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Resumo

Introducio: A Fibrose Cistica ¢ uma doenga genética, de heranca autossoOmica recessiva e
clinicamente progressiva, causada por uma variagdo patogénica no gene do regulador de
condutancia transmembrana da fibrose cistica (CFTR). Objetivo: realizar uma caracterizagao
sociodemografica e dos aspectos que envolveram o processo do diagndstico, bem como
retratar aspectos do acesso ao tratamento e caracteristicas relacionadas a questao genética das
pessoas com Fibrose Cistica participantes do estudo. Metodologia: Trata-se de uma pesquisa
descritiva, retrospectiva e transversal de natureza quantitativa. A populacdo foi obtida a partir
do cadastro ativo no programa de triagem neonatal do Amazonas. Foi aplicado um
questionario semiestruturado para a obtencdo dos dados referentes ao ambito social, clinico,
diagnostico e de tratamento dos participantes. Os dados genéticos-hereditarios foram retirados
em prontuario. Para a realizacdo da andlise quantitativa, os dados foram agrupados em
categorias, sendo tabulados em planilhas do Microsoft® Excel. Resultados: Foi possivel
caracterizar as condigdes sociais, diagnosticas, de tratamento e genéticas dos pacientes
Fibrocisticos em acompanhamento. Conclusido: O teste do pezinho ¢ de extrema importancia
para o diagnostico precoce, bem como o acesso ao diagnostico e ao tratamento por meio do
SUS. Destaca-se a necessidade de intervir ao acesso ao aconselhamento genético, tendo em
vista a tomada consciente de decisdes no que tange ao planejamento familiar.

Introduction: Cystic Fibrosis is an autosomal recessive, clinically progressive genetic disease
caused by a pathogenic variation in the cystic fibrosis transmembrane conductance regulator
(CFTR) gene. Objective: To carry out a sociodemographic characterization of the aspects
involved in the diagnosis process, as well as to portray aspects of access to treatment and
characteristics related to the genetic issue of the people with Cystic Fibrosis participating in
the study. Methodology: This is a descriptive, retrospective and cross-sectional quantitative
study. The population was obtained from the active registry of the neonatal screening program
in Amazonas. A semi-structured questionnaire was used to obtain data on the participants'
social, clinical, diagnostic and treatment backgrounds. Genetic-hereditary data was collected
from medical records. For the quantitative analysis, the data was grouped into categories and
tabulated in Microsoft® Excel spreadsheets. Results: It was possible to characterize the
social, diagnostic, treatment and genetic conditions of the fibrocystic patients being
monitored. Conclusion: The heel prick test is extremely important for early diagnosis, as well
as access to diagnosis and treatment through the SUS. The need to intervene in access to
genetic counseling stands out, with a view to making informed decisions regarding family
planning.

Descritores: Doencas Raras; gene CFTR; Hereditariedade; Rastreamento Neonatal; Testes
Genéticos; Acesso aos Servigos de Saude



Descriptions: Rare Diseases; CFTR gene; Heredity; Neonatal Screening; Genetic Testing;
Health Services Accessibility
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Introducio

A Fibrose Cistica ¢ uma doenca genética, de heranca autossdmica recessiva e
clinicamente progressiva (1), causada por uma variagdo patogénica no gene do regulador de
condutancia transmembrana da fibrose cistica (CFTR) (2). O gene CFTR ¢ responsavel por
expressar a proteina CFTR que atua como um canal id6nico que permite a saida de ions de
cloro (Cl) e bicarbonato (HCO3) pela superficie epitelial nas células das vias aéreas,
gastrointestinais e exocrinas (3). Logo, alteragdes no funcionamento em CFTR impactam o
transporte ¢ a dindmica ionica, intensificando a absor¢do de ions sodio (Nat+) e afetando a
homeostase dos sistemas organicos (3).

Clinicamente a fibrose cistica se apresenta através da triade de manifestagdes
pulmonares, pancredticas e na pele, através do suor salgado (4). As complicagdes recorrentes
envolvem um ciclo repetitivo de doenga respiratoria, com episodios de infec¢do e inflamagao
causadas pelo acimulo de muco nos pulmdes, progressiva destrui¢do dos ductos pancreaticos
e diabetes, além de manifestagdes gastrointestinais como o ileo meconial (4).

Em relagcdo a hereditariedade, uma pessoa que nasce com a doenga Fibrose Cistica
recebeu de cada um dos seus genitores alelos alterados do gene CFTR, ocasionando perda de
funcao da proteina CFTR e desencadeando os sintomas associados a essa doenga (2-5). Em
geral, os genitores sdo portadores do gene em heterozigose e ndo possuem a doenca. No
entanto, casais que tiveram um filho com fibrose cistica devem ser encaminhados para
aconselhamento genético para compreensdo do risco de recorréncia da doenga em outras
geracoes (5) .

Apesar de ser considerada uma doenga rara, de acordo com os dados do relatério anual

do Registro Brasileiro de Fibrose Cistica, até o ano de 2021 existiam 6.427 individuos



registrados com Fibrose Cistica no Brasil o que mostra a sua importancia no contexto da

assisténcia a saude (6)

Sendo a fibrose cistica uma doenca cronica e progressiva, os fatores que poderiam
contribuir para a qualidade de vida e longevidade dos pacientes estdo relacionados ao
diagnostico imediato, no periodo assintomadtico atingido através da triagem neonatal e da
identificacdo e classificagcdo da variacdo presente em CFTR (7-8).

Outra importante iniciativa em relacdo ao desenvolvimento da qualidade de vida das
pessoas com Fibrose Cistica se baseia na necessidade de que essas pessoas sejam enxergadas
em dimensdo bioldgica, psicoldgica e social, ndo sendo definidas e nem vistas pelos seus
familiares, cuidadores e profissionais da saide apenas da perspectiva da doenca (9).

Ha avangos significativos em todas as frentes de tratamento empregadas na Fibrose
Cistica, especialmente nas terapias farmacologicas baseadas em moduladores génicos (10).
Tendo em vista tais avancos globais e com o objetivo da aumentar a qualidade de vida, ¢
necessario que cada pessoa com Fibrose Cistica tenha um plano de cuidados individualizado e
focado nas suas necessidades (10).

Além das terapias medicamentosas, as intervengdes terapéuticas abrangendo o cuidado
multidisciplinar em saude sdo essenciais para a pessoa com Fibrose Cistica, uma vez que essa
apresenta alteragdoes em diferentes sistemas corporais (11). Assim, o acompanhamento com
profissionais enfermeiros, fisioterapeutas, nutricionistas, psicélogos e educadores fisicos
propicia avangos importantes em direcdo a promog¢ao, manutengdo e recuperagao da saude
nessa populacao, bem como na interferem positivamente na construgdo da qualidade de vida
(11).

No contexto do cuidado individualizado, multidisciplinar e pautado na qualidade de

vida de pessoas com Fibrose Cistica, o Sistema Unico de Saude por meio da Politica Nacional



de Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras impacta diretamente no acesso a esses
servigos essenciais € em carater permanente, sendo uma necessaria forma de democratizar o
acesso ao acompanhamento e tratamento especializado independente das condig¢des
socioecondmicas do usuario (12)

Tendo em vista a necessidade de dados sobre a fibrose cistica no Amazonas para
incentivar a implementag¢do de politicas publicas, o objetivo desta pesquisa consiste em
realizar uma caracterizagcdo sociodemografica e dos aspectos que envolveram o processo do
diagndstico, bem como retratar aspectos do acesso ao tratamento e caracteristicas relacionadas

a questdo genética das pessoas com Fibrose Cistica participantes do estudo.

Método

Trata-se de uma pesquisa descritiva, retrospectiva e transversal de natureza
quantitativa. O projeto obteve aprovacio do Comité de Etica em Pesquisa da Universidade do
Estado do Amazonas sob o nimero n° 5.708.386 (CAAE 57197722.0.0000.5016).

A populacdo foi obtida a partir do cadastro ativo no programa de triagem neonatal do
Amazonas. Foram incluidos 11 pacientes no estudo. Todos os participantes ou responsaveis
incluidos no estudo aceitaram participar mediante assinatura do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido (TCLE).

Foi aplicado um questionario semiestruturado, com perguntas abertas e fechadas, para
a obten¢do dos dados referentes ao ambito social, clinico, diagnostico e de tratamento dos
participantes. Os dados que correspondem aos aspectos genéticos-hereditarios foram obtidos a
partir de exames realizados anteriormente pelos participantes e registrados em prontudrio.

Para a realizacdo da andlise quantitativa, os dados foram agrupados em categorias,
sendo tabulados em planilhas do Microsoft® Excel. As analises foram realizadas por

estatistica descritiva, as variaveis apresentadas de forma grafica.



Resultados
Caracterizagdo sociodemografica dos participantes

Foram entrevistados para essa pesquisa um total de 11 pessoas com fibrose cistica.
Entre estes, 55% sdo do género feminino e 55% se encontram na faixa etaria de zero a trés
anos de idade. Destes, 100% residem na cidade de Manaus, capital do estado do Amazonas,
no entanto, 18% relataram a necessidade de mudanca de domicilio de seus municipios para a
capital do estado para ter acesso ao acompanhamento e tratamento multiprofissional da
doenca. Considerando a andlise de dados socioecondmicos, 45% relataram possuir renda

familiar de até R$1.700,00 por més. (Tabela 1).

Em relagdo a idade do diagnostico, 45% receberam o diagnostico no seu 1° més de
vida. Todos os participantes da pesquisa realizaram o teste de triagem neonatal, no entanto,
apenas 82% dos participantes apresentaram resultados alterados, sendo encaminhados ao
programa de triagem neonatal para investigacdo e posteriormente foram diagnosticados com a
doencga. No caso dos participantes sem alteragdo, a investigacdo ocorreu a partir da historia

clinica posterior.

Tabela 1. Caracterizacao sociodemografica dos participantes da pesquisa.

Caracteristicas Sociodemograficas f %
Género
Feminino 6 55%
Masculino 5 45%
Idade
0-3 anos 6 55%
4-8 anos 2 18%
9-12 anos 1 9%
>12 anos 2 18%
Local de Residéncia
Capital do Estado 11 100%

Mudanc¢a de Domicilio
Mudanca de domicilio do interior para a capital
apo6s diagnodstico 2 18%



Renda Familiar

Até RS 1.000,00/més 2 18%
Até R$ 1.700,00/més 5 45%
Até R$ 2,500,00/més 1 9%
Acima de R$ 2,500,00/més 3 27%
Idade do Diagnéstico

1° més de vida 5 45%
2° més de vida 1 9%
1° ano de vida 2 18%
2° ano de vida 1 9%
=> 6° ano de vida 2 18%

Caracterizag¢do dos aspectos diagnosticos

No estudo, 45% dos participantes apresentavam sinais e sintomas classicos da doenga
ao nascimento, sendo esses secrecdo respiratoria espessa, suor com forte odor, fezes oleosas e
diarreicas e ileo meconial. 100% realizaram os exames laboratoriais relacionados ao
diagnostico, sendo esses o teste do pezinho, teste do suor e 82% realizaram o teste genético e
realizam periodicamente os testes de acompanhamento clinico da doenga exclusivamente

através do Sistema Unico de Saude - SUS.

Em rela¢do ao processo de diagnostico, 55% dos participantes eram assintomaticos
para a doenga ao nascimento. A investigagdo médica que resultou no diagnostico da doenga
nesses casos foi indicada pela alteracdo no teste de triagem neonatal. Sobre as alteragdes
detectaveis no Teste do Pezinho, essas ocorreram apenas em 82% dos participantes da
pesquisa. No entanto, ao continuar a investigagdo médica posteriormente esses participantes
apresentarem alteracdo no teste do suor caracteristicas da doenga e que foram confirmadas
através do teste genético apresentando duas variantes génicas confirmatdrias para Fibrose
Cistica. 100% dos participantes apresentaram alteracdo no teste do suor e 82% realizaram

teste genético (Tabela2).



Sobre o diagndstico, 54% relataram ter sofrido algum tipo de dificuldade para a
definicdo do diagnostico, sendo 27% pelas dificuldades ocasionadas na falta de profissionais
capacitados e servigos especializados e 27% pela demora na realizagdo dos exames e na
notificacdo dos resultados. Em relacdo a transmissdo de informag¢des no momento do

diagndstico, 55% se sentiram esclarecidos pelas informacdes fornecidas

Tabela 2. Caracterizacdo dos aspectos diagnosticos dos participantes da pesquisa.

Caracteristicas Diagndsticas f %
Teste do Pezinho
Realizaram o teste 11 100%
Apresentaram resultados alterados no teste 9 82%

Teste do Suor

Realizaram o teste 11 100%
Teste Genético

Realizaram o teste 9 82%
Sinais e Sintomas de Fibrose Cistica ao Nascimento

Apresentaram manifestagdes clinicas 5 45%
Local de realizacao dos exames

Totalmente via SUS 7 64%
Totalmente via rede privada 1 9%
Parcialmente via SUS e rede privada 3 27%

Dificuldades do diagnostico

Relataram algum tipo de dificuldade 6 55%
Informag¢des no momento do diagnostico

Se sentiram esclarecidos pelas informagdes recebidas 6 55%

Caracterizag¢do dos aspectos de tratamento

Quanto ao tratamento, 55% dos participantes da pesquisa tém acesso aos
medicamentos e dispositivos da terapéutica via SUS, 36% tém acesso via SUS, mas também
precisam recorrer aos recursos financeiros proprios ou doagdes, enquanto 9% adquirem por

conta propria (Tabela 3).



Em se tratando das terapias de apoio, a fisioterapia respiratoria ¢ feita por 46% dos
participantes através do SUS e em casa com os exercicios sendo conduzidos pelos seus
cuidadores, que sdo instruidos previamente a realizar exercicios didrios pelo profissional
fisioterapeuta. 36% realizam exclusivamente no SUS, 9% realizam através da rede privada.

9% relataram nao realizar. (Tabela 3).

Em se tratando do acompanhamento nutricional, 91% dos participantes realizam
acompanhamento nutricional exclusivamente via SUS, enquanto 9% realizam consultas no
SUS e na rede privada. 55% dos participantes realizam tratamento na modalidade

“Tratamento fora do Domicilio” (TFD), em outros estados do pais. (Tabela 3).

Tabela 3. Caracterizagao dos aspectos do tratamento dos participantes da pesquisa.

Caracteristicas Tratamento f %
Acesso aos Medicamentos
Acesso via SUS 6 55%
Acesso via recursos proprios 1 9%
Acesso via SUS, recursos proprios e/ou doagdes 4 36%
Fisioterapia respiratoria
Realizada exclusivamente via SUS 4 36%
Realizada exclusivamente via Rede Privada 1 9%
Realizada via SUS e no domicilio 5 45%
Nao realiza 1 9%
Acompanhamento nutricional
Realizado exclusivamente via SUS 10 91%
Realizada parcialmente via SUS e rede privada 1 9%
Modalidade do tratamento
Exclusivo no estado 5 45%
Em outro(s) estado(s) 6 55%

Caracterizag¢do dos aspectos genéticos e hereditarios

Em relacdo aos aspectos genéticos e hereditarios, nenhum dos genitores dos
participantes com Fibrose Cistica do estudo realizaram teste genético para portador para

investigacdo de variantes presentes no gene CFTR. Sobre a recorréncia, 73% dos responsaveis
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afirmaram ndo haver outros casos de fibrose cistica na familia, mas 18% afirmaram a
existéncia de sinais e sintomas semelhantes ndo investigados para fibrose cistica em outros
membros da familia. 9% relataram a ocorréncia de outros diagnosticos de Fibrose Cistica na

familia.

Sobre os genitores, 73% relataram ndo terem sido encaminhados a um servico de

Aconselhamento Genético e apenas 27% afirmaram ter recebido encaminhamento.

Tabela 4. Caracterizag@o de aspectos genéticos relacionados a recorréncia da doenca e

participagdo em Aconselhamento Genético pelos participantes da pesquisa.

Caracteristicas Genéticas f %
Recorréncia de Fibrose Cistica na familia
Familiares com diagndstico da doenca 1 9%
Familiares com historico sugestivo da doencga 2 18%
Ocorréncia de Relacées Consanguineas
Afirmaram ndo existir relagdes consanguineas nas unides que
resultaram nas pessoas com fibrose cistica 11 100%
Aconselhamento Genético
Encaminhados ao Aconselhamento Genético 3 27%

Os exames genéticos realizados pela populacdo com Fibrose Cistica identificaram
diferentes variantes no gene CFTR, em homozigose ou heterozigose composta (Tabela 5). Os
responsaveis e participantes relataram ndo existir relagdes consanguineas nas unides que

geraram as pessoas com fibrose cistica participantes dessa pesquisa.
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Tabela 5. Caracterizacdo das variantes genéticas causadoras de Fibrose Cistica em

CFTR
Participante  Variante 1 Variante 2
1 Phe508DEL G542X
2 Phe508DEL Gly542
3 Ser509Arg Trpl1282
4 Phe508DEL Phe508DEL
Intronica,
5 26pb do exdén Phe5S08DEL
c.3140-26A>
6 G G542X
7 Phe508DEL GIn685Thrfs*
8 Argl066Cys Leu34 GIn39del
9 Phe508DEL Phe508DEL
Discussoes

As pessoas com fibrose cistica participantes do estudo sdo em maioria do género
feminino e se encontram na faixa etaria entre zero e trés anos de idade. Em relacdao ao género
dos participantes, a fibrose cistica ¢ uma doenca de heranca autossomica recessiva e sua
distribuicdo na populacdo ndo apresenta distingdo entre géneros, uma vez que as variagoes
génicas que desencadeiam a doenca ocorrem no gene CFTR, localizado no locus 7q31.2, um
cromossomo autossdmico € que, portanto, ¢ encontrado em homens e mulheres (02). Na
presente pesquisa, houve predominancia do género feminino, no entanto, quando comparado
com o cenario nacional, 51% das pessoas com fibrose cistica sdo do género masculino (13).

Em relacao a idade, a populacdo na faixa etaria de zero a trés anos prevaleceu no
estudo. Portanto, se pode afirmar que a populacdo local de pessoas com fibrose cistica

participantes do estudo compreende uma populacdo pedidtrica. A idade em pacientes
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fibrocisticos vém sendo utilizada globalmente como um marcador para avaliar os aspectos
relacionados a sobrevida e consequentemente aos sistemas de triagem neonatal, que tém como
objetivo possibilitar o diagndstico precoce e medir a eficacia dos tratamentos, uma vez que
anteriormente as descobertas da etiologia e das terapéuticas para Fibrose Cistica os
Recém-nascidos — RN com a doenga ndo resistiam ao primeiro ano de vida. No cenario
nacional, o pais continua registrando uma populagdo predominantemente pediatrica (13-14).

No que tange ao local de residéncia, 100% dos participantes residem na capital. No
entanto, 18% relataram a necessidade de mudangca de domicilio para ter acesso ao
acompanhamento multidisciplinar necessario para o tratamento da doenga. No grupo em
questdo, tais mudangas passaram de tempordarias no periodo de investigacdo para permanentes
apos o diagnodstico. Esse fendmeno esta relacionado diretamente a desigualdade regional de
acesso a saude em todos os niveis de ateng¢ao no estado do Amazonas, bem como as barreiras
geograficas e extensdo do territdrio, apontado de forma histérica e que estiveram em
evidéncia durante a pandemia da covid-19 (15-16).

Em relacdo a renda mensal, 45% dos participantes afirmaram receber valores de até
R$ 1.700,00 destinados para o sustento familiar ¢ das necessidades da pessoa com fibrose
cistica. Levando em consideragdo os determinantes sociais em saude, ¢ conhecido o impacto
da vulnerabilidade econdmica na manutengdo da saude, bem como os seu papel no
adoecimento no processo saude doenca (17)

No aspecto da idade em que os participantes da pesquisa receberam o seu diagnostico,
se faz notar que a maior parte foi diagnosticada ainda durante o 1°més de vida. Nesse
sentido, pode se atribuir a rapidez do diagnostico a realizagdo do teste do pezinho no
momento preconizado pelas diretrizes do Programa Nacionais de Triagem Neonatal, bem

como a rapida analise dos resultados. (18).
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A deteccao das doencas triadas nos primeiros dias de vida ¢ uma medida de extrema
importancia para a saude e sobrevivéncia do recém-nascido, uma vez que essas doengas
envolvem alteragdes metabolicas complexas, genéticas, enzimdticas e endocrinologicas que
podem causar graves sequelas e até a morte do RN se ndo detectadas em tempo habil (18). Em
todos os casos, a prevengdo desses agravos deve ser a prioridade maxima, uma vez que
qualquer demora em intervir em uma agudizacdo clinica nesse inicio de vida pode prejudicar

todas as fases de desenvolvimento da vida do individuo de forma que ele nunca se reabilite.

Desde 2020, o modo de expressar o intervalo oportuno para as coletas do teste do
pezinho passou a ser estabelecida da seguinte forma: apds 48 horas do nascimento até o 5° dia
de vida do recém nascido (19). Considerando a janela de tempo estabelecida, ocorre a
possibilidade do recém-nascido realizar o teste ainda dentro do ambiente da sua maternidade
de nascimento, no momento ideal de coleta, sendo assistido por profissionais habilitados a
realizar o procedimento seguindo as diretrizes técnicas necessarias, diminuindo assim a
possibilidade de interferéncias que prejudiquem a confiabilidade dos resultados tanto no
momento do procedimento como no armazenamento ¢ processamento da amostra, uma vez
que pode se afirmar que ambiente hospitalar ¢ controlado. Além de ser uma medida que
garante a cobertura da triagem neonatal, uma vez que ndo necessita que os cuidadores do
recém-nascido se desloquem de casa durante a primeira semana de vida até uma unidade de
saide em um momento de adaptacdo familiar e que ¢ marcado por sobrecarga parental e
especialmente materna, eliminando a possibilidade de esquecimento e outros eventos que

acarretam a ndo realiza¢do do exame.

O Programa Nacional de Triagem Neonatal foi instituido através da portaria
ministerial n°822 de 06 de junho de 2001, com o objetivo de realizar triagem neonatal em
todos os nascidos vivos de forma a detectar doengas congénitas na fase assintomatica. No ato

de sua criacdo, estabeleceu que o programa seria dividido em fases (20). Apesar da
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implementag¢do do programa ter se iniciado em outubro de 2001 no estado do Amazonas, a
habilitacdo para a Fase III onde a fibrose cistica faz parte das doencas triadas s6 ocorreu no
ano de 2013(21). Dessa forma, apesar de 100% dos participantes terem realizado o teste do

pezinho, este apresentou resultados alterados apenas em 82% dos casos.

Dessa forma, uma possivel explicacdo para a nao deteccdo da fibrose cistica na
triagem neonatal dos 2 participantes ¢ o fato de que esses nasceram antes do ano de 2013.
Todos os participantes da pesquisa realizaram o teste do suor para o diagnostico da Fibrose
Cistica, e todos registraram valores alterados nesse marcador. Em relag@o aos testes genéticos,
82% foram avaliados para as variagdes em CFTR, seus resultados serdo discutidos

posteriormente.

Em relacdo a adesao dos medicamentos, a maior parte dos participantes afirma ter
acesso através exclusivamente do sistema unico de satde. Essa afirmacdo se justifica ao
comparar a renda mensal dos participantes com os custos dos tratamentos para pessoas
portadoras de doencas cronicas, portanto sem possibilidade de cura, que necessitam de
tratamento com terapéuticas de alto custo, de forma permanente. Nesse contexto, as viagens
trimestrais proporcionadas pelo programa de Tratamento Fora do Domicilio para o
atendimento em centros de especialidade de referéncia em Fibrose Cistica pelo pais em que
55% dos participantes da pesquisa estao inseridos muito provavelmente nao seriam possiveis
se somente fossem custeados somente com a renda registrada dos participantes, devido aos

altos custos envolvidos e a frequéncia necessaria do acompanhamento (22)

Em se tratando das terapias de apoio, a fisioterapia respiratéria ¢ uma das terapias de
extrema importancia para a qualidade de vida dos portadores de fibrose cistica. O
acompanhamento nutricional também € uma terapia de extrema importancia para a qualidade
de vida das pessoas com fibrose cistica, principalmente em se tratando das criancas. As

Diretrizes para Atencdo Integral as Pessoas com Doengas Raras no Sistema Unico de Satde

15



estabelecem que ¢ um direito o acesso dessa populagdo a terapias multidisciplinares de
reabilitacdo através de Centros Especializados em Reabilitagdo - CER e em outros espagos
ambulatoriais e centros de apoio diagnostico. A cobertura desses servigos especializados
ocorre na cidade de Manaus através da rede municipal (23). Nao foi possivel confirmar por
portais oficiais o funcionamento do CER no interior do estado. disponivel no interior do
estado. O acompanhamento com um profissional se faz necessario para que essa populacdo
pediatrica adentre e se mantenha dentro das faixas de desenvolvimento nutricional e de
crescimento adequadas para a idade de acordo com o proposto na caderneta de saide da

crianga, apesar dos distiirbios gastrointestinais presentes na fibrose cistica.

No contexto da auséncia de centros de referéncias para Fibrose Cistica no Amazonas,
55% dos participantes realizam tratamento na modalidade “Tratamento fora do Domicilio” ou
TFD, onde o paciente tem seu tratamento vinculado a mais de um servico de satide, onde um
desses servicos ¢ a sua referéncia mais proxima do local de residéncia e a uma segunda equipe
especializada fora do seu estado. Essa modalidade se faz necessaria quando ndo estdo
disponiveis equipes especializadas na doenca ou condicdo acompanhada no local de
residéncia do usudrio (22). Periodicamente os pacientes e seus cuidadores tém suas despesas
custeadas pelo sistema Unico de saude para uma avaliagio em um centro especializado
cadastrado no SUS. A maior parte dos pacientes do Amazonas realizam seu acompanhamento

externo no estado do Rio Grande do Sul, em diferentes hospitais.

No Brasil, de forma geral, a variante com maior ocorréncia entre as pessoas com
fibrose cistica ¢ a F508del. Esta ¢ uma variagdo de classe II caracterizada pelo processamento
incorreto da proteina CFTR, apresentando um fenotipo classico da doenga e classificada como
patogénica (2-6 ). Essa variante foi identificada, tanto em homozigose quanto em heterozigose

composta, na maior parte da populagdo em estudo.
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Sendo uma doencga hereditéria, ¢ essencial o encaminhamento dos genitores ao servigo
de aconselhamento genético, visando esclarecer questdes genéticas de importincia para a
satde, sendo a ocorréncia da fibrose cistica um dos critérios indicadores para a realizacdo do
aconselhamento dentro do sistema tinico de satide. Apesar de esse ser um direito de familiares
em primeiro grau e genitores de pessoas com fibrose cistica, a maior parte dos participantes
nao foi encaminhada ao servico (24).

O desconhecimento dos conceitos de etiologia e hereditariedade no contexto da
Fibrose Cistica, bem como a ndo elucidagdo de qualquer divida sobre o impacto da doenca na
vida do individuo e nos riscos para os familiares acabam por possibilitar a ocorréncia de
situacdes que podem levar ao sofrimento psiquico e social dos individuos, bem como
impossibilitam os processos de decisdo no aspecto do planejamento reprodutivo de forma
clara e consciente dos riscos e se 0os mesmos existem, ocorrendo risco de uma nova gestagao
ndo planejada e com possibilidades de novo diagndstico de Fibrose Cistica ocorrer (25).

O aconselhamento Genético tem possibilidade de intervir em todos esses contextos
citados através da investigacdo clinica que resulta na elucidacdo das duvidas, de forma

humanizada e acolhedora e permite a tomada consciente de decisoes (25).

Conclusao

Os dados obtidos permitiram caracterizar os pacientes com fibrose cistica em
tratamento no ambulatorio de Triagem Neonatal do Amazonas. Os dados obtidos permitem
concluir sobre a importincia do Teste do Pezinho para o diagndstico precoce, bem como o
acesso ao diagnodstico e ao tratamento por meio do SUS. Destaca-se a necessidade de intervir
ao acesso ao aconselhamento genético, tendo em vista a tomada consciente de decisdes no que

tange ao planejamento familiar.
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