cibrose Quistica: Desafios do
Diagnostico Genético
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PULMOES APARELHO DIGESTIVD

O QUE E?

e Doenca hereditaria autossomatica recessiva, sem
cura. Também conhecida como Mucoviscidose.
Apresenta 5 estadios distintos.

PAMCREAS
.

INFLAMACAD

-
- MUCO ESPESSO
- g E FEGAIDSO BELOQUEIA
: _~TAS VIAS AEREAS

.
"

Multissistémica - afetando principalmente:
sistemas respiratorio e digestivo

Mais prevalente em pessoas caucasianas.

30 a 40 criancas diaghosticadas anualmente em
Portugal.
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Hospital de Loulé. (2024, Novembro 24). Sabe o que é a Fibrose Quistica? Consultado em:
https://hospitaldeloule.com/pt/noticias/sabe-o-que-e-fibrose-quistica/m

BASE GENETICA

Parents

e Causada por mutacoes no gene CFTR, existindo mais de 2.000 conhecidas.
e Se ambos os progenitores tiverem 1alelo CFTR normal e 1 com mutacao,
existe 25% de probabilidade do filho/a ter fibrose quistica e 50% de

Cystic Fibrosis carrier . Ii Cystic Fibrosis carrier

( 1 probabilidade de herdar apenas 1 gene mutado e ser saudavel.
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MANIFESTAQ(N)ES CLINICAS SINAIS E SINTOMAS

e Sistema Respiratorio - maior probabilidade de infegcoes e Tosse persistente, dispneia, secregoes
respiratorias e formacao de quistos e fibrose nos pulmoes. espessas e suor mais salgado, puberdade

e Sistema Digestivo - bloqueio dos ductos pancreaticos tardia, problemas de aumento de peso,
dificultando a digestao. Diabetes afetam ¥z dos pacientes dificuldades a evacuar bem como fezes moles
com FQ devido ao continuo dano no pancreas. e volumosas.

A LOOK AT CYSTIC FIBROSIS

DIAGNOSTICO

Unaffected Affected

Assenta em 3 pilares:
e Confirmacao das
mutacoes
geneticas tipicas
e Padrao clinico
caracteristico;

DESAFIOS NO DIAGNOSTICO BREAKTHROUGHS e Teste de suor

positivo.
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NC State University. (June 12, 2025). NC State Scientists Advance Understanding of Cystic Fibrosis by Finding Drug Class to Avoid
Consultado em: https://hospitaldeloule.com/pt/noticias/sabe-o-que-e-fibrose-quistica/m
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