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Introducdo: Anteriormente conhecida como Fibrose Cistica, € uma doenca de heranca
autossoOmica recessiva, causada pela mutacdo no gene Regulador da Condutancia
Transmembrana da Fibrose Cistica, acomete uma parcela significativa da populacéo, podendo
ser diagnosticada no Teste do Pezinho. Objetivo: Revisar os principais achados clinicos da
doenca, a fim de apresentar possiveis diagnosticos e intervencdes de enfermagem.
Metodologia: Pesquisa bibliografica acerca da doenca, relacionada com assuntos discutidos na
disciplina de Genética e Evolucdo. Resultados: Nesses pacientes ocorre com frequéncia
desidratacdo das secre¢des mucosas, aumento da viscosidade e acimulo de secre¢des, levando
ao bloqueio das vias aéreas e infeccdes secundarias. Os sintomas clinicos incluem insuficiéncia
pancreatica e doenga pulmonar crénica causada por infec¢Oes recorrentes que acaba levando a
mudancas fibroticas nos pulmdes, com insuficiéncia cardiaca secundaria. A manifestacéo
respiratéria mais comum ¢é tosse cronica persistente. Nas fases avancadas, apresentam tdrax
enfisematoso, frequéncia respiratoria aumentada, dificuldade expiratoria e baqueteamento
digital acentuado, quando presentes essas complicacdes, o Unico tratamento de sobrevida em
longo prazo é o transplante pulmonar bem sucedido. Tém-se como possiveis diagndsticos de
enfermagem, “Desobstrucdo Ineficaz de Vias Aéreas,” “Ventilacdo Espontanea Prejudicada”,
e “Risco de Infec¢8o”. As principais intervengdes e cuidados de enfermagem a esse paciente
sdo relacionadas a administracdo de farmacos conforme prescricdo médica, monitorizacéo de
sinais vitais, garantir que o paciente esteja com boa ingesta hidrica, controle de aspiracdo das
vias aéreas e assisténcia ventilatoria (quando necessario) e atentar para sinais de infeccdo
respiratoria Conclusdo: Embora esteja associada a altas taxas de morbidade e mortalidade,
verifica-se que possiveis perspectivas terapéuticas e intervengdes de enfermagem colaboram
positivamente para que 0s pacientes cheguem a vida adulta com melhor qualidade de vida.
Sendo de extrema importancia o diagnostico precoce para que o tratamento inicie brevemente,
visando reducéo da progresséo da doenca e subsequente melhora do paciente.

! Trabalho proposto pela disciplina de Genética e Evolucédo baseado na escolha de uma doenga genética e reviséo
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Descritores: Cuidados de Enfermagem, Fibrose Cistica, Triagem Neonatal.
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