
D I A G N Ó S T I C O

Assenta em 3 pilares:
Confirmação das
mutações
genéticas típicas
Padrão clínico
característico;
Teste de suor
positivo.

Causada por mutações no gene CFTR, existindo mais de 2.000 conhecidas.
Se ambos os progenitores tiverem 1 alelo CFTR normal e 1 com mutação,
existe 25% de probabilidade do filho/a ter fibrose quística e 50% de
probabilidade de herdar apenas 1 gene mutado e ser saudável. 

Fibrose Quística: Desafios do
Diagnóstico Genético

O  Q U E  É ?

B A S E  G E N É T I C A

M A N I F E S T A Ç Õ E S  C L Í N I C A S

B I B L I O G R A F I A

Doença hereditária autossomática recessiva, sem
cura. Também conhecida como Mucoviscidose.
Apresenta 5 estadios distintos.
Multissistémica - afetando principalmente:
sistemas respiratório e digestivo
Mais prevalente em pessoas caucasianas.
30 a 40 crianças diagnosticadas anualmente em
Portugal.

Sistema Respiratório - maior probabilidade de infeções
respiratórias e formação de quistos e fibrose nos pulmões. 
Sistema Digestivo - bloqueio dos ductos pancreáticos
dificultando a digestão. Diabetes afetam ⅓ dos pacientes
com FQ devido ao contínuo dano no pâncreas.
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D E S A F I O S  N O  D I A G N Ó S T I C O

Quadro sintomático comum a inúmeras
patologias
Raridade da doença
Múltiplas mutações no gene CFTR

S I N A I S  E  S I N T O M A S

Tosse persistente, dispneia, secreções
espessas e suor mais salgado, puberdade
tardia, problemas de aumento de peso,
dificuldades a evacuar bem como fezes moles
e volumosas.

B R E A K T H R O U G H S

Sequenciação de Nova
Geração (NGS)
Painéis Multigénicos
Personalizados
Testes Funcionais
Complementares
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