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Resumo

A fibrose cistica (FC) é a doenga genética
autossOmico-recessiva mais frequente em po-
pula¢des de origem Caucasiana. Afeta cerca de
70.000 pessoas em todo o mundo. Na Uniao Eu-
ropeia, 1 em cada 2.000 a 3.000 recém-nascidos
sao afetados por FC e, nos EUA, esta frequéncia
éde 1 em cada 3.500. Apesar de ser classicamen-
te conhecida como uma doenca letal que muitas
vezes impedia que seus portadores chegassem
a vida adulta, muitos avangos ocorridos nas
ultimas décadas vém mudando drasticamente
esta realidade para melhor. O 6bito na infancia
atualmente é raro e chegar a vida adulta tem sido
arealidade para a maioria das pessoas afetadas
por esta doenga. Este texto, baseado em revisdo
da literatura cientifica, traz informagdes sobre
aspectos epidemiologicos da FC na atualidade.

PALAVRAS-CHAVE: Fibrose cistica; Ge-
nética; Epidemiologia.
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INTRODUCAO

A fibrose cistica (FC) é a doenga genética
autossdmico-recessiva mais frequente em po-
pula¢des brancas descendentes de Caucasianos,
como aquelas da Europa, América do Norte e
Australia’. E uma doenga monogénica, cujo
problema estd localizado no cromossoma 7.
Por ter heranca autossdmico-recessiva, o in-
dividuo precisa ter duas mutagoes de FC para
expressar a doenca, cada uma herdada de um
dois pais. Quando o individuo possui apenas
uma mutagio causadora da FC, ele é chamado
de carreador.

O gene defeituoso acarreta disfuncdo de
uma proteina que se situa na membrana apical
das células epiteliais de muitos 6rgdos e que
tem como principal fungdo ser um canal de
transporte de cloro (Fig.1). Tanto o gene quan-
to a proteina sdo chamados de CFTR (cystic

fibrosis transmembrane condutance regulator).
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Figura 1: EstTRuturA DA CFTR (CANAL DE CLORO) QUE PODE ESTAR AUSENTE, DEFICIENTE OU EM MENOR
QUANTIDADE NAS CELULAS DE VARIOS ORGAOS DO CORPO HUMANO. CFTR= CysT1ic FiBROSIS TRANSMEM-

BRANE CONDUTANCE REGULATOR.

A disfungéo da proteina CFTR resulta em uma
doenga sistémica com grande variabilidade de
sinais e sintomas. Acomete, preferencialmente,
os sistemas respiratério e gastrointestinal e,
classicamente, se manifesta como doenga sino-
pulmonar cronica e supurativa, md absor¢ao
intestinal e concentracio de cloretos elevada no
suor. No entanto, cada vez é maior o numero de
casos identificados com apresentagdes clinicas
mais leves e oligossintomaticos®.

Uma das explicagdes para a ampla gama
de manifesta¢des clinicas é o grande numero
de mutac¢des para FC conhecidas, gerando
diferentes graus de perda funcional da CFTR.
Atualmente ha mais de 1800 mutagdes descri-
tas, embora o significado clinico de algumas
delas ainda precise ser mais bem elucidado®. A
mais frequente e a mais estudada é a F508del
que corresponde a delecdo da fenilalanina na
posicdo 508 da CFTR, que é uma proteina
composta por 1.480 aminodcidos. A F508del é
considerada uma mutagio “grave” por resultar
em importante déficit funcional e, consequen-
temente, em manifesta¢des clinicas mais “clas-
sicas” de FC. Outras muta¢des tém frequéncia
menor e impacto clinico variado. Algumas séo
consideradas “brandas” porque sdo associadas

a menor grau de comprometimento da CFTR
e a manifestacdes “atipicas” da doenga como
azoospermia obstrutiva isolada, pancreatite
recorrente, entre outras.

Embora haja indicios de que exista hd longa
data, a FC provavelmente passou muitos anos
sem ser reconhecida, sendo confundida com
muitas outras condi¢des que suas manifestacoes
simulam, tais quais pneumonia, bronquiectasia,
asma, desnutricdo e doenca celiaca. Uma das
meng¢Oes mais antigas atribuidas a esta doenga
é folclorica e data dos séculos XVIII ou XIX. Re-
zava a lenda que criangas que, quando beijadas
na fronte, tivessem sabor salgado morreriam
precocemente. Elas eram consideradas amal-
dicoadas ou enfeiticadas e na Franga, Alema-
nha, Inglaterra ndo podiam ser batizadas®. A
descrigdo cientifica da FC foi hd pouco mais de
70 anos, apos estudo clinico-patoldgico de um
quadro dramatico que levava a 6bito mais de
70% das criancas afetadas antes que comple-
tassem um ano de idade’. Desde entdo, muitos
avangos ocorreram em relagdo ao conhecimento
dos seus mecanismos fisiopatoldgicos, diag-
nostico e tratamento, mudando drasticamente
esta realidade para melhor. O 4bito na infincia
atualmente é raro e, em especial nos tltimos 30
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anos, chegar a vida adulta tem sido a realidade
para a maioria dos afetados por esta doenca®.
Houve um incremento no diagnoéstico e tem
sido frequentes os relatos de casos identificados
em pessoas de meia-idade e até mais velhas®.
Este texto, baseado em revisdo da literatura
cientifica, traz informagdes sobre aspectos epi-
demioldgicos da FC na atualidade.

REVENDO O CONCEITO DE
FIBROSE CISTICA

Nio condiz mais com a realidade de hoje
o conceito da FC como doenga fatal. Avangos
no conhecimento sobre os seus mecanismos
fisiopatoldgicos basicos, associados ao progresso
terapéutico e a disponibilidade de acompa-
nhamento em servigos especializados, tém
impulsionado uma mudanga no paradigma do
cuidado de “criancas doentes e morredoras” para
o de “pessoas, criangas ou adultas, vivendo com
uma doenga cronica™. Pensar nesta entidade
clinica apenas como doenga grave composta por
patologia pulmonar crénica e supurativa, este-
atorreia e desnutri¢do tem como consequéncia
uma pratica médica de baixa sensibilidade diag-
ndstica e uma grande perda de oportunidade de
cuidado para os individuos afetados.

O diagnéstico, atualmente, também nao
se resume ao paciente com sindrome clinica
fortemente suspeita e com concentragdo de
cloretos elevada no suor. Apesar de, ainda hoje,
haver médicos que nio fazem o diagnéstico de
FC oportunamente por acreditar que ela nao
existe em sua populagdo, o namero de casos
identificados tem crescido. Este incremento
diagndstico pode estar sendo influenciado por
muitos fatores. O maior acesso ao conhecimento
pode estar fazendo com que esta doenga esteja
sendo mais lembrada no diagnoéstico diferen-
cial de sindromes clinicas suspeitas, tanto nas
apresentacdes mais classicas como nas atipicas.
A disponibilidade de outros recursos diagnos-
ticos, como pesquisa de mutagdes em testes de
DNA, tem permitido a confirmacio de alguns
casos atipicos em que a concentragao de cloretos
no suor situa-se na faixa limitrofe ou normal.
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E, ainda, a disponibiliza¢do de rastreamento
neonatal em alguns paises ou regides contribuiu
muito para o diagndstico em maior nimero e
em momento mais precoce. Através de rastrea-
mento neonatal, muitas crian¢as tém recebido o
diagnostico de FC ainda assintomaticas e, assim,
nascem novos desafios, como o de abordar o
paciente e a familia com o foco no futuro e na
promogio de qualidade de vida.

INCIDENCIA E PREVALENCIA

A FC afeta cerca de 30.000 criancas e adul-
tos nos EUA e 70.000 no mundo todo’ e sua in-
cidéncia varia em diferentes paises ou regides"*
(Quad.1 e Fig.2). Na Unido Europeia, 1 em cada
2.000 a 3.000 recém-nascidos sdo afetados por
FC, e nos EUA esta frequéncia é de 1 em cada
3.500. Na Oceania, dada a imigragéo histdrica
de origem europeia nesta regio, a distribui¢éo
de mutagdes CFTR reflete aquela. Na Africa,
a descri¢do de frequéncia das mutagdes nao é
precisa. Na regido mais ao norte, beirando o
Mediterraneo, nao h4 bons registros. Na Africa
subsahariana, evidéncias sugerem que a FC
seja relativamente comum, porém amplamente
subdiagnosticada. No sul da Africa, 1 em cada
42 pessoas sdo carreadoras da FC e a incidéncia
¢ estimada em 1 a cada 7056 individuos. No
Oriente Médio, a incidéncia de FC varia de
acordo com o background étnico e com o grau
de consanguinidade. Esta dltima é estimada
em 65% no mundo Arabe. Assim, a estimativa
da incidéncia varia de 1 em 2560 a 1 em 15876
nesta regido. Embora seja acentuadamente sub-
diagnosticada na Asia, evidéncias disponiveis
sugerem que esta doenga é rara naquela regido.
Na América Latina, a composi¢do étnica da po-
pulagdo é bastante heterogénea. Em paises como
Uruguai e Argentina, cerca de 90% da populagdo
¢ de origem Caucasoide, enquanto em outras
como, por exemplo, México, Colombia e Chile,
57 a 87% sao mesticos (mistura de Caucasoides
com Amerindios). Ainda no Uruguai, Equador,
Colombia, Venezuela e Brasil, a presenca de
descentes de africanos é importante, embora
esta percentagem nao ultrapasse 10% da popu-
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FIGURA 2: INCIDENCIA DA FIBROSE CiSTICA PELO MUNDO.

Fonte: OMS, 2004,

recorded

WHO 04.72

, ~ Incidéncia ®
Pais ou Populacido (1 caso por x nascimentos) F508del(%)
Finlandia 25.000 46,2
México 8.500 41,6
Suécia 7.300 66,6
Polbnia 6.000 57,1
Irlanda do Norte 5.350 57,1
Russia 4.900 54,5
Dinamarca 4.700 87,5
Noruega 4.500 60,2
Holanda 3.650 74,2
Espanha 3.500 52,9
Grécia 3.500 52,9
Estados Unidos 2.835 68,6
Reptiblica Tcheca 2.833 70,0
Reino Unido 2.600 75,3
Austrélia 2.500 76,9
Ttalia 2.438 50,9
Franga 2.350 67,7
Suiga 2.000 57,2
Irlanda 1.800 70,4
Emirados Arabes Unidos 15.876 26,9
Brasil 6.902 47,7
Chile 4.000 29,2
Escocia 1.984 71,3

QuADRO 1: INCIDENCIA DE FIBROSE CISTICA E MUTAGAO F508DEL EM DIVERSOS PAISES SEGUNDO DADOS

DA ORGANIZACAO MUNDIAL DA SAUDE.
Fonte: ANTunes ET, 20098,
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lagdo. A incidéncia de FC nestes paises, entdo,
varia de 1: 3.900 a 1: 8.500 nascidos em Cuba e
no México, respectivamente’.

No Brasil, Raskin estimou que a incidéncia
de FC seja de 1 em cada 7.358 nascidos vivos.
Este estudo incluiu cinco estados do pais (RS,
SC, PR, SP e MG) e detectou uma grande va-
riacdo da incidéncia entre eles. O Rio Grande
do Sul apresentou a maior estimativa que foi
de 1 caso de FC em cada 1.587 nascidos vivos,
enquanto a menor foi a de Sdo Paulo: 1 em cada
32.258. A variagdo encontrada foi atribuida ao
grau de miscigena¢io das diferentes regides
estudadas’. No Rio de Janeiro, em estudo de
Cabello e colaboradores a incidéncia de FC foi
estimada em 1: 6.902 nascidos'.

GENETICA

Uma grande quantidade de informacgdes
tem sido publicada desde a clonagem do gene da
FC, em 1989'!. Atualmente ha 1.872 mutag¢des
para FC cadastradas em base de dados. Esta
riqueza de informagdes no campo da genética
molecular precisa ser associada a semelhante
progresso no campo da interpretagao clinica’.
A existéncia de grande nimero de mutagdes,
muitas encontradas em frequéncia muito baixa
(menor que 0,5%), faz com que a correta defini-
¢ao do seu significado clinico seja muito dificil.

Evidéncias recentes sugerem que a aborda-
gem “genética’ voltada para impacto da mutagao
delF508 nesta heterogeneidade mutacional e na
incidéncia de formas classicas de FC seja mais
conclusiva para fins de estudos de tendéncia de
distribuicdo da doenga em diferentes lugares do
mundo, em fungéo de fatores étnicos e geogra-
ficos'. Pesquisadores descobriram que ha uma
forte correlagdo entre a prevaléncia de delF508
e a incidéncia de FC e, ainda, que a incidéncia
de FC ndo ¢ influenciada por outras mutagdes
diferentes da delF508, quando mutagdes com
prevaléncia maior do que 0,5% foram levadas
em consideracao®.

A F508del é a mutagdo causadora de FC
mais comum (Quad.1)". Na Europa, em média,
70% dos cromossomas de FC tém a mutagédo
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F508del. Em dreas especificas da Dinamarca,
esta chega a frequéncia de 100% (média 87%)
e na Turquia é onde ocorre com menor frequ-
éncia (20%). Além da F508del, 5 a 10 mutagdes
frequentes contribuem para 10-15% de todas
as mutacdes causadoras de FC, entre as quais
estdo: G542X, N1303K e G551D1. Ao norte da
Africa, encontram-se mutacdes semelhantes as
europeias, tais quais F508del, G542X e N1303K,
em diferentes frequéncias. Algumas outras sdo
identificadas exclusivamente nesta populagéo.
Na regido subsahariana, uma mutagdo desta-
cou-se como comum na Africa, a 3120+1G>A,
encontrada em 46% dos alelos CFTR. Algumas
mutagdes raras também foram encontradas
e a F508del ndo foi detectada nesta regiao™.
Nos EUA, as muta¢cdes CFTR refletem forte
relacdo com a Europa. Cerca de 10 mutagdes
sao encontradas com frequéncia mais do que
0,5% e correspondem a 79,7% das mutagdes
para FC identificadas. A muta¢do africana
3120+1G->A ¢ a segunda mais prevalente em
americanos afro-descendentes, atrds apenas da
F508del, o que presumivelmente emergiu de
mistura étnica com caucasianos'. No Canads, as
mutagdes refletem a heranga europeia, com des-
taque para as de origem francesa e inglesa. Em
algumas regides, encontram-se mutagdes bem
especificas como a M1101K, entre outras''s.
Na América Latina, hd grande mistura étnica
e o mapeamento das mutagdes é complexo
por este motivo. A muta¢io mais frequente é a
F508del, principalmente em paises com grande
contribui¢do de Caucasoides na sua composi¢do
étnica, como a Argentina, por exemplo (59%).
Algumas mutagdes parecem ser especificas de
determinadas regides, como na Colémbia e no
México, em que, respectivamente, 14 a 25% dos
alelos CFTR de pacientes fibrocisticos sao de
mutagdes raras e unicas destes paises’.

No Brasil, embora a F508del seja a mutagdo
mais comum, sua frequéncia fica em torno de
47,7%, ou seja, é menos frequente do que na
Europa e nos Estados Unidos, conforme ja de-
monstrado em diferentes estudos®. Entre as ou-

tras mutagdes ndo F508del, apesar da ampla va-
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riacdo de acordo com as origens étnicas de cada
regido, as mais frequentes no Brasil sio G542X,
N1303K e R1162X'"", No Rio de Janeiro, um
estudo encontrou uma frequéncia de 33,68% de
F508del, o que ¢é baixo em comparagio a outras
taxas mundiais e em outras popula¢des do Sul
e do Sudeste do Brasil®.

DIAGNOSTICO E RASTREAMENTO
NEONATAL

A fibrose cistica é suspeitada através da
presenca de uma ou mais caracteristicas clinicas
e/ou historia familiar de FC e/ou teste de ras-
treamento neonatal positivo, sendo confirmada

através de exames que evidenciam a disfungédo

da proteina CFTR. Entre estes, o padrdo ouro é
o teste do suor, que mostra a elevagao da con-
centrac¢do deste ion no material. Outras formas
de confirmacao diagnoéstica da FC incluem
a identificagdo de mutagdes especificas para
FC em estudos do DNA e a demonstragdo do
potencial diferencial nasal (PDN) aumentado?,
sendo este tltimo exame menos disponivel em
nosso meio.

Na maioria dos casos, o diagndstico é feito a
partir de manifesta¢des clinicas e depende desta
possibilidade diagnéstica ser suspeitada pelo
meédico diante de sinais e sintomas variados que
ele pode encontrar em seu dia a dia (Quad.2).
Quando a doenga ¢ suspeitada e ha disponibi-
lidade de teste do suor confiavel, o teste do suor

Sinais e sintomas sugestivos de fibrose cistica.

Gerais

Histéria familiar
Baqueteamento digital
Failure to thrive

Alcalose hipoclorémica (na auséncia de vomitos)

Respiratorios

Isolamento de Pseudomonas aeruginosa mucoide ou
Burkolderia cepacia de secregdes respiratorias.

Bronquiectasias

Pneumonia por Staphylococcus aureus (particularmente
na infancia)

Pansinusite
Polipos nasais

Aspergilose broncopulmonar alérgica (ABPA)

Gastrointestinais

fleo meconial

Ma absorcao

Sindrome de obstrugao intestinal distal
Prolapso retal

Insuficiéncia pancreatica

Cirrose biliar

Hipertensao portal

Pancreatite recorrente idiopatica

Esqueléticas

Osteoporose em menores de 40 anos de idade

Artropatia hipertréfica pulmonar

Outras

Infertilidade (auséncia congénita dos vasos deferentes)

Diabetes atipico

QUADRO 2: SINAIS E SINTOMAS SUGESTIVOS DE FC,
FoNTE: SiIMMONS, 20107
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é positivo em cerca de 98% dos casos de FC*..

Nos EUA e em paises da Europa, o diagnds-
tico é feito predominantemente no primeiro ano
de vida na maioria dos casos, mesmo em locais
ainda sem programas de rastreamento neona-
tal?>. O diagndstico precoce ¢ muito importante
para que o paciente possa ser acompanhado e
tratado em centros de referéncia desde cedo, o
que influencia diretamente em seu progndstico.
No Brasil, em um estudo de Reis e colaborado-
res (2000)%, a média de idade ao diagndstico
variou de 1,6 a 9 anos. Raskin, em estudo com
300 pacientes abrangendo o periodo de 1971 a
2000, encontrou 12,6 anos como idade média
ao diagndstico (mediana 11,8 anos)’. A Orga-
nizagdo Mundial da Saude (OMS) enfatiza a
necessidade de se incrementar o diagndstico de
FC na América Latina tanto em numero como
em precocidade’.

O rastreamento neonatal vem sendo feito
em cada vez mais paises no mundo, embora
o0s protocolos variem entre eles*. Esta medida
oferece mais uma oportunidade para o diag-
nostico de FC e pode ser de particular valor nos
paises em desenvolvimento, onde se estima que
a doenga seja subdiagnosticada'.

No Brasil, o Programa Nacional de Triagem
Neonatal ¢ dividido em trés fases. A primeira
refere-se a confirmac¢io diagnodstica, acompa-
nhamento e o tratamento da fenilcetondria
e hipotireoidismo congénito. A fase 2 inclui,
também, as doencas falciformes e outras he-
moglobinopatias. Ja a fase 3 é a que inclui a FC,
através da dosagem de tripsina imunorreativa
sérica. Alguns estados, como o Rio de Janeiro,
vém batalhando pela inclusdo da FC na triagem
feita pelo Sistema Unico de Satide (SUS). Os
estados que ja estdo em fase 3 sdo Parana, Santa
Catarina, Minas Gerais, Espirito Santo, Goids
e Sdo Paulo®.

SOBREVIDA E PROGNOSTICO

A mediana de idade estimada de sobrevida
para pessoas com FC aumentou drasticamente
nas ultimas duas décadas. De acordo com dados
do Registro da Cystic Fibrosis Foundation (CFF),
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em 1985 esta mediana de sobrevida nos EUA
era de 27 anos e em 2009 era 35,9. Embora haja
pequenas variagoes nestes registros ano a ano,
é clara a tendéncia de aumento no decorrer
do tempo. A mediana estimada de sobrevida é
calculada usando um método padrao chamado
tabua de vida, mais conhecido por seu uso para
fins de seguros de vida. Baseado neste calculo,
estima-se que metade das pessoas registradas
viverdo além desta idade mediana e que a outra
metade viverd menos do que isto. Como este
calculo se baseia em registro passado, destaca-se
que ele pode subestimar a sobrevida dos pa-
cientes atualmente vivos®. Dados do registro da
CFF de 2009 mostram claramente o crescimento
desta mediana no decorrer dos anos (Fig.3)%.
Uma outra forma de se avaliar o progresso em
relagdo a sobrevida é demonstrando a queda da
mortalidade de criangas com FC. Das criangas
fibrocisticas nascidas entre 1985 e 1989 nos
EUA, 93,9% estavam vivas aos 15 anos de idade.
Ja entre as que nasceram entre 1995 e 1999 este
percentual subiu para 96,2% (Fig.4)¥.

Muitos individuos com FC vivem além dos
50 ou 60 anos hoje' e 0 numero de adultos com
FC tem crescido muito e proporcionalmente
mais do que o nimero de criangas. Em 1990,
cerca de 30% das pessoas registradas na CFF
tinham 18 anos ou mais. Em 2009, mais de 47%
sdo adultos e este niimero continua crescen-
do? (Fig.5). Este progresso ¢ encorajador, mas
aponta para a necessidade de planejamento de
cuidados especificos de saude voltados para esta
populagio de adultos com FC, que vai aumentar
progressivamente. Os adultos apresentam maior
chance de enfrentar complica¢des da FC, como
diabetes especifico da FC e osteoporose (Fig.6),
assim como demandar mais pela abordagem
de problemas como fertilidade e transplante
pulmonar.

De acordo com o registro da CFF de 2009,
cerca de 20% das pessoas com FC tém doenga
Ossea associada?”. A sua preven¢do comega na
infancia, enquanto os ossos ainda estdo crescen-
do. Boa nutri¢éo, manutencio do peso saudavel
e exercicios podem ajudar. Mais de 95% dos
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Fonte: CFF REGISTRY, 20097,

homens fibrocisticos sdo estéreis, porém, com
a disponibilidade de novas tecnologias, alguns
tém se tornado pais. Embora algumas mulheres
com FC possam engravidar, a fun¢do pulmonar
limitada e outros fatores podem trazer dificul-
dades para ela levar uma gestagao até o termo’.
Uma série de particularidades do cuidado do
paciente adulto trouxe a necessidade da criagdo
de guidelines especificos® para o acompanha-
mento de pessoas com FC nesta faixa etaria®.
Sinais de depressao foram identificados em 21%
dos adultos e 2% das criangas no registro da CFF
de 2009”. Este problema é comum também em
outras doencas cronicas. Pessoas com FC, sua
familia e seus cuidadores precisam estar cien-
tes deste problema e da possibilidade dele ser
diagnosticado e tratado. As pessoas usualmente
respondem bem ao tratamento. Outros proble-
mas comumente identificados foram doenga do
refluxo-gastroesofagico (DRGE) e asma®’.

A determinac¢io de fatores progndsticos
relacionados a FC é extremamente complexa.
A mortalidade esta predominantemente rela-
cionada com comprometimento respiratorio,
complicagdes hepaticas e desnutri¢do. Por
motivos ainda desconhecidos, o sexo feminino
tem um impacto negativo na sobrevida em
diferentes estudos. Entre os fatores estudados
que parecem ter influéncia negativa no prognos-
tico estdo: diagndstico por sintomas precoces,
comprometimento funcional respiratorio, com-
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prometimento nutricional, diabetes, infec¢do
por Pseudomonas aeruginosa, infeccao por
Burkolderia cepacia, frequéncia de exacerbagdes
respiratdrias (>4 por ano), condi¢do genética
homozigota ou heterozigota para F508del,
etnia e baixo nivel sdcio-econdmico®. Fatores
ambientais, como condi¢des sdcio-econdmicas
precarias e exposi¢do ao tabagismo passivo tam-
bém influenciam na evolug¢do da FC e desafiam
os estudos epidemiolégicos.

CONCLUSOES

A populagao com FC mundial tem crescido
significativamente. O diagnostico tem aumenta-
do tanto por reconhecimento de manifestagoes
clinicas compativeis ou por histéria familiar
positiva, como pelo rastreamento neonatal,
disponivel em alguns paises. Porém, esta do-
enga ainda precisa ser mais bem divulgada e
diagnosticada em alguns locais em que tem
sido subdiagnosticada, como nos paises em
desenvolvimento. Quanto mais cedo o paciente
tem acesso a tratamento e acompanhamento
em centros especializados, melhor tende a ser
sua sobrevida e maior a chance de se promover
qualidade de vida. Com a proporgio de adultos
portadores de FC crescendo progressivamente,
novas demandas vém surgindo para os servicos
de saude. Nesta faixa etaria, complicagdes sdo
mais comuns e outras questoes precisam ser
abordadas, como por exemplo, saude repro-
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dutiva, planejamento familiar e transplante de

o6rgdos. Diferentes estudos buscam a definicao

de indicadores prognodsticos que ajudem no

manejo destes pacientes, mas isto ¢ um grande

desafio dada a grande possibilidade de viés

metodoldgico por se tratar de doenga sistémica,

com ampla gama de manifesta¢des e influencia-

da por diferentes fatores ambientais.
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ABSTRACT

Cystic Fibrosis (CF) is the most frequent
autossomic recessive genetic disease in popu-
lations of Caucasian origin. It affects close to
70.000 people in the whole world. In the Euro-
pean Union, 1 in each 2,000 to 3,000 newborns
has CF and in the U.S.A. this frequency is of 1
in each 3.500. Although it has been classically
known as a lethal disease, that many times hin-
dered that its carriers arrived at the adult life,
many advances that occurred in the last few
decades are drastically changing this reality to
a better one. Death in the childhood currently
is rare and to arrive the adult life has been the
reality for the majority of people affected for this
disease. This text, based on revision of scientific
literature, brings information on epidemiologic
aspects of CF in the present time.

KEY WORDS: Cystic fibrosis; Genetics;
Epidemiology.



TITULACAO DOS AUTORES

EDITORIAL

AGNALDO JOSE LOPES

Professor Adjunto da Disciplina de Pneumologia e
Tisiologia da FCM/UERJ;

Coordenador do Ambulatério de Fibrose Cistica da

Policlinica Piquet Carneiro da UER]J.

MONICA DE CASSIA FIRMIDA

Professora Assistente da disciplina de Pneumologia e
Fisologia da FCM/UERJ;

Meédica do Ambulatério de Fibrose Cistica da
Policlinica Piquet Carneiro da UER].

MARcoOs CESAR SANTOS DE CASTRO

Mestrando em Ciéncias Médicas pela Universidade
Federal Fluminense (UFF);

Médico do Ambulatério de Fibrose Cistica da
Policlinica Piquet Carneiro da UER].

ARTIGO 1: ASPECTOS
EPIDEMIOLOGICOS DA FIBROSE
CISTICA.

MONICA DE CASSIA FIRMIDA

(Vide Editorial)

AGNALDO Jost LOPES

(Vide Editorial)

ARTIGO 2: PERFIL MICROBIOLOGICO
NA FIBROSE CISTICA.

ELIZABETH DE ANDRADE MARQUES

Professora Associada da Disciplina de
Microbiologia da FCM/UER]J;

Chefe do Laboratério de Bacteriologia do
HUPE/UER]J.

ARTIGO 3: Avancos da Genética

na Fibrose Cistica.

GISELDA MARIA KALIL DE CABELLO

Doutora em Biologia Celular e Molecular pelo
Instituto Oswaldo Cruz/Fiocruz;

Pés-Doutorada em Nanociéncia e Nanotecnologia
pelo Centro de Nanociéncia e Nanotecnologia/
Universidade de Brasilia.

ARTIGO 4: Fisiopatologia e
Manifestagoes Clinicas da Fibrose

Cistica.

MoONICcA DE CASSIA FIRMIDA

(Vide Editorial)

BRUNA LEITE MARQUES

Residente de Pneumologia e Tisiologia do
HUPE/UER]J.

CLAUDIA HENRIQUE DA COSTA

Professora Adjunta da Disciplina de Pneumologia e
Tisiologia da FCM/UER]J;

Coordenadora da Disciplina de Pneumologia e
Tisiologia da FCM/UER].

Ano 10, Outubro / Dezembro de 2011 9



ARTIGO 5: AVANCOS NO
DIAGNOSTICO DA FIBROSE
CisticaA — VIisA0 CRITICA.
TANIA WROBEL FOLESCU

Médica assistente do Departamento de
Pneumologia Pedidtrica do Instituto Fernandes
Figueira - Fundagao Oswaldo Cruz (IFF-
FIOCRUZ);

Mestre em Ciéncias Médicas pela FCM/UER].

RENATA WROBEL FOLEScU COHEN

Residente de Pediatria do Instituto Fernandes
Figueira - Fundagao Oswaldo Cruz
(IFE-FIOCRUZ).

ARTIGO 6: A Radiologia do Torax

na Fibrose Cistica.

DoMENICO CAPONE

Professor Adjunto da Disciplina de Pneumologia e
Tisiologia da FCM/UER].

RAQUEL E. B. SALLES

Meédica do Servigo de Pneumologia e Tisiologia do
HUPE/UER].

Mauricio R. FREITAS

Médico Residente do Servigo de Radiologia e
Diagnéstico por Imagem do HUPE/UER].
LEONARDO AZEVEDO

Médico Residente do Servigo de Radiologia e
Diagnostico por Imagem do HUPE/UER].
RobriGo Lucas

Médico Residente do Servigo de Radiologia e
Diagndstico por Imagem do HUPE/UER].
OSWALDO MONTESSI

Meédico Residente do Servigo de Radiologia e
Diagndstico por Imagem do HUPE/UER].
CARLA JUNQUEIRA

Médica Residente do Servigo de Radiologia e

10  Revistado Hospital Universitario Pedro Ernesto, UER]

Diagnostico por Imagem do HUPE/UER].

ARTIGO 7: TESTES DE FUNCAO
PuLMONAR EM ADULTOS
FIBROCISTICOS.

AGNALDO Jost LOPES

(Vide Editorial)

ANAMELIA COSTA FARIA

Meédica do Servigo de Pneumologia e Tisiologia do
HUPE/UER].

THIAGO THOMAZ MAFORT

Residente de Pneumologia e Tisiologia do
HUPE/UER].

RENATO DE LIMA AZAMBUJA

Residente de Pneumologia e Tisiologia do
HUPE/UER].

RoGERIO RUFINO

Professor Adjunto da Disciplina de Pneumologia e

Tisiologia da FCM/UER].

ARTIGO 8: O TRATAMENTO
NA FIBROSE CISTICA E SUAS
COMPLICACOES

MARcoOs CESAR SANTOS DE CASTRO

(Vide Editorial)

MONICA DE CASSIA FIRMIDA

(Vide Editorial)

ARTIGO 9: TRANSPLANTE NA
FIBROSE CIiSTICA.

MARcos CESAR SANTOS DE CASTRO

(Vide Editorial)

MoONICA DE CASSIA FIRMIDA

(Vide Editorial)



AGNALDO Jost LOPES

(Vide Editorial)

ARTIGO 10: O PAPEL DA
F1SIOTERAPIA NA FIBROSE CiSTICA

SUELI TOMAZINE DO PRADO

Fisioterapeuta do Ambulatério de Fibrose Cistica
da Policlinica Piquet Carneiro da UER].

ARTIGO 11: CUuIDADOS NA
UTILIZACAO E NA LIMPEZA

DE NEBULIZADORES E
COMPRESSORES PARA A REDUCAO
DE INFECCOES RECORRENTES EM
PACIENTES cOM FIBROSE CISTICA.

SAMARIA A. CADER

Doutora em Fisioterapia.

ADALGISA I. M. BROMERSCHENCKEL

Fisioterapeuta especialista em Pneumofuncional;
Coordenadora da Divisdo de Fisioterapia da UER];

Doutoranda pelo Programa de Pés-Graduagdo em
Ciéncias Médicas da UER].

SUELI TOMAZINE DO PRADO

(Vide Artigo 10)

ARTIGO 12: FIBROSE CISTICA
E SUPORTE NUTRICIONAL NO

ADULTO
CAROLINA FRAGA DE OLIVEIRA

Nutricionista da ACAM/R]J.

MARIANA JORGE FAVACHO DOS SANTOS

Nutricionista do Ambulatério de Fibrose Cistica da
Policlinica Piquet Carneiro da UER].

ARTIGO 13: GESTACAO NA
PACIENTE coM FIBROSE CisTICA

MARcOs CESAR SANTOS DE CASTRO

(Vide Editorial)

MONICA DE CASSIA FIRMIDA

(Vide Editorial)

ARTIGO 14: As REPRESENTACOES
Socials DA FIBROSE CISTICA EM
PACIENTES ADULTOS

LUCINERI FIGUEIREDO DA MOTTA SANTOS
Assistente Social do Ambulatério de Fibrose Cistica
da Policlinica Piquet Carneiro da UER].
ARTIGO 15: O TRABALHO

DA ASSOCIACAO CARIOCA DE
ASSISTENCIA A MUCOVISCIDOSE
NO ESTADO DO RIO DE JANEIRO.

ROBERTA CRISTINA GUARINO

Assistente Social e especialista em Responsabilidade
Social.

Coordenadora da ACAM/R]J.

TATIANE ANDRADE

Fisioterapeuta da ACAM/RJ;

Mestranda do Curso de Pés-graduagao em Ciéncias
do Cuidado da Saude - EEAAC/UFE.

SoLANGE CUNHA

Assistente Social da ACAM/R] e especialista em
gestdo de pessoas;

Coordenadora da ACAM/R]J.

ANA CAROLINA VICTAL

Psicologa da ACAM/R].

CAROLINA FRAGA DE OLIVEIRA

Nutricionista da ACAM/R]J.

JoANA CARVALHO

Académica de Servigo Social e estagidria da
ACAM/R].

ELOA LOPES

Académica de Fisioterapia e estagiaria da
ACAM/R]J.

Ano 10, Outubro / Dezembro de 2011 11



