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Y* DIAGNOSTICO

O diagnéstico de FC é realizado com base na triagem neonatal ou suspeita clinica devido a mani-
festagdes clinicas sugestivas da doenga, com ou sem histdrico familiar positivo para FC. O diagnos-
tico é confirmado pelo teste do suor (cloreto no suor para pacientes com FC a partir de seis anos)
ou pela analise molecular do gene CFTR.

SituagOes que devem sinalizar a suspeita de FC:

e Triagem neonatal bioquimica 2 elevacdo da dosagem de tripsinogénio imunorreativo em
papel filtro

* Manifestagoes clinicas = sintomas respiratdrios persistentes como tosse e sibilos; pneumo-
nias frequentes; infecgdo respiratéria por Pseudomonas aeruginosa ou outro germe gram-nega-
tivo atipico, aspergilose broncopulmonar; doenga pulmonar croénica sem causa definida; bron-
quiectasia ou atelectasias inexplicadas; pdlipos nasais; ileo meconial; sindrome de obstrugcdo
intestinal distal; prolapso retal; esteatorreia; insuficiéncia pancreatica exdcrina; pancreatite de
repetigdo; déficit de crescimento pondero-estatural; deficiéncia de vitaminas lipossoluveis (A, D,
E, K); sindrome perdedora de sal: desidratacdo aguda ou alcalose metabdlica crénica; homens
com azoospermia obstrutiva; suor salgado; baqueteamento digital.

MANIFESTACOES CLINICAS

Sao varidveis veja o quadro | abaixo. Existem 3 processos patogénicos basicos:
1. Aumento da viscosidade das secre¢Ges das glandulas mucosas, com obstrugdo de ductos e canali-
culos, lesdes inflamatarias e fibroticas progressivas, perdas funcionais nos 6rgaos de secregdo exdcrina.
2. Suscetibilidade a infecgOes respiratorias.
3. ConcentragGes anormais de eletrélitos nas secregdes das glandulas sudoriparas, com eleva-
¢ao de cloro e sodio.

Quadro | — Manifestagdes da FC

Gastrointestinais e nutri-  {leo meconial (12 manifestacdo em 15% a 20% dos casos), atresia intestinal, es-
cionais teatorréia, diarréia cronica, desnutrigcdo, deficiéncia de vitaminas lipossoluveis,
sindrome da obstrugdo intestinal distal, prolapso retal, colonopatia fibrosante.

Perda salina Anormalidades dos eletrdélitos no suor, edema, desidratagdo hiponatrémica

Pancreaticas Insuficiéncia pancreatica (85% dos pacientes), pancreatite cronica ou recorren-
te, diabetes mellitus (40% dos adultos).

Hepaticas Esteatose hepatica, obstrugdo biliar, ictericia neonatal prolongada, doenca he-

patica crénica (cirrose)

Pulmonares (principal cau- Ressecamento das secregdes, tosse persistente, expectoragdo de catarro, obs-
sa de morbidade e morta- trugdo de vias aéreas, infec¢des respiratdrias recorrentes, atelectasias, bron-
lidade) quiectasias, hemoptise, pneumotaérax, cor pulmonale.

Nasossinusais Pdlipos nasais, sinusite crénica

Reprodutivas Azoospermia obstrutiva, atresia congénita bilateral dos ductos deferentes, in-

fertilidade

Osseas e articulares Osteopenia e osteoporose, osteo-artropatia hipertréfica, baqueteamento digital.
Triagem neonatal - teste do pezinho = quantifica niveis de TIR (2 dosagens) = 2 exames eleva-
dos (positivos) = suspeita de FC = encaminhar para confirmagdo diagndstica - teste do suor
Individuos com sinais e sintomas sugestivos da doenga ou que tenham familiares de 12 grau com
FC = encaminhar para confirmagdo diagndstica = teste do suor

Teste genético: a identificagdo das variantes patogénicas ou provavelmente patogénicas no gene
CFTR (andlise molecular completa do gene CFTR) é preconizada para todos os individuos com
resultado do teste do suor positivo ou inconclusivo.

Com o surgimento dos medicamentos moduladores da fungdo da proteina CFTR, esse teste tor-
na-se ainda mais importante ao permitir a identificagdo dos pacientes elegiveis, com pelo menos
6 anos de idade, que poderao se beneficiar dessas tecnologias terapéuticas.

| Consultar item 3 da PCDT Fibrose Cistica PT 28, de 05, de 30 de abril de 2024 (PCDT Fibrose Cisitca)
| Veja o Fluxograma do Diagnéstico de Fibrose Cistica ao final deste documentos

:=| INTRODUCAO

A Fibrose Cistica (FC) é doenga com acometimento
multissistémico, decorrente de mutagdes no gene Re-
gulador de Condutédncia Transmembrana (CFTR) asso-
ciada a alta morbidade e mortalidade. Na forma gra-
ve, manifestagdes multissistémicas sdo observadas,
incluindo doenga pulmonar, insuficiéncia pancreatica
exdcrina e outras manifestagbes gastrointestinais, si-
nusite cronica, diabetes, entre outros sintomas.

A identificagdo da doenga em seu estagio inicial e o
encaminhamento agil e adequado para o atendimen-
to especializado ddo a Atengdo Primaria a Saide um
carater essencial para um melhor resultado terapéu-
tico e progndstico dos casos.

Mundo >105 mil doentes com FC

Brasil > 6,4 mil casos cadastrados no Registro Brasi-
leiro de FC (REBRAFC); o rastreamento é obrigatdrio
pelo teste de triagem neonatal com dosagem do trip-
sinogénio imunorreativo (TIR).

sl CID 10

[ E84.0 Fibrose cistica com manifestagGes pulmonares J

£E84.1 Fibrose cistica com manifestagGes intestinais ]

£E84.8 Fibrose cistica com outras manifestagdes ]

(® CASOS ESPECIAIS

Casos inconclusivos de fibrose cistica

Criangas com teste de triagem neonatal positiva e
com diagndstico inconclusivo sao classificados como
“sindrome metabdlica relacionada a regulador trans-
membrana” (CRMS) ou “fibrose cistica com triagem
neonatal positiva e diagndstico inconclusivo”
(CFSPID)=> a maioria dessas criangas permanecerd
sem sinais e sintomas, mas algumas poderdo evoluir
com manifestagdes de doenga relacionada a FC ou
mesmo sinais e sintomas classicos da FC (Figura | na
pagina 4 deste documento). O aconselhamento ge-
nético deve ser oferecido aos pais de criangas classi-
ficadas como CRMS/CFSPID.

® BENEFICIOS ESPERADOS

e Crescimento e desenvolvimento saudavel.

e Melhora da fungdo pulmonar e da qualidade de vida.
¢ Manutengdo da salde respiratdria e nutricional.
e Aumento da sobrevida.

e Redugdo de exacerbagdes e de complicagdes.
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(= CRITERIOS DE INCLUSAO

Todos os pacientes com diagndstico confirmado de FC de acordo com critérios clinicos e laboratoriais.

Para o uso de pancreatina, os pacientes também devem apresentar um dos seguintes critérios:
¢ diagnostico de FC com insuficiéncia pancreatica; ou
¢ individuos com FC e suspeita de insuficiéncia pancreatica (representada pela presenga de ileo meconial ou em razdo de evidéncia qualitativa ou
semiquantitativa de aumento de gorduras nas fezes) até a exclusdo de insuficiéncia pancreatica por meio do teste de elastase fecal, quando o uso do
medicamento deverd ser suspenso; caso haja a confirmagdo do diagndstico apds a realizagdo do teste de elastase fecal o tratamento devera ser
mantido; ou
e individuos nos primeiros meses de vida, em periodo de investigagdo diagndstica da FC até a sua confirmagdo e posterior avaliagdo de insuficiéncia
pancreatica por meio do teste de elastase fecal, com manutengdo da pancreatina, mediante sinais clinicos inequivocos de ma absorgado.

Para o uso de alfadornase, os pacientes também devem apresentar um dos seguintes critérios:
* mais de 6 anos e diagndstico clinico e laboratorial de FC; ou
* menos de 6 anos e doenga pulmonar precoce, como descrito no item Tratamento em populagées especificas.

Para o uso de tobramicina, os pacientes também devem apresentar uma das seguintes situagdes:
¢ ter menos de 6 anos de idade, como descrito no item Tratamento em populagdes especificas.
® ter 6 ou mais anos de idade e isolamento de Pseudomonas aeruginosa em culturas de secre¢do respiratéria. A primeira identificagdo desse germe
em culturas de secregdo respiratoria deve ser seguida de tentativa de erradicagdo, que consiste em tratamento por 28, 56 ou 84 dias com tobrami-
cina inalatoria, 300 mg duas vezes ao dia, para retardar ou prevenir a infecgdo cronica e suas consequéncias agudas e em longo prazo, que poderao
influir negativamente no progndstico da doenca; ou
e ter 6 ou mais anos de idade e infec¢do pulmonar cronica (colonizagdo) por Pseudomonas aeruginosa. Em caso de falha da erradicagdo da Pseudo-
monas aeruginosa, a infecgdo é considerada cronica e o tratamento em longo prazo com tobramicina inalatéria deve ser iniciado.

Para o uso de colistimetato de sédio, serdo incluidos pacientes com diagndstico de FC com manifestagdes pulmonares da doenga e com infecgdo por
Pseudomonas aeruginosa.

Para o uso de ivacaftor, os pacientes também devem apresentar idade igual ou maior do que 6 anos, pelo menos 25 kg de peso corporal e uma das
seguintes mutagdes de gating (classe Ill) no gene CFTR: G551D, G1244E, G1349D, G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N ou S549R.

Adicionalmente, para o uso de elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor, os pacientes também devem apresentar idade igual ou maior que 6 anos de idade e
pelo menos uma mutagdo F508del no gene CFTR.

Adicionalmente, para a realizagdo de teste de elastase pancreatica fecal, serdo incluidos pacientes com FC e dulvida diagnodstica para insuficiéncia
pancredtica exdcrina.

Para o transplante de pulmao, serdo elegiveis os pacientes com doador identificado, em condigdes clinicas para o transplante e em idade compativel
para a realizagdo do transplante pulmonar, conforme o Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes vigente e as idades minima e ma-
xima atribuidas aos respectivos procedimentos da Tabela de Procedimentos, Medicamentos, Orteses, Proteses e Materiais Especiais do SIGTAP/ SUS.

Para o uso de ventilagdao ndo invasiva (VNI), serdo elegiveis os pacientes com FC que apresentam insuficiéncia respiratdria avancada e hipercapnia
refratarias ao tratamento padrdo disponivel no SUS. O tratamento padrdo inclui técnicas e manobras de intervengdes fisioterapéuticas, oxigenoterapia,
pressdo expiratdria positiva (PEP/EPAP), tosse assistida ou exercicios respiratdrios. A VNI com pressdo positiva em dois niveis na via aérea (bi-level)
podera ser utilizada como coadjuvante a terapia de desobstrugdo brénquica ou utilizada durante o sono ou em periodos ao longo do dia em pacientes
com hipercapnia cronica apds avaliagdo criteriosa do sono, se disponivel.

(= CRITERIOS DE EXCLUSAO

Devem ser excluidos deste Protocolo pacientes com bronquiectasias ou insuficiéncia pancreatica exdcrina de outras etiologias que ndo FC, bem como
pacientes que apresentem intolerancia, hipersensibilidade ou contraindicagdo ao uso dos respectivos medicamentos preconizados neste Protocolo.

& TRATAMENTO

O tratamento da FC é complexo e deve ser realizado em centro de referéncia
por equipe multidisciplinar, logo apds a confirmagdo diagndstica.

TRATAMENTO NAO MEDICAMENTOSO
¢ Aconselhamento genético = objetivo a assisténcia e a educagdo, auxi-
liando o individuo e sua familia a compreenderem o diagnéstico.
e Fisioterapia = a realizagdo didria das intervencdes fisioterapéuticas de
desobstrugao bronquica é preconizada para todos os pacientes com FC,
mesmo para os assintomaticos. A fisioterapia com equipamento fisiotera-
pico PEP/EPAP tem o potencial de reduzir o nimero de sessdes necessa-
rias, além de promover a autonomia do paciente. Assim, o uso de PEP/
EPAP pode ser considerado no cuidado do individuo com FC a partir dos 3
anos de idade, com o objetivo de mobilizar secre¢oes pulmonares e me-
lhorar a fungdo pulmonar.
¢ Nutricdo - devem ser acompanhados regularmente por nutricionistas.
O paciente com FC deve ter seu estado nutricional avaliado desde o diag-
nostico, tendo como premissa ideal atingir a ingestdo de nutrientes totais,
incluindo consumo de energia, necessidades estimadas e reposigdo enzi-
matica pancreatica, quando necessario.

e Controle do tabagismo

¢ Transplante pulmonar = considerar nos pacientes com FC, conforme o
Regulamento Técnico do Sistema Nacional de Transplantes vigente, do Mi-
nistério da Saude (MS). Estd indicado quando a expectativa de vida previs-
ta é menor do que 50% em dois anos e com limitagdes funcionais de clas-
se lll ou 1V, na classificagdo New York Heart Association (NYHA).

Condutas a partir das manifestagées clinicas.

¢ Diabetes Mellitus = preconiza-se que todo paciente com FC acima de 10
anos de idade submeta-se anualmente ao teste de tolerancia oral a glicose.
¢ Doenca dssea = a baixa densidade mineral 6ssea é comum na FC 2>
preconiza-se a realizagdo da densitometria éssea a partir de 8 a 10 anos
de idade e repetida a cada 1 a 5 anos.

* Doenca dos seios hasais = a intervenc3o cirurgica deve ser considerada
na persisténcia da obstrugdo nasal apds tratamento clinico otimizado

* Doenca hepdtica relacionada a FC (DHFC) > preconiza-se vigilancia e
intervengao nutricional.



TRATAMENTO (continuagio)

TRATAMENTO MEDICAMENTOSO

Envolve manifestagGes dos sistemas digestorio e respiratorio, mas pode en-
volver ainda manifestagGes sistémicas secundarias a disfungdo da proteina
CFTR.

e Para insuficiéncia pancreatica sdo indicadas enzimas pancreaticas 2>
pancreatina.
* Todo paciente com FC deve ser orientado quanto a realizagdo de lava-
gem nasal de alto volume com cloreto de sédio 0,9%, diariamente > em
casos refratarios, preconiza-se também o uso de solugGes hipertonicas; e
pode ser considerado o tratamento com anti-inflamatdrios, antibidticos e
corticosteroide tépicos.
¢ O tratamento diario da doenga pulmonar da FC deve incluir sempre ne-
bulizagGes. Aconselha-se fisioterapia respiratéria apés a nebulizagdo. A
alfadornase é utilizada pela via inalatdria com o objetivo de reduzir a vis-
cosidade do muco das vias aéreas; o tratamento é continuo, sem duragdo
previamente definida.
¢ Tratamento das infec¢Ges respiratérias; quando da infecgdo inicial por
Pseudomonas aeruginosa visa eliminar a bactéria e postergar a infecgdo
crbnica = tobramicina inalatdria por 28, 56 ou 84 dias; ou colistimetato
de sédio (polimixina B) inalatério, por 30 dias a 3 meses, este Ultimo sem-
pre associado a ciprofloxacino via oral. Atentar para outros microorganis-
mos peculiares, com uso de antimicrobianos especificos.
* Moduladores da proteina CFTR - ivacaftor (potencializador da proteina
CFTR) no tratamento de pacientes mais de 6 anos que apresentem uma
das seguintes mutagGes de gating (classe Ill): G55ID, G1244E, G1349D,
G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N ou S549R; associagdo elexacaftor/
tezacaftor (corretores da proteina CFTR) com ivacaftor (uso continuo)
para tratamento de pacientes mais de 6 anos com pelo menos uma muta-
¢do F508del no gene CFTR;
= Na ocorréncia de sobreposi¢cdo de mutagdes (presenca de variante
F508del com uma variante Classe Ill), é aconselhédvel que pacientes que
ndo estejam em tratamento o iniciem com a associagdo elexacaftor/
tezacaftor/ivacaftor.
= Caso o paciente ja esteja em uso do ivacaftor e apresente falha da te-
rapéutica = associacdo elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor deve ser reali-
zada.
Encaminhar para vacinagdo preconizada no Programa Nacional de Imunizagdes
do MS a partir do nascimento. Além disso, pacientes com FC devem ser imuni-
zados contra hepatite A e B, assim como contra influenza e pneumococo.

X | CRITERIOS DE INTERRUPCAO

Os tratamentos tém diretrizes especificas para duragdo e interrupgdo:

Alfadornase (Dornase alfa)
* Tratamento continuo sem duragdo especifica.
¢ Objetivos incluem manuteng¢do ou melhora da fungdo pulmonar, redu-
¢do de sintomas respiratérios e exacerbagoes.
* Pode ser descontinuado a critério médico em pacientes usando modu-
ladores da CFTR.

Colistimetato de sodio
e Tratamento inicial de erradica¢do da P. aeruginosa por 21 dias.
* Se a bactéria reaparecer apos este periodo, pode-se repetir o tratamen-
to, ajustando a dose se necessario, por até 3 meses.
¢ Para colonizagdo crénica, tratamento continuo de 12 em 12 horas, com
necessidade ocasional de antibidticos orais ou parenterais para exacerba-
¢Oes agudas.
e Suspender se auséncia de P. aeruginosa em culturas por um ano.

#* MONITORIZACAO

A monitorizagdo dos tratamentos envolve varias estratégias:

Quadro Il - Medicamentos e esquemas de administracao

Alfadornase: Administrada com uma dose de 2,5 mg uma vez

solugdo para inalagdo de 1 mg/mL. ao dia, utilizando nebulizador a jato ou malha vi-
bratdria. Em casos mais graves, pode ser benéfica
a inalagdo duas vezes ao dia, preferencialmente
30 minutos antes ou ap0ds a fisioterapia.

Colistimetato de sédio:

po para solugdo injetavel ou inalatdria conten-
do 80 mg (1 milhdo de Ul) e 160 mg

(2 milhdes de UI).

Indicado para uso inalatério, sugere-se uma dose de
1-2 milhdes de Ul, inalada duas a trés vezes ao dia,
apos a fisioterapia respiratoria e outros tratamentos
inalatdrios. O tratamento pode ser estendido por 2-3
meses, € recomendado o uso de broncodilatador
antes da nebulizagdo para prevenir broncoespasmo.

Elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor*: S3do administrados oralmente, divididos em duas
« comprimidos revestidos de 100 mg de doses diarias, devendo ser ingeridos com alimen-

elexacaftor/50 mg de tezacaftor/75 mg tos gordurosos.

de ivacaftor co-embalados com compri-
midos revestidos de 150 mg de ivacaftor
e comprimidos revestidos de 50 mg de
elexacaftor/25 mg de tezacaftor/37,5 mg
de ivacaftor co-embalados com compri-
midos revestidos de 75 mg de ivacaftor.

Ivacaftor:
comprimidos de 150 mg.

A recomendagdo é de 1 comprimido a cada 12
horas, totalizando 300 mg por dia, para pacientes
com idade igual ou superior a 6 anos e peso de
pelo menos 25 kg.

Pancreatina**: Deve ser administrada inicialmente na dose de
capsulas com 10.000 Ul e 25.000 Ul de 500-1000 U de lipase/kg por refeigdo principal,
lipase. ajustando-se conforme a resposta terapéutica.

Tobramicina: para uso inalatério, requer a inalagdo de 300 mg

solugdo inalatdria de 300 mg. (uma ampola) duas vezes ao dia, apds a fisiotera-

pia respiratdria, com o uso recomendado de bron-
codilatador antes da tobramicina para prevengdo
de broncoespasmo. O tratamento para infecgdo
pulmonar cronica por Pseudomonas aeruginosa é
realizado em ciclos alternados de 28 dias com e 28
dias sem tobramicina.

*Confira os esquemas de administragdo no quadro 3. ** Veja recomendagdes para o uso de
enzima pancredatica no quadro 4. Ambos quadros no Item 7.6 do PCDT Fibrose Cistica.

Ivacaftor e Elexacaftor/Tezacaftor/Ivacaftor
¢ Uso continuo. Interromper temporariamente em casos de elevagoes sig-
nificativas de enzimas hepaticas ou reagGes alérgicas graves.
¢ Considerar interrupgdo definitiva em casos de efeitos colaterais graves
ou falha terapéutica ap6s 12 meses.

Pancreatina
e Tratamento mantido indefinidamente enquanto persistir a insuficiéncia
pancreatica.
¢ Possibilidade de redugdo da terapia em pacientes jovens usando modu-
ladores da CFTR.

Tobramicina
¢ Antibioticoterapia para erradicacao de P. aeruginosa por 28 dias, poden-
do ser repetida até duas vezes. Tratamento subsequente em ciclos alter-
nados de 28 dias com e 28 dias sem tobramicina.
e Suspender se auséncia de P. aeruginosa em culturas por um ano.

e Estratégias psicossociais sdo recomendadas para melhorar a adesdo terapéutica e resolver questdes familiares especificas, visando beneficios clinicos

significativos.

* Deve-se monitorar regularmente a resposta terapéutica, com avaliagGes clinicas a cada dois ou trés meses. Isso inclui verificar as doses dos medicamen-
tos, o uso correto do nebulizador, hordrios de administragdo, efeitos adversos, e garantir o transporte e armazenamento adequados dos medicamentos. A

limpeza e desinfecgdo regular dos nebulizadores também sdo essenciais.

* A coleta de secregdo respiratdria para cultura deve ser feita periodicamente, com triagem anual para micobactérias e fungos em pacientes com expecto-
ragdo ou evolugdo clinica desfavoravel. As amostras devem ser entregues imediatamente no laboratério ou refrigeradas por até trés horas.
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MONITORIZACAO (continuagio)

* Para monitorar a saude respiratdria, a espirometria deve ser realizada a partir dos cinco anos de idade, pelo menos duas vezes ao ano. Testes pré e
pos-broncodilatadores sdao recomendados para avaliar a fungdo pulmonar. A oximetria de pulso também é realizada em todas as consultas.

¢ A radiografia de térax é amplamente utilizada para detectar a progressdo da doenga, enquanto a tomografia computadorizada (TC) de alta resolugdo é
mais precisa para o diagndstico e acompanhamento de lesdes pulmonares. A ressonancia magnética (RM) pode ser uma opgdo em lactentes devido a
auséncia de radiagdo.

 Pacientes com FC tém risco aumentado de cancer colorretal, justificando a colonoscopia a partir dos 40 anos, com intervalos de cinco anos, podendo
ser mais frequentes dependendo dos achados clinicos.

 Os tratamentos especificos como alfadornase, ivacaftor, elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor, tobramicina e colistimetato de sddio requerem monitoramen-
to continuo devido a potenciais efeitos adversos e interagdes medicamentosas.

£ REGULACAO E CONTROLE

Os pacientes com FC devem ser cuidadosamente selecionados de acordo com critérios especificos, incluindo monitorizagdo continua do tratamento e ajuste
das doses conforme necessério. E fundamental que sejam atendidos em centros especializados para diagndstico, inclusdo no protocolo de tratamento e
acompanhamento adequado. A equipe multidisciplinar desses centros, composta por diversos profissionais da saude, desempenha papel crucial na avaliagdo
periddica da eficacia do tratamento e na gestdo de possiveis efeitos adversos. Além disso, o acesso aos procedimentos diagnodsticos, terapéuticos e de trans-
plantes deve ser facilitado conforme as normativas vigentes, garantindo uma assisténcia integral e coordenada aos pacientes em todo o processo de cuidado.
Mais informagdes sobre os procedimentos e normativas podem ser acessadas por meio do SIGTAP e Base Nacional de Dados de A¢Ges e Servigos da Assistén-
cia Farmacéutica no ambito do SUS (BNAFAR).

FIGURA | - ALGORITMO PARA O DIAGNOSTICO DE FIBROSE CiSTICA.

Apresentagdo clinica sugestiva de FC
- Triagem neonatal POSITIVA

- Binais ou sintomas
- Historia familiar de FC

v

Realizar dosagem de cloro no suor

—T v . R 2

‘ = 60 mmol/L ‘ ‘ 30 mmoliL a 59 mmolL ‘ = 30 mmoliL

Encaminhar paciente ao centro de . il:
referéncia para avaliacéo adicional i <
¥ L ; | FC improvavel
Diagnéstico I i A T
OBt HAEC . Realizar analise g_enehca do CFTR .
A I ' ol .
J, ¢, Verificar se paciente faz parte da
populacio gue pode realizar teste
1 ou nenhuma variante genético®

causadora de FC

2 variantes
causadoras de FC

Realizar andlise genética do CFTR

Lactente com duas u

Y

Sim

CRMSICESPID variantes CFTR
{caso especial)®

«——— identificadas, uma ou
nenhuma delas
causadora da FC?

2 Pacientes que apresentam triagem neonatal positiva e a dosagem de cloreto do suor inferior a 30 mmol/L possuem diagnostico improvavel
de fibrose cistica. Porém, naqueles individuos com manifestacbes clinicas sugestivas de FC que apresentarem triagem neonatal positiva e a
dosagem de cloreto do suor inferior a 30 mmoliL, o teste genético pode ser realizado para confirmacao diagnéstica.

° Lactente precisa ter apresentado triagem neonatal positiva para ser considerado caso especial.

¥ As informagdes inseridas neste material tem a finalidade de direcionar a D|SQUE
consulta rapida dos principais temas abordados no PCDT. A versdao completa SAUDE )
MINISTERIODA ~ Governo
2024 e pode ser acessada em: https://www.gov.br/conitec/pt-br/midias/pro-

tocolos/20211230_portal-portaria-conjunta-no-25_pcdt_fibrose-cistica.pdf

E corresponde a Portaria Conjunta SAES/SECTICS/MS n2 05, de 30 de abril de 136 5“1.' SAUDE  Federal


http://sigtap.datasus.gov.br/tabela-unificada/app/sec/inicio.jsp
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