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RESUMO

Introducdo: O ileo meconial (IM) € uma obstrugédo intestinal causada por meconio espesso e constitui
manifestagao classica da fibrose cistica (FC) no periodo neonatal. A FC € uma doenga genética decorrente
de mutagdées no gene CFTR, levando a secregbes espessas e comprometimento multissistémico. A
identificacdo do IM requer a investigagao e exclusao da FC, permitindo diagndstico precoce, melhor manejo
clinico e melhora da qualidade de vida. Objetivos: Relatar um caso de IM como primeira manifestagéo de
FC, descrevendo os sinais clinicos iniciais, o processo diagnéstico e a evolugao clinica nos dois primeiros
anos de vida. Metodologia: Relato de caso aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa da Universidade
Federal de Uberlandia (UFU), com dados obtidos de prontudrio eletrénico mediante Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido. Incluiu-se uma paciente com IM como manifestagéo inicial de FC.
Resultados: Paciente feminina, nascida por cesariana, Apgar 8/9, peso ao nascer de 2.590 g e idade
gestacional de 36 semanas e 5 dias, com atraso na eliminagdo de mecdnio, voémitos e distensdo abdominal.
Submetida a laparotomia com ileostomia no terceiro dia de vida. Iniciada reposicdo enzimatica. Triagem
neonatal com IRT elevado, diagnédstico de FC confirmado por teste genético e elastase fecal reduzida.
Evoluiu com dificuldade de ganho ponderal e atraso do desenvolvimento neuropsicomotor no primeiro ano.
Reconstrugdo intestinal aos 6 meses sem sucesso. Apds ajustes dietéticos e enzimaticos, houve melhora
nutricional, sendo realizada reconstrugdo intestinal definitiva aos 2 anos, com boa evolugdo clinica.
Discussao: A presenca de IM impde investigacdo obrigatéria de FC, iniciando pela triagem neonatal. Na
impossibilidade de realizagdo do teste do suor, o teste genético mostrou-se alternativa diagnéstica eficaz. O
acompanhamento nutricional rigoroso, com ajustes frequentes da dieta e da reposi¢ao enzimatica, foi
determinante para recuperagédo ponderal e adequado desenvolvimento. A definicdo do momento ideal para
reconstrugéo intestinal exige abordagem multiprofissional, tendo o estado nutricional como fator prognéstico
central. Conclusao: IM é manifestagdo grave e frequente da FC, sendo fundamental a exclusao diagnéstica
dessa condi¢cdo para conducdo adequada do paciente. O diagnéstico e o manejo do IM associado a FC

ainda representam um desafio na pratica pediatrica.

Palavras-chave: ileo meconial; ileostomia; genética; fibrose cistica.



ABSTRACT

Introduction: Meconium ileus (MI) is an intestinal obstruction caused by thick meconium and represents a
classic manifestation of cystic fibrosis (CF) in the neonatal period. CF is a genetic disease resulting from
mutations in the CFTR gene, leading to thick secretions and multisystem involvement. The identification of
MI requires investigation and exclusion of CF, enabling early diagnosis, appropriate management, and
improved quality of life. Objectives: To report a case of Ml as the first manifestation of CF, describing the
initial clinical signs, the diagnostic process, and the clinical course over the first two years of life. Methods:
This is a case report approved by the Human Research Ethics Committee of the Federal University of
Uberlandia (UFU), with data obtained from electronic medical records following informed consent. A patient
with MI as the initial manifestation of CF was included. Results: A female patient born by cesarean section,
Apgar scores 8/9, birth weight 2.590 g, and gestational age of 36 weeks and 5 days, presented with delayed
meconium passage, vomiting, and abdominal distension. She underwent laparotomy with ileostomy on the
third day of life. Pancreatic enzyme replacement therapy was initiated. Newborn screening showed elevated
immunoreactive trypsinogen (IRT), and CF was confirmed by genetic testing and reduced fecal elastase. The
patient exhibited poor weight gain and neuropsychomotor developmental (NPDM) delay during the first year
of life. An attempt at intestinal reconstruction (IR) at 6 months was unsuccessful. After dietary and enzyme
dose adjustments, nutritional status improved, and definitive IR was successfully performed at 2 years of age
following multidisciplinary discussion. The patient remains clinically stable. Discussion: The presence of Mi
mandates investigation for CF, beginning with newborn screening. When sweat chloride testing is not
feasible, genetic testing represents an effective alternative diagnostic approach. Strict nutritional monitoring,
with regular adjustments in dietary intake and enzyme dosages, is essential to ensure adequate growth and
NPDM. The timing of IR requires a multidisciplinary approach, with nutritional status as a key prognostic
factor. Conclusion: Ml is a severe and frequent manifestation of CF and exclusion of this diagnosis is
essential for appropriate patient management. The diagnosis and management of MI associated with CF

remain a challenge in pediatric practice.

Keywords: meconium ileus; ileostomy; genetics; cystic fibrosis.
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INTRODUGAO

fleo meconial (IM) é uma forma grave de obstrugdo intestinal que ocorre no periodo neonatal,
caracterizada pela presenga de mecdnio anormalmente viscoso que oclui o lumen do ileo distal. As causas
dessa condicdo sdo amplamente variadas, e uma das etiologias mais comuns é a Fibrose Cistica (FC), que
impacta cerca de 70.000 a 100.000 pessoas a nivel mundial. De acordo com dados disponiveis da Europa e
da América do Norte, observou-se que o IM afeta aproximadamente 20% dos individuos com FC, porém
cerca de 80-90% dos pacientes com IM apresentam a FC como etiologia do quadro (PARIKH, IBRAHIM, &
AHLAWAT, 2023).

O IM na FC pode ser compreendido pela formagdo de um muco espesso, resultado direto da
secrecgao intestinal alterada. Nesse contexto, a secregéo torna-se mais viscosa devido ao comprometimento
da excrecédo de cloro e bicarbonato mediada pela proteina reguladora da condutancia transmembrana da FC
(CFTR). A CFTR — um canal de cloreto e bicarbonato localizado na membrana apical das células epiteliais
— encontra-se mutada, prejudicando tanto a secre¢cao adequada de ions quanto o equilibrio hidroeletrolitico
(DONOS, 2024). Como consequéncia, ocorre uma absor¢cao desordenada de sddio e agua por canais idnicos
que também se tornam disfuncionais. Essa alteracdo desencadeia uma série de eventos que, somados a
diminuicdo da producao e da atividade das enzimas pancreaticas, culminam na sintese anormal de mucinas.
O resultado final é a formagdo de um meconio excessivamente denso e rico em proteinas, que tende a se
acumular no ileo distal (DONOS, 2024. IRIARTE, 2016).

No que tange aos aspectos clinico-patolégicos, o IM pode ser classificado como simples ou
complexo. No primeiro, a dificuldade de eliminagdo do mecénio obstruido leva a vémitos biliosos, distenséo
abdominal e dilatacdo de algas nos primeiros trés dias de vida. No processo de investigagao do caso, pode
ser observado em ultrassonografia (USG) abdominal o pseudo espessamento de paredes intestinais. Caso o
paciente apresente febre e leucocitose, orienta-se o inicio de antibioticoterapia e a descompresséo gastrica
com sonda nasogastrica (SNG) para reducédo de vomitos e risco de aspiracdo, além de enema hiperténico
hiperosmolar (DONOS, 2024, SATHE & HOUWEN, 2017). No que se refere ao IM complexo, trata-se de
quadro mais exuberante, em que se pode observar atresia intestinal, volvo com perfuragao, cisto meconial ou
ainda peritonite. Nestes casos, a intervengao cirurgica deve ser indicada, nao raramente com necessidade de
laparotomia com resseccgao ileal e ileostomia (DONOS, 2024; YULE, 2023).

Segundo Yule (2023), a FC é a doenga hereditaria autossbmica recessiva e de morbidade
consideravel que mais afeta os descendentes da Europa do Norte, de modo que, em 2021 foram registrados
10908 pacientes com a doencga, dentre os quais mais de 6000 representavam pessoas de 16 anos ou mais.
A FC apresenta também taxa de incidéncia de 1 em cada 2.500 nascimentos em individuos brancos nos
Estados Unidos e, embora seja classificada como rara, € uma doenga muito frequente neste grupo. No Brasil,
estima-se que afete aproximadamente 1 a cada 10.000 nascidos vivos, sendo mais comum em populagdes
de origem caucasiana. No entanto, a doencga pode afetar pessoas de todas as etnias. O Registro Brasileiro de
Fibrose Cistica (REBRAFC) detém 6112 pacientes e registra anualmente cerca de 300 casos, cuja maioria
(68%) se encontra nas regides Sul e Sudeste. O que influi na incidéncia da doenga costuma ser a
miscigenacao e a regido geografica, com aproximadamente 1:1000 casos na regido Sul e até 1:10.000 em
Sao Paulo (BRASIL, 2024).
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A causa da FC se deve a uma mutagdo de um gene localizado no brago longo do cromossomo 7,
responsavel pela codificacdo do CFTR. (BRASIL, 2024; DEL CIAMPO, 2015). Tais alteragbes génicas
resultam em modificagcdo na viscosidade de multiplas secregdes, que passam a ficar mais espessas e, assim,
o individuo apresenta ma absorgéo, perda de eletrolitos no suor e secregdes pulmonares mais viscosas (DEL
CIAMPO, 2015, DUPUIS, 2015).

As manifestagbes da FC tém um espectro variado, de modo que, em sua forma grave, pode
acarretar, além do IM, sindrome de obstrugdo intestinal distal, doenca pulmonar crénica, bronquiectasias,
insuficiéncia pancreatica, diabetes, desnutricdo, doenga do refluxo gastroesofagico e colite. No que se refere
aos quadros leves, estes sdo mais comuns quando as manifestagées sao mais tardias, ou quando se limitam
a apenas um sistema, a exemplo da obstru¢do do ducto deferente nos homens (BRASIL, 2024).

No que tange ao diagnéstico de FC, a Portaria n°® 822 de 6 de junho de 2001 do Ministério da Saude,
institui o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN). Este visa a ampliar o acesso a Triagem Neonatal e
a detecgdo precoce de doengas congénitas manejaveis por tratamento, tendo incluido, assim, a FC em seu
rol de doengas diagnosticaveis. Dessa forma, reiterada pela Nota Técnica n°® 76/2023 do Ministério da Salde,
ficou preconizada a realizagdo do teste do pezinho, por volta do terceiro ao quinto dia de vida do recém
nascido (RN), como parte do rastreio de doengas congénitas, a exemplo da FC.

Conforme BRASIL (2024), a suspeita de FC se da, pois, tanto pela triagem neonatal, quanto por
manifestacdes clinicas ou histérico familiar positivo para a doenga. Desse modo, em casos de elevagao de
tripsinogénio imunorreativo (teste do pezinho), sintomas respiratérios persistentes (tosse, sibilos),
pneumonias frequentes, polipos nasais, esteatorreia, pancreatite de repeticdo, azoospermia obstrutiva,
deficiéncia de vitaminas lipossoluveis, ou ainda quadros de obstrugao intestinal, como o IM, deve-se levantar
com veeméncia a suspeita de FC, sendo o exame de cloro no suor o atual padrdo ouro para o diagndstico.
Atualmente conta-se com a pesquisa das mutagdes genéticas envolvidas, as quais norteiam inclusive linhas
de tratamento para esses pacientes (ATHANAZIO, 2017).

O IM também pode ocorrer em outras condi¢gdes que nao FC. Nesses casos, o quadro é descrito com
maior frequéncia em RN prematuros ou extremamente prematuros. A patogénese ainda nio é totalmente
compreendida. Diante de distensdo abdominal associada a auséncia ou ao atraso da eliminagao de mecénio
por mais de 48 horas apds o nascimento, deve-se considerar como diagnésticos diferenciais sindrome da
rolha meconial, doenga de Hirschsprung, atresia intestinal e IM (TOYOSAKA, 1994; YOO, 2002).

Nesse contexto, o diagnéstico de IM no periodo neonatal torna obrigatdria a investigagéo e exclusao
da FC como possivel etiologia, sendo ainda uma condigdo desafiadora para médicos e pediatras (DEL
CIAMPO, 2015).
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OBJETIVOS

Geral: Descrever um caso de um paciente com IM como primeira manifestacdo de FC na infancia.

Especificos:
1. Descrever os sinais clinicos do IM em neonato com atraso de eliminagdo de meconio.
2. Descrever a trajetoria do diagnéstico de FC a partir do diagndstico de IM.

3. Descrever a evolugao do paciente com IM e FC ao longo dos primeiros 2 anos de vida

METODOLOGIA

O presente estudo foi submetido ao Comité de Etica em Pesquisa em Seres Humanos (CEP) da
Universidade Federal de Uberlandia (UFU), conforme as resolugbes N° 466, de 12 de dezembro de 2012 e N°
510 de 7 de abril de 2016, do Conselho Nacional de Saude, tendo sido aprovado sob parecer de nimero
7.728.120.

Trata-se de um relato de caso, do tipo observacional, retrospectivo e descritivo, cujos dados foram
obtidos por meio de acesso ao prontuério eletrbnico do Hospital das Clinicas (HC) da Universidade Federal
de Uberlandia (UFU), diante da assinatura do “Termo de Consentimento Livre e Esclarecido” (TCLE). A
equipe de pesquisa garantiu a confidencialidade e seguranga dos dados obtidos conforme prevista pela Lei
Geral de Protecdo de Dados (LGPD) a partir da assinatura da “Declaragéo de confidencialidade Projeto de
Pesquisa”. Somente apés a aprovagao do protocolo pelo CEP, foi realizado o levantamento de dados por
meio do prontuario eletrdnico do paciente, com acesso as evolugdes clinicas e exames laboratoriais e de
imagem realizados.

No que se refere aos critérios de inclusao, estes se limitaram a descricdo de paciente com IM como
primeira manifestacdo de FC na infancia. Qualquer outro paciente com FC, que ndo o do caso em questéo,
foi excluido.

Neste relato de caso, houve o risco de exposicdo dos dados do paciente, porém a equipe de
pesquisa se comprometeu a garantir a confidencialidade e seguranca dos dados obtidos conforme previsto
pela LGPD, através da estratégia de jamais mencionar dados de identidade do paciente na descrigao do caso
e somente termos genéricos relativos a sexo, idade, etc. Além disso, o responsavel legal foi orientado, caso
se sentisse desconfortavel em participar da pesquisa, da opcao de desisténcia.

O beneficio do trabalho é sempre para o paciente. Compreender de forma técnica e clara a condi¢gao
e os beneficios do manejo precoce de lactente com IM na FC, condicdo com morbidade relevante, pode
melhorar a abordagem e evolugao clinica do paciente. Assim, o estudo traz beneficios futuros a individuos em

condigdes semelhantes a do relatado neste trabalho.
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RESULTADOS

Os dados foram obtidos por meio de pesquisa em prontuario eletrénico, conforme a LGPD
13.709/2018) e diante da assinatura do TCLE pela responsavel legal da paciente.

Trata-se de paciente feminina, atualmente com 2 anos de idade, data de nascimento 09/06/2023,
nascida em Uberlandia-MG, atualmente procedente de Tupaciguara-MG. Avaliada por equipe de
gastroenterologia pediatrica com 15 dias de vida no bercario de servigo privado. Como histéria pregressa,
paciente filha de pais ndo consanguineos, mae G1P1AQ, nascida via parto cesarea, em boas condicdes,
tendo apresentado boletim de APGAR 8/9, peso de nascimento 2590g e idade gestacional (IG) de 36
semanas e 5 dias.

No periodo neonatal evoluiu com vémitos e distensdo abdominal, além de atraso na eliminagéo de
mecdnio nas primeiras 48h de vida. Admitida em Unidade de Terapia Intensiva (UTI) Neonatal no terceiro dia
de vida com suspeita de abdome obstrutivo. Realizado exame de imagem (radiografia de abdome) o qual
sugeriu abdome agudo obstrutivo. Submetida a laparotomia com trés dias de vida. Durante o ato operatorio
foi observada importante distens&o de algas de jejuno, ileo com grande quantidade de mecénio endurecido,
paredes espessadas e parte distal com calibre reduzido. Foi realizada enterectomia de 12cm de ileo, com
retirada de conteddo meconial e confecgdo de ileostomia terminal a 20cm de valvula ileocecal. Firmado
diagnéstico de IM. Paciente apresentou pneumotérax, tendo evoluido com insuficiéncia respiratéria e
necessidade de ventilagdo mecanica por 21 dias, tendo recebido alta apds 35 dias de internagéo.

No quarto dia de pdos operatério (PO) de ileostomia, paciente evoluiu com formagado de mecdnio
espesso, associada a aumento de débito em sonda nasoentérica (SNE), tendo sido realizado tratamento com
N-acetilcisteina (NAC) e posterior desobstrugéo intestinal com gastrografina.

Paciente apresentou teste do pezinho alterado (Tripsinogénio imunorreativo - IRT - 478ng/ml | Valor
de Referéncia - VR - <70ng/ml) na triagem neonatal. Diante da alta suspei¢do de FC e na impossibilidade do
exame de triagem de cloro no suor, foi realizado perfil genético, com confirmagao diagnéstica a partir da
presenga de G542X nas duas cépias do gene CFTR, e dosagem de elastase fecal, a qual acusou valor
indetectavel (menor que 0,01 | VR >200ug/g). Foi iniciada a reposicdo empirica de enzima pancreatica,
vitaminas e ferro com 24 dias de vida. Recebeu alta hospitalar em 15/07/23 e encaminhamento para
seguimento em ambulatério de FC no HC-UFU.

O primeiro atendimento ambulatorial se deu em 04/08/2023. Em consulta com equipe de nutrigéo, foi
relatada dificuldade importante de ganho de peso e alta produtividade da ileostomia, com saida de grande
volume de leite e gordura pelo 6stio. Nesse sentido, observou-se que a quantidade de enzima pancreatica
utilizada pela crianga estava aquém do recomendado, o que poderia explicar a saida de gordura pela
ileostomia. Apés discussao multiprofissional, considerou-se a possibilidade de disturbio absortivo, tendo sido
iniciado o uso de formula infantil semi elementar isenta de lactose. Foram realizados calculos nutricionais,
que demonstraram que o volume de leite ofertado excedia a capacidade gastrica da paciente, contribuindo
tanto para o extravasamento da dieta pela ileostomia quanto para parte do quadro de desnutricao

(sobrecarga proteica) (Figuras 1 e 2).
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Figuras 1 e 2: saida de leite e gordura pelo dstio da ileostomia:. Fonte: o autor.

Nas consultas subsequentes, devido a manutengdo de estado nutricional inadequado, como
demonstrado na figura 3, foram realizados novos ajustes na dieta, além de indicada via alternativa com uso
de SNE. No entanto, houve dificuldade (pela crianga e pelos familiares) de adaptagéo a proposta sugerida.

Paciente apresentou atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (DNPM), tendo comegado a
engatinhar com 14 meses e andar sem apoio aos 18 meses, com aquisicdo de desempenho motor fino
completo aos 24 meses. Nao apresentou atraso de fala ou dificuldade de socializagao.
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Figura 3: Grafico de peso por idade nos primeiros 2 anos de vida da paciente. Fonte: o autor.

Aos seis meses de idade e peso 4260g, foi realizada uma tentativa de reconstru¢do do transito
intestinal (RTI), porém sem sucesso. Paciente evoluiu no 2° dia de PO com distensdo abdominal,
constipacao, irritabilidade e febre. Nessa ocasiao, realizou-se nova ileostomia, apds a qual permaneceu sem
intercorréncias.

De modo geral, no primeiro ano de vida a paciente necessitou trés interna¢cdes devido desnutricao

proteico caldrica (DPC), descompensagéo de quadro pulmonar, prolapso de ileostomia e obstrugao intestinal,
com melhor evolugéo a partir do primeiro ano.
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Numa das ocasides, apresentou secre¢do espessa pelo coto cego, com obstrucdo e formagao de

rolha apés ingestdo de alimento sélido, resolvida apds medidas clinicas.

Figura 4: lleostomia funcionante, com eritema importante circundando o éstio.
Figuras 5 e 6: produto espesso excretado via ileostomia. Fonte: o autor.

Conforme discutido com equipe multidisciplinar (gastropediatria, nutricdo, UTI e cirurgia pediatrica),
programada a reversao da ileostomia com RTIl quando atingisse peso médio de 10 kg e idade de 2 anos.

Paciente realizou colostograma com fins de mapeamento anatomo-funcional de algas intestinais para
planejamento cirtrgico adequado, cujo resultado se encontra demonstrado na figura 7. Houve progressao de
contraste até o reto, sem obstaculos, com achado de contorno e calibres normais nos segmentos distais a

ileostomia.
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Figura 7: evolugéo do transito intestinal de contraste iodado injetado pela boca nao funcionante da ileostomia. Fonte: Prontuario eletrénico.
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Admitida no HC-UFU eletivamente em 25/08/2025, clinicamente estavel, para RTI. Prescrito NAC via
oral em pré operatério, a qual foi mantida até transito efetivo, que ocorreu no quinto dia de PO. Realizada
anastomose ileo-ileo término-terminal, além de enterectomia de cotos da ileostomia e fistula mucosa,
apendicectomia, linfadenectomia do meso ileal, procedimento dito como sem intercorréncias. Na descrigao
cirurgica foram notadas algas de ileo exteriorizadas e firmemente aderidas a parede abdominal, além de
aderéncias entre algas de delgado proximas a ileostomia. Presenca de rolhas de muco espessas em alga
exclusa em moderada quantidade. Anastomose realizada a 15cm da valvula ileo cecal. Parede abdominal
com dermatite moderada em regido de periostomias. Encaminhada para UTI pediatrica no PO imediato.

Paciente evoluiu com vémitos e distensdo abdominal apds liberagao de dieta liquida restrita, sendo
mantida em jejum até o 3° dia de PO com SNG aberta. No 4° PO, retirada SNG. Primeira evacuagédo na
manha no 5° PO, pastosa e amarelada, com melhora da distensdo abdominal. Manteve curva térmica afebril
e boa aceitacado dietética. Encaminhada para enfermaria pediatrica no 6° PO para continuidade dos cuidados.
Evoluiu de forma satisfatéria clinicamente, tendo recebido alta hospitalar em 01/09/2025, mantendo uso de
NAC por 14 dias.

Realizada consulta ambulatorial em 03/10/2025, em que paciente compareceu para avaliagdo apods
RTIl. Mae referiu habito intestinal cerca de trés a quatro vezes ao dia, com variagcdo da consisténcia
(pastoso-endurecida), sem esforgco e sem sangue ou muco. Diurese preservada. Boa aceitacdo da dieta via
oral. Negou tosse, coriza ou outras queixas. Até o momento da redagdo deste relato, a paciente nao
apresentou nenhuma colonizagao de vias aéreas superiores.

Apresenta boa evolugdo ponderal, mantém uso de enzimas pancreaticas 8000 Ul/kg, vitaminas
lipossoluveis em doses elevadas e acompanhamento nutricional com uso de dieta hipercalérica sob
supervisdo. Habito intestinal pastoso, amarelado, diversas vezes ao dia, aspecto mais amolecido quando
refeicdes vultosas. Nega sangramentos, distensdo ou dor abdominal.

Atualmente apresenta bom DNPM, peso 10200g, e segue em acompanhamento ambulatorial sem

intercorréncias recentes.

DISCUSSAO

Conforme relatado por Sathe (2017), diante da evolugdo tecnoldgica cada vez mais crescente no
campo da medicina, o IM e a peritonite meconial podem ser detectados ainda no periodo pré-natal pela
presenga no feto de algas intestinais hiperecogénicas ou calcificagdes peritoneais evidentes na USG. No
entanto, quando n&o diagnosticado antes do nascimento, o IM, com frequéncia, manifesta-se clinicamente
como obstrugdo intestinal, em geral nas primeiras horas de vida, com distensdo abdominal, vOmitos e atraso
de eliminagcdo de mecénio. Nesse sentido, diante de um paciente com obstrugao intestinal, como o disposto
neste relato, uma vez realizado o diagndstico de IM, a equipe médica assistente tem como mandatéria a
investigacdo de FC, mesmo antes da realizagdo de exames de triagem ou do diagnostico definitivo da
doencga.

Faz-se importante, além da realizagdo dos exames de imagem para diagnéstico do IM, a triagem
para FC a partir de outros testes complementares, como o do suor. No caso deste relato, este exame néo foi

realizado devido ao baixo peso da paciente e a indisponibilidade de cloridrdmetro no municipio naquela
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ocasiao, motivo pelo qual foi feito teste genético na tentativa de firmar o diagnéstico. Navarro (2016) apontou,
em seu compilado histérico de FC, que na década de 1980, ocorreram grandes avangos no conhecimento
genético da FC. Em 1985, o gene CFTR foi mapeado; quatro anos depois, foi descoberta a primeira e mais
comum mutacdo desse gene, a AF508. Atualmente, as possibilidades diagnésticas foram ampliadas, com
mais de 1800 mutagdes ja identificadas relacionadas a doencga. Athanazio (2017) enuncia outros exames que
podem ser realizados quando o teste do suor e a analise genética sao inconclusivos, como o da fungéo da
CFTR. Em esséncia, esses testes avaliam a fungéo da proteina através da medida do transporte do cloreto.
Outras provas diagnosticas promissoras, como a avaliagdo da CFTR por evaporimetria e pela diferenca de
potencial das glandulas sudoriparas, estdo sendo estudadas.

A dosagem do IRT no teste do pezinho é um indicador indireto da FC, pois avalia a integridade da
fungdo pancreatica, uma vez que se trata de precursor da enzima pancreatica, cuja concentragado costuma
estar persistentemente elevada nesses pacientes. Seu aumento ocorre pois a fibrose pancreatica ja se inicia
no periodo intra-utero, levando a um refluxo das enzimas pancreaticas para a circulagdo, com elevagao dos
niveis do IRT. No entanto, na pratica clinica, 0 melhor método para confirmagao de insuficiéncia pancreatica é
a dosagem da elastase fecal (que foi realizado pela paciente com obtencgéo de valores indetectaveis), sendo
resultados menores de 200 ug/g de fezes confirmatdrios de insuficiéncia pancreatica exdcrina, com uma
sensibilidade de 86-100%. A determinagao quantitativa da gordura fecal pelo método de Van de Kamer é
considerado o padrdo ouro para o diagndstico da esteatorreia, mas seu uso é limitado por dificuldades
técnicas (CASTELLANI, 2018).

Athanazio (2017) afirma que os periodos de rapido crescimento sdo mais vulneraveis a desnutri¢cao,
merecendo especial atengcdo os primeiros 12 meses apos o diagnostico de FC, o primeiro ano de vida e o
periodo peripuberal. Tais observagdes corroboram o que foi observado neste relato de caso, em que a
paciente apresentou DPC no primeiro ano de vida tendo, inclusive, apresentado atraso do DNPM em fungéo
disso.

Vale lembrar que a energia obtida a partir das calorias da dieta € amplamente utilizada para sustentar
os processos de crescimento e desenvolvimento. Durante o primeiro ano de vida, aproximadamente 40% do
total energético consumido & direcionado a essas fungbes, proporgdo que se reduz para cerca de 20% ao
final desse periodo. Considerando que a FC impacta significativamente na absor¢éo de nutrientes essenciais
ao crescimento e desenvolvimento, de modo multifatorial, a DPC apresentada pela paciente deste relato
configura consequéncia direta da atividade da doenga, além de causa potencial do atraso de DNPM
apresentado. Soma-se a presencga da ileostomia, com perdas significativas pelo dstio, que adicionam impacto
negativo na nutricdo, tratando-se, porém, de abordagem necessaria no manejo do IM complexo (CARVALHO,
2023; DONOS, 2024). Segundo Pires, Obelar e Wayhs (2009) o suporte nutricional em pacientes com FC &
essencial para reduzir a morbimortalidade e melhorar a qualidade de vida. O periodo da primeira infancia
exige monitoramento frequente para identificagdo precoce de sinais de falha de crescimento e, quando
necessario, ajuste de plano nutricional com alimentos de maior densidade energética e suplementos. Em
geral, criangas com FC necessitam de 120-150% das necessidades caldricas para a idade, sendo 35-40%
dessas calorias provenientes de gorduras. No caso relatado, optou-se pelo uso de férmula hipercaldrica pela
praticidade de obtencdo e preparo, o que acarretou em boa recuperacao de peso, em melhora gradativa do

ganho ponderal e na recuperacado dos marcos do DNPM.
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Durante o manejo inicial da paciente deste caso, foi iniciada a reposi¢cdo empirica de enzima
pancreatica com 24 dias de vida, apds confirmagdo diagndstica de insuficiéncia pancreatica pela deteccao de
elastase fecal com valores indetectaveis. Tal conduta é corroborada por Singh (2024), que afirma que
pacientes com FC e insuficiéncia pancreatica devem receber terapia de reposi¢cdo enzimatica para corrigir a
ma absorc¢ao, reduzir sintomas gastrointestinais e manter adequado estado nutricional. O uso das enzimas
permite absorcdo eficiente de macro e micronutrientes, ingestdo de dietas com teor normal ou elevado de
gorduras, transito intestinal regular e ganho ponderal adequado. As enzimas devem ser administradas junto a
qualquer refeigdo que contenha gordura, incluindo dietas elementares ou semi-elementares (PIRES, OBELAR
& WAYHS, 2009; SINGH, 2024).

A decisdo do momento mais adequado para a realizagao de RTI na paciente deste relato foi crucial
para o resultado observado. Silva e colaboradores (2025) postulam que o estado nutricional do paciente é
reconhecido como um fator progndstico decisivo que influencia diretamente o desfecho clinico apos
intervengdes cirurgicas. A cirurgia gastrointestinal esta frequentemente associada a um impacto deletério no
estado nutricional da crianga, tanto no periodo pré-operatério quanto no pds-operatorio. Essa vulnerabilidade
decorre de uma série de fatores interrelacionados, que nao raramente sao causados pelas doengas de base
que levam a cirurgia, como oferta calérica comprometida e aumento do gasto energético, além de disfungéo
do trato gastrintestinal, por alteragdo da integridade e da funcionalidade, com dificuldades na digestdo e na
absorgao dos macronutrientes e micronutrientes essenciais. Nesse sentido, € importante apontar que a
primeira tentativa de RTI da paciente, aos 6 meses de vida, prescindiu consideragdes importantes para um
bom planejamento cirurgico, considerando que a lactente ndo apresentava condi¢gdes nutricionais e clinicas
adequadas para boa recuperagao pods-operatéria. Portanto, a identificagao precoce e a otimizacdo do estado
nutricional sdo fundamentais para minimizar complicagdes pds-operatérias e promover uma recuperagao
mais eficaz em pacientes pediatricos cirurgicos, o que foi fator determinante no manejo bem sucedido da
paciente deste relato.

No que se refere a abordagem cirurgica nos casos de IM, Tobias e colaboradores (2022) reiteram a
importancia do uso de agentes mucoliticos (como a NAC e a gastrografina) desde a enterotomia, no intuito de
facilitar a remogao do mecodnio impactado. Sua agéo baseia-se na criagdo de um gradiente osmotico capaz
de promover a movimentagdo e a recuperagdo de agua no lumen intestinal, facilitando a fluidificacdo e a
eliminagdo do material retido. No caso da paciente deste relato, considerando os diversos episodios de
obstrugédo intestinal prévios, foi optado pelo uso de NAC desde o periodo pré operatorio, no intuito de facilitar
a remocao de possiveis materiais obstruidos, bem como auxiliar na recuperagao pds operatéria do transito
intestinal. Vale lembrar que o uso da NAC, seja via oral ou retal, ja ocorre como terapia de primeira linha em
RN que apresentam obstrugdo funcional associada a mecénio espesso — como no IM relacionado a FC ou
em casos de obstrugdo. Ainda, a gastrografina também pode ser usada como agente hiperosmolar, tanto no
diagndstico, como no tratamento do ileo meconial, especialmente em neonatos da UTI neonatal (DE ROSE,
2017; FONTIJN, 2017).

O comprometimento da qualidade de vida dos pacientes com FC deve-se a varios fatores, como uso
continuo de medicagao diaria, frequentes hospitalizagdes, dificuldades nas atividades cotidianas e fisicas,
adequacgado das escolas as necessidades do paciente, ajustes dietéticos, além de interferéncia na qualidade

do sono. No entanto, nas Ultimas décadas, diversos avangos no diagndstico e tratamento da FC mudaram
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drasticamente o cenario dessa doenga, com aumento expressivo da sobrevida e ganho na qualidade de vida.
Destaca-se, nesse sentido, a importadncia da abordagem multiprofissional estruturada na perspectiva do
cuidado integral, a qual catalisa modificagdes no manejo clinico e na rotina assistencial. O acompanhamento
multiprofissional ndo se limita a prover suporte e assisténcia psicossocial ao paciente e seu nucleo familiar,
mas também garante a implementagédo de protocolos clinicos baseados em evidéncias, 0os quais sao cruciais
para otimizar a adesdo ao tratamento e, consequentemente, impulsionar prognostico e evolugao clinica
favoraveis do individuo (ATHANAZIO, 2017). O efeito do seguimento multidisciplinar pdde ser percebido de
forma clara no manejo da paciente deste caso, conforme disposto por Pires, Obelar e Wayhs (2009).
Somente apds ajuste dietético, aliado a modificacdo de dose de suplementos enzimaticos, e da realizagdo de
RTI bem sucedida que foi possivel a redugcéo da incidéncia de internagdes e aprimoramento no desempenho

das atividades diarias da paciente, bem como evolugio de seu crescimento e DNPM.

CONCLUSAO

IM é manifestagédo grave e frequente na FC e a exclus&o do diagndstico desta doenga é fundamental
na conducdo adequada do paciente acometido. Sua observagdo na pratica clinica deve ser suspeitada
sempre que, na pratica meédica, esteja-se diante de um neonato com atraso de eliminagdo de mecoénio,
especialmente se associada a sintomas como vémitos e distensao abdominal.

O manejo do IM complexo e o rastreio de FC envolvem o trabalho multiprofissional de especialidades
médicas (como pediatra geral, gastroenterologista pediatrico, cirurgido pediatrico), e de outros profissionais
da area da saude, (a exemplo de nutricionistas e psicélogos), além da realizagdo de multiplos exames
complementares, como observado neste relato de caso. Desse modo, o diagndstico e 0 manejo do IM na FC

ainda é um desafio para o médico pediatra.
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