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Introducdo: A Fibrose Cistica (FC) é uma doenca genética caracterizada por uma ampla
variabilidade clinica. Essa doenca é identificada através da triagem neonatal pelo
rastreamento do nivel de tripsina imunorreativa (TIR) seguida da realizacdo do teste do suor.
No Rio Grande do Sul (RS), além da dosagem da TIR e do teste do suor, é realizada também
a analise molecular da mutacéo p.Phe508del (a mais prevalente entre pacientes com FC) além
de um painel das 11 muta¢des mais freqlientes no estado. Objetivo: Descrever caracteristicas
genotipicas e fenotipicas de recém-nascidos com FC triados pelo Servigo de Referéncia em
Triagem Neonatal do estado do RS. Materiais e métodos: A partir de dados bioquimicos,
clinicos e moleculares, obtidos pela triagem neonatal, foi realizado um estudo transversal
descritivo de pacientes com diagndstico confirmado de FC no periodo de 2012 a 2018. Os
aspectos bioguimicos avaliados foram niveis de TIR e de eletrolitos no suor. Em relacdo aos
dados clinicos, foi analisada a presenca ou auséncia dos seguintes sintomas: esteatorreia,
tosse, ileo meconial, dificuldade respiratoria e taquipneia. As caracteristicas genotipicas foram
obtidas a partir dos resultados da deteccdo molecular, que avalia as seguintes mutacoes:
p.Phe508del, ¢.1585-1G>A, ¢.2657+5G>A, ¢.2988+1G>A, p.Gly85Glu, p.Gly542X,
p.Gly551Asp, p.Argll7His, p.Arg334Trp, p.Arg553Xx, p.Argll62X, p.Trpl282X.
Resultados: Foram analisados 60 pacientes fibrocisticos. Primeiramente foi realizada a
analise da mutacdo p.Phe508del, a mais frequente nestes individuos. Esta mutagdo foi
identificada em 48 pacientes (80%). Trinta e dois pacientes foram homozigotos (53,33%),
dezesseis foram heterozigotos (26,67%) e doze ndo apresentaram esta mutacédo (20%). Entre
0s pacientes heterozigotos e pacientes ndo portadores da p.Phe508del que foram submetidos a
andlise de outras 11 variantes, foram encontradas as seguintes mutacfes: c.1585-1G>A,
€.2657+5G>A, €.2988+1G>A, p.Gly85Glu, p.Gly542X, p.Arg334Trp e p.Argl162X. Em sete
pacientes, foi identificada a mutagdo p.Gly542X (11,67%): um p.Gly542X/p.Gly542X, quatro
p.Gly542X/p.Phe508del, um p.Gly542X/ ¢.1585-1G>A e um nao teve um alelo identificado.
Trés pacientes apresentaram a mutacéo ¢.2988+1G>A (5%): um ¢.2988+1G>A/p.Phe508del,
um c¢.2988+1G>A/p.Arg334Trp e um heterozigoto com um alelo ndo identificado. Um
paciente apresentou a mutacdo p.Gly85Glu (1,67%) como heterozigoto composto com
p.Phe508del. A mutacdo p.Argll62X (3,33%) foi encontrada em dois pacientes: um
p.Argl162X/ c.2657+5G>A e um heterozigoto com alelo ndo identificado. Em cinco
pacientes (8,33%) ndo foram identificadas nenhuma das mutacdes testadas. Quanto aos
aspectos clinicos, entre os pacientes diagnosticados até o momento, foi possivel identificar
maior frequéncia de casos de esteatorreia e tosse. Os casos de ileo meconial, dificuldade
respiratoria e taquipneia, foram observados com menor frequéncia. A mediana das idades dos
recém-nascidos no primeiro e segundo testes de TIR foram 6 e 14 dias, respectivamente. As
medianas de TIR no primeiro e segundo testes foram 156 e 144 ng/mL. A idade mediana dos
pacientes na realizagdo do teste do suor foi de 34 dias, e a média da dosagem de cloro foi de
100,1 mEg/L. A associacdo de dados fenotipicos e genotipicos a triagem neonatal, tem
possibilitado, ainda em fase assintomatica da doenca, o diagnostico precoce de FC, gerando
impacto direto no acompanhamento e qualidade de vida do paciente.



