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APRESENTAÇÃO

A coleção “Saúde Pública e Saúde Coletiva: Dialogando sobre Interfaces 
Temáticas” é uma obra composta de cinco volumes que tem como foco principal a 
discussão científica por intermédio de trabalhos diversos que compõe seus capítulos. 
Cada volume abordará de forma categorizada e interdisciplinar trabalhos, pesquisas, 
relatos de casos e/ou revisões que transitam nos vários caminhos da saúde pública 
e saúde coletiva. 

Aqui no segundo volume também apresentamos de forma categorizada e clara 
estudos desenvolvidos em várias instituições de ensino e pesquisa do país. Os 
capítulos transitaram entre vários conceitos da saúde pública e saúde coletiva, tais 
como: atenção primária à saúde, alto risco, atenção farmacêutica, diabetes mellitus, 
serviço de acompanhamento de paciente, análise de prescrição, doenças crônicas, 
prevenção de doenças. farmacoterapia, cuidados de enfermagem, hanseníase, 
epidemiologia, serviços de saúde escolar, mortalidade materna e taxa de mortalidade.

A categorização de dados, e o estabelecimento de conceitos e padrões 
baseados em literatura bem fundamentada é muito importante, por isso destacamos 
a relevância do material com dados e informações recentes sobre saúde coletiva 
levantados ao longo do país. Como já destacamos, um material que demonstre 
evolução de diferentes enfermidades de forma temporal com dados substanciais de 
regiões específicas do país é muito relevante, assim como abordar temas atuais e 
de interesse direto da sociedade.

Deste modo a obra Saúde Pública e Saúde Coletiva apresenta uma teoria 
bem fundamentada nos resultados práticos obtidos pelos diversos professores 
e acadêmicos que arduamente desenvolveram seus trabalhos que aqui serão 
apresentados de maneira concisa e didática. Sabemos o quão importante é a 
divulgação científica, por isso evidenciamos também a estrutura da Atena Editora 
capaz de oferecer uma plataforma consolidada e confiável para estes pesquisadores 
exporem e divulguem seus resultados. 

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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EPIDEMIOLOGIA, DIAGNÓSTICO E PERSPECTIVAS 
DA FIBROSE CÍSTICA EM RECÉM-NASCIDOS E 

CRIANÇAS NO BRASIL

CAPÍTULO 16

Kayco Damasceno Pereira 
Cristo Faculdade do Piauí, Departamento de 
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RESUMO: INTRODUÇÃO: A Fibrose Cística é 
uma doença hereditária, encontrada facilmente 
na população branca, com aparecimento de 
sintomas precoce na infância (antes dos 2 
anos de idade), ela consiste na má absorção 
gastrointestinal e queixas respiratórias 
persistentes.  OBJETIVO: Diante disso, o 
objetivo desta obra foi avaliar a epidemiologia 
da fibrose cística nos últimos anos em todas as 
regiões do Brasil com alvo em recém-nascidos 
e crianças com a finalidade de evidenciar 
a importância do diagnóstico precoce. 
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METODOLOGIA: Fundamentou-se no levantamento de dados secundários do Sistema 
de Informações sobre Mortalidade disponível gratuitamente no Departamento de 
Informática do Sistema Único de Saúde (DATASUS). Foram analisadas as variáveis: 
sexo, cor/raça e faixa etária de menores de 1 ano até 9 anos das mortes no Brasil e 
suas regiões geográficas. O recorte temporal escolhido foi o intervalo de 2008 a 2017. 
DESENVOLVIMENTO: A FC é uma doença genética de caráter multissistêmica, e está 
relacionada à existência de um gene defeituoso, que faz com que o corpo produza um 
líquido denso e pegajoso desencadeando problemas infecciosos nos órgãos afetados. 
A perspectiva para os pacientes com FC tem melhorado devido o diagnóstico precoce 
com efetivas ações para melhorar a saúde dos pacientes. CONCLUSÃO: Observou-
se que a sintomatologia e o índice de mortalidade afeta crianças menores de 1 ano 
de idade com predominância na raça branca e sexo feminino, com destaque para o 
Sudeste. O que evidencia a importância da triagem neonatal para o rastreamento 
adequado e o diagnóstico precoce dos recém-nascidos afetados com FC.

EPIDEMIOLOGY, DIAGNOSIS AND PROSPECTS OF CYSTIC FIBROSIS IN 

NEWBORNS AND CHILDREN IN BRAZIL

ABSTRACT: INTRODUCTION: Cystic fibrosis is a hereditary disease, which is easily 
found in the white population, with the onset of early childhood symptoms (before 2 
years of age). It consists of gastrointestinal malabsorption and persistent respiratory 
complaints. OBJECTIVE: The aim of this study was to evaluate the epidemiology of 
cystic fibrosis in recent years in all regions of Brazil with a target in newborns and 
children, in order to highlight the importance of early diagnosis. METHODOLOGY: It 
was based on the collection of secondary data from the Mortality Information System 
available free of charge in the Department of Informatics of the Unified Health System 
(DATASUS). The following variables were analyzed: sex, color / race, and age range 
of children under 1 year up to 9 years of age in Brazil and its geographic regions. 
The time cut chosen was the interval from 2008 to 2017. DEVELOPMENT: CF is a 
genetic disease of a multisystemic nature, and is related to the existence of a defective 
gene, which causes the body to produce a dense and sticky liquid triggering infectious 
problems in the affected organs. The outlook for CF patients has improved due to 
early diagnosis with effective actions to improve patients’ health. CONCLUSION: It 
was observed that the symptomatology and the mortality rate affects children under 
1 year of age with predominance in the white race and female, with emphasis on the 
Southeast. This highlights the importance of neonatal screening for adequate screening 
and early diagnosis of CF affected newborns.

1 | 	INTRODUÇÃO

A Fibrose Cística é uma doença hereditária, encontrada facilmente na 
população branca, com aparecimento de sintomas precoce na infância (antes dos 2 
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anos de idade), ela consiste na má absorção gastrointestinal e queixas respiratórias 
persistentes (DUNGAN, 2010).  Ela vai ocasionar déficits de crescimento, infecção 
respiratória crônica, dano progressivo do tecido pulmonar e morte prematura 
(VANDEVANTER, 2015).

É uma doença caracterizada por uma mutação de um gene encontrado no 
cromossomo 7, chamado Regulador de Condutância Transmembranar de Fibrose 
Cística (CFTR), esse é encontrado em diversas células epiteliais e células sanguíneas 
(FREEDMAN, 2009). 

A consequência dessa mutação é o acúmulo de uma camada espessa de muco 
nos pulmões e outros órgãos, obstruindo as vias aéreas e dificultando a respiração 
(DEMERDZIEVA, 2016). É devido a isso que a maioria dos pacientes com FC morre 
prematuramente de insuficiência respiratória e requerem apoio dos serviços de 
saúde a partir do diagnóstico (SMYTH et al., 2013).

Além disso, muitas outras complicações como doença hepática crônica, 
diabetes, obstrução intestinal distal, pólipos nasais, prolapso retal, pancreatite, 
infertilidade, insuficiência cardíaca, entre outras também podem ocorrer. Na primeira 
infância o íleo meconial, desnutrição, diarreia, dificuldades respiratórias e infecções 
são os sinais mais comuns. Embora o diagnóstico precoce seja crucial para o 
prognóstico e expectativa de vida, o número de casos de FC diagnosticados aos 2 
anos de idade não é muito satisfatório (POP-JORDANOVA, 2016).

As manifestações clínicas da FC são variáveis, elas vão depender de como 
a mutação do CFTR vai de desenvolver. Avanços no tratamento da FC nos últimos 
anos estão relacionados a terapias que visam melhorar a qualidade de vida e o 
manejo da doença, como medicamentos inalatórios, terapia respiratória, atendimento 
ambulatorial individualizado, tratamento de comorbidades, aconselhamento 
genético, adaptação dietética de enzimas pancreáticas, suplementos nutricionais, 
triagem neonatal por meio de tripsinogênio imunorreativo (IRT), antibioticoterapia, 
transplante pulmonar e, mais recentemente, terapia medicamentosa personalizada 
(MARSON, 2015).

Além disso, o exercício físico deve estar atrelado junto aos outros tratamentos 
da FC, pois ele ajuda a manter e retardar o declínio da função respiratória, diminui a 
obstrução por secreção e as doenças pulmonares crônicas e infecciosas, facilita as 
técnicas de liberação de ar, além de ajudar a melhorar a densidade mineral óssea, 
aumentando e mantendo a força muscular, flexibilidade e a postura (VILLANUEVA, 
2017).

A FC é mais comum em populações de descendentes de europeus do norte, 
entre os quais a doença ocorre em aproximadamente 1 em 3000 nascimentos, sua 
prevalência é variável e está aumentando de país para país. Por exemplo, a doença 
ocorre em aproximadamente 1 em 3000 americanos brancos, 1 em 4000-10000 
latinos Americanos e 1 em 15.000 a 20.000 afro-americanos. A FC é incomum na 
África e na Ásia, com frequência relatada de 1 em 350 000 no Japão (WALTERS 
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et al., 2007). Voltando um pouco para o país, no Brasil a relação de doentes para 
nascidos vivos é de 1 afetada para 10.000 pessoas nascidas (BRASIL, 2017).

Diante disso, o objetivo desta obra foi avaliar a epidemiologia da fi brose cística 
nos últimos anos em todas as regiões do Brasil com alvo em recém- nascidos e 
crianças com a fi nalidade de evidenciar a importância do diagnóstico precoce.

2 |  METODOLOGIA

A análise da mortalidade por Fibrose Cística (FC) foi fundamentada no 
levantamento de dados secundários do Sistema de Informações sobre Mortalidade 
(SIM) disponível gratuitamente no Departamento de Informática do Sistema Único 
de Saúde (DATASUS). Foram analisadas as variáveis: sexo, cor/raça e faixa etária 
de menores de 1 ano até 9 anos das mortes no Brasil e suas regiões geográfi cas. O 
recorte temporal escolhido foi o intervalo de 2008 a 2017. 

Os dados foram tabulados em planilhas e tratados no programa Microsoft® 
Offi ce Excel para elaboração de tabelas que auxiliaram a organização dos resultados 
que foram descritos em valores absolutos e de porcentagem. Ressalta-se que por se 
tratarem de dados de domínio público, o trabalho dispensa a submissão e aprovação 
do Comitê de Ética em Pesquisa em conformidade com as disposições da resolução 
466/12.

3 |  DESENVOLVIMENTO

Muitas informações científi cas são encontradas em publicações de artigos e 
representam uma fonte essencial do conhecimento sobre diversos temas. Mediante 
análise das bases de dados, utilizando as palavras-chaves e os fi ltros dos critérios 
de inclusão e exclusão foi possível encontrar um grande número de artigos sobre 
fi brose cística como mostra a tabela 1. 

Pubmed Science Direct BVS

2008 88 207 89

2009 71 174 77

2010 78 167 84

2011 78 186 79

2012 73 274 75
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2013 71 174 75

2014 110 172 104

2015 119 161 105

2016 118 162 103

2017 131 193 99

Tabela 1 - Quantidade de artigos encontrados por ano.
Fonte: Autoria própria, Piripiri-PI, Brasil, 2019.

3.1	Causas da Fibrose cística

Considerada uma doença genética autossômica recessiva e hereditária, de 
caráter multissistêmica, e está relacionada à existência de um gene defeituoso, 
que faz com que o corpo produza de forma anormal um líquido denso e pegajoso 
(muco) que se acumula em órgãos como os pulmões e pâncreas, desencadeando 
problemas infecciosos nos órgãos afetados. Devido a isto, várias dificuldades como 
insuficiência pancreática, deterioração funcional dos pulmões, problemas digestivos 
e nutricionais acometem as pessoas com essa doença (HAACK et al., 2014).

O produto desse gene é o CFTR que encontra-se  presente na superfície 
apical das células epiteliais e células sanguíneas. Em consequência da ausência 
ou deficiência desta proteína, não há um lúmen adequado de reidratação, levando a 
liberação de secreções mais viscosas que predisponham à colonização e subsequente 
infecção crônica por agentes oportunistas, como cepas mucoides e não mucoides de 
Pseudomonas aeruginosa (HAACK et al., 2014).

Embora as funções do CFTR estejam ligadas principalmente com um canal de 
cloreto, existem muitas outras atribuições, incluindo a inibição do transporte de sódio 
através do canal de sódio epitelial, a regulação do exterior canal de cloreto retificador, 
regulação dos canais ATP, regulação do transporte de vesículas intracelulares e 
inibição da produção endógena canais de cloro ativados por cálcio, que influem na 
progressão da doença, (EMERSON et al., 2008).

São reconhecidos mais de 1500 mutações  de CFTR, mas apenas um pequeno 
número apresenta importância funcional. A ausência de fenilalanina na posição 508 
(Phe508del, conhecido como F508del), que é uma mutação classe II é responsável 
por cerca de dois terços dos alelos mutados em populações do norte da Europa e da 
América do Norte (MEHTA, 2008).

É constante a variação e a progressão da doença, embora as alterações 
da proteína CFTR e os modificadores genéticos tenham um papel importante na 
heterogeneidade dos resultados da FC, o papel das exposições ambientais, como 
a exposição ao baixo nível socioeconômico e ao fumo são de grande importância 
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(ONG, 2017).

3.2	Diagnóstico da patologia

O diagnóstico de FC deve ser considerado nos casos em que o indivíduo 
apresente história familiar da doença, baqueteamento digital, tosse com produção 
de secreção, alcalose metabólica e hipoclorémica em qualquer fase da vida. Na 
fase neonatal, o recém-nascido pode apresentar íleo meconial, icterícia prolongada, 
calcificações abdominais ou escrotais e atresia intestinal (FARRELL, 2008).

Na infância deve ser observado infiltrados persistentes nas radiografias 
torácicas, anasarca ou hipoproteinemia, diarreia crônica, distensão abdominal, 
colestase, pneumonia por Staphylococcus aureus, hipertensão intracraniana 
idiopática, anemia, pansinusite crônica ou polipose nasal, esteatorréia, prolapso 
retal, síndrome de obstrução intestinal distal ou intussuscepção, pancreatite crônica 
recorrente ou idiopática e doença hepática (FARRELL, 2008).

O diagnóstico clínico da FC é complementado com uma prova de CFTR 
disfunção do canal. Mas o quadro clínico abrangendo uma ampla gama de sintomas 
e disfunção do CFTR variando de leve para nenhuma função, pedir mais precisão no 
diagnóstico critério. Além disso, a maioria das crianças identificadas através de um 
teste de triagem neonatal positivo (NBS) é assintomática no momento do diagnóstico 
(REVIEWER, 2017).

O algoritmo de triagem neonatal para FC usado no Brasil baseia-se na 
quantificação dos níveis de IRT em duas dosagens, sendo a segunda feita em até 
30 dias de vida. Frente a duas dosagens positivas, faz-se o teste do suor para a 
confirmação ou a exclusão da FC. A dosagem de cloreto por métodos quantitativos 
no suor ≥ 60 mmol/l, em duas amostras, confirma o diagnóstico. Alternativas para o 
diagnóstico são a identificação de duas mutações relacionadas à fibrose cística e os 
testes de função da proteína CFTR (ATHANAZIO, 2017).

Testes da função da CFTR são indicados quando o teste do suor e a análise 
genética são inconclusivos. Em essência, esses testes avaliam a função da proteína 
CFTR através da medida do transporte do cloreto. Atualmente, os testes da diferença 
de potencial nasal e da medida da corrente intestinal são internacionalmente 
padronizados. Outros testes promissores, como a avaliação da CFTR por 
evaporimetria e pela diferença de potencial das glândulas sudoríparas, estão sendo 
estudados (BEEKMAN, 2014).

Avaliações diagnósticas como acompanhamento de exames de recém-nascidos 
positivos são tipicamente realizadas por análise de mutação. Teste de cloreto de 
suor (também conhecido como iontoforese quantitativa de pilocarpina procedimento) 
também é realizado em instâncias de análise de mutação negativa para rendimento 
diagnóstico (JEFFREY, 2010).

A FC exige manejo multidisciplinar precoce, visando manter o estado nutricional 
normal e tratar as infecções respiratórias em tempo oportuno. Recomenda-se que 
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laboratórios qualificados para a realização do teste do suor tenham controle de 
qualidade interno e externo e que realizem no mínimo 100 testes/ano (mínimo de 10 
testes/ano por técnico). A quantidade de amostras com suor insuficiente não deve 
ultrapassar 5% do total coletado (BOEC, 2017).

3.3	Mortalidade de pacientes com fibrose cística 

Conforme os dados da tabela 2, a FC foi responsável por 357 óbitos de crianças 
com idade até 9 anos no período entre os anos de 2008 e 2017 no Brasil. As crianças 
menores de 1 ano foram as que mais morreram no recorte temporal analisado 
representando 60% do total de casos. No que se refere ao sexo, o feminino (56%) 
foi o mais prevalente. Quanto a cor/raça, a branca (48%), seguida da parda (41%), 
obtiveram os valores mais significativos.

Variáveis Total
N %

Faixa etária 357 100%
<1 ano 213 60%

1 - 4 anos 59 24%
5 – 9 anos 85 16%

Sexo 357 100%
Masculino 158 44%
Feminino 199 56%
Cor/raça 357 100%
Branca 171 48%
Preta 9 2%
Parda 146 41%

Indígena 2 1%
Ignorado 29 8%

Tabela 2. Distribuição da mortalidade por Fibrose Cística segundo faixa etária, sexo e cor/raça 
no Brasil no período de 2008 a 2017.

Fonte: Departamento de Informática do Sistema Único de Saúde (DATASUS), 2019.

A tabela 3 demonstra a incidência da mortalidade nas diferentes regiões do 
país associando o sexo a faixa etária das crianças. Em todas as regiões brasileiras, 
os números apontaram que o sexo feminino prevaleceu sobre o masculino durante o 
período avaliado. Ao analisar as regiões Norte, Centro-Oeste e Sudeste, observou-
se que a mortalidade foi maior nas crianças do sexo masculino menores de um ano. 
Na faixa etária de 1 a 4 anos no Nordeste e de 5 a 9 anos no Sul também houve 
maior número de óbitos no sexo masculino distinguindo da prevalência nacional do 
sexo feminino. 
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Variáveis <1 ano 1 - 4 anos 5 – 9 anos Total

N %
Região Norte 29 100%

Masculino 9 2 1 12 41%
Feminino 8 3 6 17 59%

Região Nordeste 105 100%
Masculino 24 10 15 49 47%
Feminino 33 8 15 56 53%

Região Centro-
Oeste 40 100%

Masculino 14 2 2 18 45%
Feminino 12 5 5 22 55%

Região Sul 58 100%
Masculino 11 5 7 23 40%
Feminino 24 6 5 35 60%

Região Sudeste 125 100%
Masculino 40 6 10 56 45%
Feminino 38 12 19 69 55%

Tabela 3. Distribuição da mortalidade por Fibrose Cística segundo o sexo por faixa etária nas 
regiões brasileiras no período de 2008 a 2017.

Fonte: Departamento de Informática do Sistema Único de Saúde (DATASUS), 2019.

3.4	Perspectiva de vida dos pacientes com fibrose cística

A perspectiva para os pacientes com FC tem melhorado de forma contínua ao 
longo das últimas décadas, em grande parte com a melhora do diagnóstico precoce, 
equipe multidisciplinar, suplementação nutricional agressiva, novas terapias de 
inalação, erradicação de Pseudomonas aeruginosa e transplante pulmonar 
contribuíram para melhorias na sobrevivência da FC e espera-se que as novas terapias 
moduladoras do CFTR, aumente a expectativa de vida. Os pesquisadores agora 
têm uma compreensão mais completa do defeito molecular-biológico subjacente à 
fibrose cística, que está levando a novas abordagens ao tratamento (SULLIVAN et 
al., 2008).

Segundo o grupo brasileiro de estudos sobre FC, anteriormente a doença era 
confinada à faixa pediátrica, hoje nos países de primeiro mundo, como Austrália, 
Europa, Canadá, mais da metade dos pacientes estão na faixa adulta. Além 
disso, inúmeros casos com apresentações mais leves estão sendo diagnosticados 
em pacientes mais velhos com sintomas respiratórios crônicos e ausência de 
acometimento pancreático e desnutrição. Com isso, vários pacientes estão chegando 
até a vida adulta com boa qualidade de vida, estudando, trabalhando, construindo 
relacionamentos e até mesmo tendo filhos (STEPHENSON et al., 2017). 

Já outros estudos realizados pela Fundação da Fibrose Cística dos EUA 
mostrou que a expectativa de vida projetada para pacientes aumentou de 31 anos 
a 37 anos na última década, uma pesquisa realizada por pesquisadores do Reino 
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Unido, prevê que uma criança nascida com FC hoje, normalmente, viverá até os 50 
anos de idade ou mais (DODGE et al., 2007). 

Os registros nacionais de dados de pacientes com FC, realizados em países 
como Austrália, Brasil, Canadá, Nova Zelândia, Estados Unidos e vários países 
europeus informa que a idade média prevista de sobrevivência ao nascer é de 
50% dos recém-nascidos, enquanto que, o número de adultos que vivem com FC 
aumentará aproximadamente 75% entre 2010 e 2025. Estes achados são devidos ao 
fato de que a mortalidade pediátrica relacionada à FC, atualmente vem diminuindo 
nos países desenvolvidos e que a longevidade vem aumentando em adultos. Os 
registros mostram também uma pior sobrevida global em pacientes do sexo feminino 
com FC, apesar da gravidade da doença para os homens (KNAPP et al., 2016).  

Uma pesquisa realizada por Rosenfeld et al., descobriu que as mulheres são 
60% mais prováveis para morrer do que os homens entre a faixa etária 1-20 anos, 
para chegar a essa porcentagem ele examinou 21.000 pacientes com FC nos EUA. 
Embora a causa a morte foi semelhante entre homens e mulheres. Em contrapartida, 
à medida que a longevidade aumenta na FC, a quantidade de pacientes com 
comorbidades multicomplexas também é crescente, e consequentemente necessitam 
de assistência multiprofissional (RONAN, 2017).

Para a melhora da sobrevida é necessário o tratamento de algumas 
comorbidades, como a diabetes relacionada à FC (CFRD), que é uma doença comum 
em pessoas com FC, principalmente em adultos. Após o diagnóstico e tratamento é 
possível observar uma maior longevidade (SULLIVAN, 2009).

São diversas a formas de melhoria da sobrevida, sendo que a suplementação 
nutricional é essencial, visto que pode aumentar as reservas musculares e de tecido 
adiposo e a ingestão calórica total desses pacientes é de grande importância para a 
sobrevivência, estabilidade e melhora da função pulmonar. É evidente que pacientes 
bem nutridos desfrutam de uma melhor qualidade de vida e longevidade (HAACK, 
2014).

Apesar de que os procedimentos terapêuticos modernos tenham melhorado 
consideravelmente a sobrevivência e a vida de crianças com fibrose cística, os 
aspectos psicológicos relevantes ainda são tratados de forma insuficiente, não tendo 
a atenção necessária (JORDANOVA, 2016).

De acordo com o que foi explanado, foi possível identificar que os diagnósticos e 
tratamentos melhorados fizeram com que a FC evoluísse de uma doença pediátrica a 
uma em que a maioria dos pacientes agora são adultos. As informações dos registros 
dos pacientes forneceram dados vitais para melhorar nossa compreensão da 
epidemiologia da FC e demonstrou claramente que a sobrevivência aumentou 
drasticamente ao longo do tempo.

Portanto, prevê-se que as estimativas de sobrevivência continuarão a aumentar, 
o que mudará ainda mais as necessidades dos pacientes adultos vivendo na idade 
adulta com uma doença crônica. Dessa forma, é necessário que os prestadores 
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de cuidados de saúde precisem estar cientes das necessidades emergentes do 
envelhecimento da população e os recursos que precisam ser disponibilizados para 
atender essas necessidades (STEPHENSON et al., 2017).

4 | 	CONCLUSÃO

Diante dos resultados obtidos através do levantamento epidemiólogico dos 
casos de fibrose cística em crianças no Brasil associado ao recorte temporal e 
faixa etária investigada, observou-se que os resultados corroboram com os dados 
atingidos no levantamento bibliográfico, visto que foi validado a manifestação 
sintomatológica e maior índice de mortalidade por volta dos primeiros anos de 
vida, com maior prevalência especificamente em crianças menores de 1 ano de 
idade e predominância na raça branca e sexo feminino, com maior destaque na 
região Sudeste seguido da região nordeste do Brasil. O que evidencia a importância 
fundamental da triagem neonatal para o rastreamento adequado e o diagnostico 
precoce dos recém nascidos afetados com fibrose cística.
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