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SLIDE 1: Todos os anos nascem em Portugal 30 a 40 criangas com Fibrose Cistica, também
chamada de Fibrose Quistica. Ainda nao ha cur@, mas ¢ possivel minimizar os sintomas.
SLIDE 2: Hoje, vamos entdo falar sobre vario$ aspetos relacionados com esta doenca genética.

Mas de que tipo de doencga se trata?

SLIDE 3: A fibrose quistica (FQ) ¢ uma
pulmonares persistentes e linlita a capacid
hereditaria autossémica recessiva mais fréqu
ambos os sexos.

Em pessoas com Fibrose ica, al muta no gene regulador da condutancia
transmembranar da fibrose cistica (CFTR) tornafa proteina CFTR disfuncional. Quando a proteina
deixa de funcionar corretamente, ¢ incapaz de ajudar a mover o cloreto - um componente do sal -
para a superficie celular. Sem o cloreto que atral agua para a superficie celular, o muco em varios
61rgaos torna-se espesso.

N2o ha causas ambientais conhecidas d

oenga, ainda que a exposi¢ao ao fumo de tabaco,
poluicdo do ar e alergénios possam contribuir para a progressao da doenga a longo prazo.
SLIDE 4: E uma doenca multissistémica, Qu scja, ndoyafeta apenas um sistema do corpo,
podendo causar alteracdes nos pulmaées, no sistéma digestivo, nas glindulas de suor e no aparelho
geniturinario. | =

Nos pulmdes, o muco obstrui as vias respiratorias e retém os germes (como bactérias),
levando a infe¢oes, inflamagao, insuficiéncia respiratoria e outras complicagoes. Por esse motivo,
minimizar o contacto com germes ¢ uma das principais preocupacoes das pessoas com FC.

No pancreas, a acumulagao de muco impede a liberagdo de enzimas digestivas que ajudam
o corpo a absorver alimentos e nutrientes essenciais, resultando na desnutri¢ao. No figado, o muco
espesso pode bloquear o ducto biliar, causando uma doenga hepatica. Nos homens, a FC pode

afetar a sua capacidade de ter filhos, como ja vamos ver a seguir.

SLIDE 5: Os pulmées sdao o 6rgao que ¢ alterado mais significativamente. Normalmente, as vias
aéreas (os bronquiolos) sao revestidas por dentro com uma fina camada de liquido, um muco. O
muco capta poeira e germes do ar que respiramos. Depois, os cilios respiratérios, ou seja,



WIK by FILIPA ESCADA

minusculas projecoes musculares parecidas com pélos, revestem as vias aéreas, sio um dos
mecanismos de defesa do sistema respiratério que empurram o muco e os germes para fora dos
pulmoes.

Com fibrose cistica, 0 muco ¢é tao espesso e pegajoso que os cilios ndo conseguem
empurra-lo para fora dos pulmées. E por isso que as pessoas com a doenca tém mais facilmente
infe¢des que causam os sintomas que vamos ver a seguir, como tosse persistente com muco,
produgao de muco e a falta de ar.

A medida que a doenca progride, podem ocorrer danos a longo prazo nos pulmdes, o que
acontece quando bactérias entram nos pulmodes e causam inflamacbes cronicas. Mas ha
tratamentos que controlam as infe¢des e a progressao dos danos nos pulmaoes.

IMAGENS

SLIDE 6: Este slide apenas mostra visualmenfe o que acontece nas células dos bronquiolos de

uma pessoa normal e de uma pessoa que tenha fibrose cistica, ou seja, que o gene regulador da
condutancia transmembranar da fibrose cistic 1 mutado, alterando a sua forma e
impedindo a passagem do ido cloreto para o m

se espesso. IMAGENS

quentemente, nao atrai agua, tornando-

/

SLIDE 7: Como a fibrose cis Forte: emous
Children's Health System

autossomica recessiva, afeta igua

mulheres. Além disso, ambos os pai

sao portadores da anomalia genética d

Agora, gostavamos que um de voces es

Pai portador do gene M&e portadora do gene

genotipo de cada elemento desta arvore ge

25% - Crianga ndo 50% - crianga portadora 25% - crianga com
afetada do gene Fibrose Cistica

fazendo o quadro cruzamento respetivo e in

probabilidades do fenétipo resultantes deste ca
ESQUEMAS

Nao da para prever a doenga,

probabilidades um casal pode decidir se dev
risco de poder ter um filho ou filha com FC ou

Sintomas & Manifestacoes clinicas

SLIDE 8: A doenca aparece normalmente nos primeiros anos de vida e pode ter graus de
intensidade variaveis. Como é uma doenga multissistémica, as pessoas com FQ podem apresentar
os seguintes sintomas:
® Tosse persistente com muco espesso;
® Dispneia, ou seja, falta de ar ou dificuldade em respirar, normalmente com a sensagao de
respirag¢ao incompleta;
Infe¢oes respiratorias frequentes, entre as quais pneumonias e bronquites;
Sinusite;
Perturbagdes intestinais — obstru¢oes frequentes e fezes gordurosas;
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Perda de peso;

Pele e suor com sabor salgado;

Dificuldade na absor¢ao de alimentos, o que leva a uma nutri¢ao inadequada;
Diabetes;

Cirrose (i.e., formagao de noédulos), ou formacao de cicatrizes, no figado.

a) Infertilidade: Em muitos casos, a patologia manifesta-se em primeiro lugar através de
problemas de fertilidade, sobretudo nos homens. De acordo com as estatisticas, 98% dos
pacientes do sexo masculino com fibrose quistica sdo inférteis: apresentam azoospermia
(falta de espermatozoides) e uma auséncia congénita bilateral dos canais deferentes. Nas
mulheres o cenario ¢ diferente: a maioria ¢ fértil, podendo ter apenas alguma dificuldade

em engravidar por causa do aumento da viscosidade do muco cervical.

SLIDE 10: O tratamento das pessoas com FQE deve'ser personalizado, ou seja, dirigido a cada

pessoa, dependendo dos seus sintomas, idade e grau de evolucdo da patologia. A melhor forma de
tratamento envolve o acompanhamento da pessoa por uma equipa multidisciplinar, incluindo
enfermeiros, fisioterapeutas, nutricionistas, assistentes sociais e farmacéuticos, para que se possa
fazer o controlo da doenga em diversos aspetos.

Os especialistas podem recorrer a:

- Antibidticos;

- Broncodilatadores, que, como o nome indica, permitem que a pessoa respire com mais
facilidade;

- Administragao de enzimas pancreaticas;

- Dieta hipercalérica.
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Em fases avangadas da doenga, pode ter de se fazer um transplante pulmonar. Em 2009,
houve conhecimento de 133 transplantes pulmonares na Europa para pessoas com fibrose quistica
(em comparagao com 108 em 2007) e mais de 800 doentes com FC em toda a Europa viviam com
pulmoes transplantados.

Os tratamentos que se utilizam atualmente tém em vista, sobretudo, o alivio dos sintomas
para ajudar a melhorar a qualidade de vida das pessoas, bem como a diminui¢ao do ritmo de
progressao da doenga. No entanto, estao a surgir novos tratamentos que corrigem o defeito basico.

E provével que o custo do tratamento aumente 4 medida que se vio desenvolvendo novos
medicamentos, direcionados para mutagbes genéticas especificas nas diferentes formas de FQ. O
primeiro tratamento deste tipo (ivacaftor) foi introduzido recentemente e é provavel que outros se
lhe sigam. O objetivo da terapia genética € tentar substituir o gene mutado nas células respiratorias
por um gene normal.

5. Minimizar os efeitos da doenga

1. Fazer fisioterapia respir

2. Ajustar a administracao d a a ggtdura de cada refeigdo e a aparéncia

3. Aumentar o sal consumido a cada refeicao, caso haja sudorese intensa (transpiracao em
€xcesso);

4. Em caso de sudorese intensa, deve-se réforcar a quantidade de agua ingerida;

5. Lavar as maos regularmente — diminui 9 risco de infe¢ao;

6. Tomar a vacina contra a pneumonia pfieumococica e tomar todos os anos a vacina da
gripe;

7. Praticar exercicio fisico o mais regularmeénte possivel.

6. Estatisticas

SLIDE 12: Estatisticamente, podemos tirar algumas concluses sobre esta doenga com base no
Registo da Sociedade Europeia de Fibrose Quistica (European Cystic Fibrosis Society — ECES),
que recolheu dados de 25.000 doentes com FQ em 21 paises diferentes:

e A fibrose quistica ¢ mais frequente na populacdo caucasiana (¢ a doenga genética fatal mais
comum entre estas criangas), embora esteja a crescer noutras etnias;

o Afeta cerca de 1 em cada 2.500 recém-nascidos;

e Em Portugal, nascem todos os anos 30 a 40 criang¢as com fibrose quistica. Estima-se que
haja no mundo 70 mil doentes e que 7 milhdes de pessoas sejam portadoras da anomalia
genética da fibrose quistica, apesar de nao se saber muito bem.



WIK by FILIPA ESCADA

o Em média, os homens com F(Q vivem mais alguns anos do que as mulheres;

e Hoje em dia, mais de metade dos doentes tém mais de 18 anos, sendo que 75% dos doentes
sao diagnosticados aos 2 anos.

® Apesar da gravidade da doenga, o tratamento da Fibrose Cistica tem evoluido
consideravelmente nos ultimos anos. Se, em 1950, a expectativa de vida do paciente nao
ultrapassava os 2 anos de idade, e ha 30 anos nao passava dos 15 anos, hoje quem nasce
com Fibrose Cistica tem uma expectativa de vida acima de 40 anos.

SLIDE 13: Quando o paciente chega a adoléscénciagle comum que haja um sentimento de
desespero perante as dificuldades enfrentadas duranted terapia. E nisso que se baseia o filme “Five
Feet Apart” (“A Distan

que se apaixonam, mas Vi

Entre N6s”), que narrafa histéria de dois gévens com Fibrose Cistica

separados por amos mostrar o trailer do

filme (estreado em marco de
TRAILER

Para além disso, também exis ¢ Hibrosis\Eouglation, fundada em 1955, que tem como
missao curar a Fibrose Cistica e proporcionar ajtodas as pessoas com esta doenga a oportunidade
de ter vidas longas e gratificantes, através do fihanciamento de pesquisas e desenvolvimento de
medicamentos, com parceria com a comunidad@ de FC e promovendo cuidados especializados de

alta qualidade. SITE



