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Introducdo: O diagndstico de FC ¢ baseado em
caracteristicas clinicas e achados laboratoriais.
Entretanto, um subgrupo de pacientes apresenta
quadro clinico atipico e/ou dosagem de eletrdlitos no
suor com valores considerados limitrofes ou mesmo
normais. Investigacdo diagnostica destes casos inclui
andlise genética para as mutacoes da FC e realizacdo
de testes que avaliam a funcdo do canal de cloro
CFTR. Objetivo: descrever o papel do teste de medida
da DPN em um grupo de pacientes com suspeita
clinica de FC e resultado de dosagem de eletrdlitos
no suor discordantes. Material e Métodos: O teste da
DPN foi realizado através da técnica descrita por Leal
et al em um grupo de pacientes com suspeita clinica
de FC. Resultados: Os dados clinicos e resultados do
teste da DPN sdo descritos na tabela abaixo: Tabela
1. — Dados clinicos, valores da DPN méaxima, resposta
ao amiloride (A amiloride), resposta ao estimulo do
transporte de cloro (ACI) e conclusio do teste de FC
em 10 pacientes com suspeita de FC ldade (anos)
Sexo Sintomas Alteracdo das fezes Cloro suor DPN
Max (mV) A amiloride A Cl Conclusdo 52 F Tosse BQT
Uso 02 Nio 13/21 -13/-16 -1 26 Normal 23 F BP,
BQT Sim 54/41 -12/-16 -6 10 Normal 16 M BP, BQT
Sim 54/53 -14 -19 5 FC atipica 43 F Tosse Nio 16/18
-17/-15 -8 17 Normal 55 F Tosse Ndo 14/18 -13/-14
-6 NR Inconclusivo 5 F Tosse BP, BQT Sim 23/38
-22/-24 -4 NR Inconclusivo 19 M BP, BQT Sim -27 -21
12 FC atipica 17 F Pneumonia Ndo 12/15/14 -24/-41
-7/-419/17 Normal 10 F Tosse BP, BQT Sim 26/54/39
-15/-12 -21 -1 FC atipica 8 F BP, BQT Sim 23/46/36
-28 -11 1 FC atipica Abreviaturas: F: feminino; M:
masculino; BQT: bronquiectasias; BP: baixo peso;
FC: fibrose cistica; NR: nio realizado. Obs:valores da
narina direita/narina esquerda Discussio e Conclusio:
0 teste de DPN foi extremamente util neste grupo de
pacientes, possibilitando a definicdo do diagnostico
em 8/10 pacientes. A conclusdo ndo foi possivel em
2 casos por impossibilidade de conclusdo do teste.
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PALAVRAS—-CHAVE: FIBROSE CISTICA . ALCALOSE

Introducio: Fibrose cistica (FC) ¢ uma doenca
autossomica recessiva, mais comum na populacdo
branca, caracterizada pela mutag¢io do peptideo CFTR,
que funciona como canal de cloro em varios orgdos
epiteliais, levando a disfuncio de glandulas exdcrinas
em todo corpo. Suas manifestagdes clinicas tipicas
incluem insuficiéncia pancreatica e progressiva doenca
pulmonar. Menos frequentemente, o paciente pode
apresentar alcalose metabolica associada a disturbios
hidroeletrolicos, como hiponatremia e hipocalemia,
mimetizando sindrome de Bartter. A pseudo-
sindrome de Bartter (PSB) caracteriza-se por alteragio
metabdlica grave, que tem como caracteristicas
fundamentais hipocalemia e alcalose metabdlica,
em pacientes sem alteracdes nos tubulos renais,
desencadeando quadro classico composto por alcalose
metabolica hipocalémica, hiperaldosteronismo,
pressdo arterial normal, hiporresponsividade pressdrica
a infusdo de angiotensina 11 e hiperplasia do sistema
justaglomerular. A prevaléncia de PSB ¢ maior em
lactentes <12 meses de idade, variando de 18,1-
32,4%. Geralmente apresentam como manifestacdes
clinicas anorexia, vomitos, hipotonia e baixo ganho
ponderal. Objetivo: Reportar trés casos de PBS em
lactentes com triagem neonatal positiva para fibrose
cistica. Material e metodos: Estudo descritivo
obtido por coleta de dados de prontudrios médicos.
Durante Fev2010 a Jan2012, doze recém-nascidos
apresentaram triagem positiva para FC pelo teste
do pezinho e foram acompanhados em servico de
referéncia. Trés desenvolveram a PSB neste periodo.
A analise dos dados incluiu historia médica, aspectos
clinicos e parametros bioquimicos. Resultados: Trés
pacientes participaram do estudo (2 meninos e 1
menina), todos brancos, encaminhados por 2 IRT
positivos (teste do pezinho) e tendo apresentado pelo
menos um episodio de pseudo-sindrome de Bartter.
100% nasceram a termo, média ao nascimento
igual a 3.340g/47,66cm. Na triagem, a alimentagio
era aleitamento materno misto para um e exclusivo
para os demais, com introducdo de papa salgada em
média com 4,3 meses. Média do inicio dos sintomas
de fibrose cistica aos 29,6 dias de vida. Dentre as
manifestacdes clinicas, dois apresentaram chiado
e todos manifestaram tosse. Todos apresentaram
insuficiéncia pancredtica (esteatocrito entre 20-29%),

sendo prescrito enzimas pancreaticas. Nenhuma
apresentou fleo meconial. Todos pais negaram
consanguinidade, histéria familiar para FC ou

quadro clinico semelhante em parentes de primeiro
grau. Todos receberam tratamento hospitalizar.
Inicialmente, apenas dois apresentaram cultura+, um
para Moraxela catharralis e outro para Pseudomonas
aeruginosa, contudo todos apresentaram pelo menos
uma cultura+ durante o acompanhamento. Uma
crianca apresentou cultura+ para Strenotrophomona
maltophila. Com relacdo a bioquimica, os valores de
sodio, potassio e cloro variaram entre 118-134,2mEq/L;
2,7-3,2mEq/L e 79,2-90,0mEq/L, respectivamente.
Apenas um apresentou disturbio eletrolitico e alcalose
metabdlica ainda na triagem. Dois casos ocorreram
no meés de setembro, inicio da primavera, considerado
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