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APRESENTAÇÃO 

O projeto UNIMAGEMPAM surgiu no ano 2015 com o objetivo de auxiliar no conteúdo 
didático extracurricular dos alunos de graduação de Medicina do Centro Universitário de 
Patos de Minas (UNIPAM), criando, assim, mais um alicerce entre o processo de ensino-
aprendizagem aliando a prática médica e o diagnóstico por imagem ensinado em sala de 
aula. Essa iniciativa foi idealizada pela Dra. Ana Flávia Bereta Coelho Guimarães, professora 
do curso de Medicina, especificadamente da disciplina de Habilidade de Diagnóstico por 
Imagem do (UNIPAM). Este é o nono evento promovido pelo projeto. Trazendo agora do 
tema: Doenças Raras. 
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RESUMO: Introdução: a fibrose cística (FC) ou 
mucoviscidose é uma doença multissistêmica, 
genética, congênita, autossômica e recessiva 
caracterizada pela disfunção do gene Cystic 

Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator 
(CFTR). O diagnóstico de FC pode ser feito de 
diversas formas, sendo a radiologia importante 
para o acompanhamento da doença. Objetivo: 
analisar a visão geral dos autores sobre os 
principais diagnósticos e aspectos clínicos-
radiológicos envolvidos na FC. Metodologia: 
trata-se de uma revisão de literatura narrativa, 
com base em 67 artigos encontrados nas bases 
de dados Scielo e PubMed. As buscas foram 
feitas a partir de 2015 como ano de publicação, 
em qualquer idioma, através dos descritores 
“fibrose cística”, “diagnóstico” e “imagem”. 
Discussão: na FC são observadas manifestações 
clínicas, principalmente, respiratórias e 
gastrointestinais, tendo o seu tratamento 
baseado nessa sintomatologia. Seu diagnóstico 
é feito basicamente pelo teste quantitativo de 
tripsinogênio imunorreativo e de eletrólitos 
no suor, além da pesquisa de mutações.  Os 
achados da FC demonstrado nos métodos de 
imagem são: bronquiectasias, obstrução de 
muco, aprisionamento de ar, anormalidades 
de perfusão e enfisema pulmonar. As lesões 
iniciais são muito variáveis e heterogêneas em 
todo o pulmão, sem predileção por uma região 
específica. O comprometimento das pequenas 
vias aéreas geralmente não é visualizado em uma 
radiografia de tórax, ao contrário da tomografia 
computadorizada, sendo considerada padrão 
de referência. Considerações finais: visto que 
a FC necessita de uma abordagem diagnóstica 
complexa e que a radiologia é essencial para o 
acompanhamento de pacientes com FC, torna-se 
fundamental o conhecimento sobre os achados 
clínicos e radiológicos da doença.
PALAVRAS-CHAVE: Fibrose Cística; 
Mucoviscidose; Proteína CFTR.
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CYSTIC FIBROSIS: CLINICAL-RADIOLOGICAL DIAGNOSIS
ABSTRACT: Introduction: Cystic Fibrosis (CF) or Mucoviscidosis is a multisystemic, genetic, 
congenital, autosomal and recessive disease characterized by dysfunction of the Cystic 
Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR) gene. The diagnosis of CF can be 
made in several ways, radiology as an important method of monitoring the disease. Objective: 
analyze an overview of the authors on the main diagnosis and clinical-radiological aspects 
related to CF. Methodology: it is a study review, based on 67 articles found in the Scielo 
and PubMed databases. Searches considered papers from 2015 to 2020, in any language, 
employing the descriptors “Cystic fibrosis”, “Diagnosis” and “Medical Imaging”. Discussion: 
in CF, clinical manifestations are observed, mainly respiratory and gastrointestinal, and its 
treatment is based on the symptoms. The diagnosis is basically made by the quantitative test 
of immunoreactive trypsinogen and electrolytes in sweat, besides the search for mutations. 
The HR findings combined in the imaging methods are: bronchiectasis, mucus obstruction, 
air trapping, perfusion abnormalities and pulmonary emphysema. The initial ones are very 
variable and heterogeneous throughout the lung, with no predilection for a specific region. 
The involvement of the small airways is generally not seen on a chest Radiography, unlike 
Computed Tomography, considered as reference standard. Final considerations: since CF 
needs a complex diagnostic approach and that radiology makes as an essential method of 
monitoring patients with CF, the knowledge about the clinical and radiological findings of the 
disease is absolutely important. 
KEYWORDS: Cystic Fibrosis; Mucoviscidosis; CFTR protein.

INTRODUÇÃO
A fibrose cística (FC) ou mucoviscidose é uma doença genética, congênita, 

autossômica e recessiva grave caracterizada pela disfunção do gene Cystic Fibrosis 
Transmembrane Conductance Regulator (CFTR), localizado no cromossomo 7, 
responsável pela codificação de uma proteína reguladora de condutância transmembrana 
de cloro (MACIEL; AIDÉ, 2017). Trata-se de uma doença multissistêmica que acomete mais 
frequentemente descendentes de caucasianos, atingindo igualmente ambos os sexos. 
Estima-se que a incidência de fibrose cística no Brasil seja de 1:7576 nascidos vivos; 
porém, existe uma importante variação regional, com valores mais elevados na região Sul 
(ATHANAZIO et al., 2017). 

O diagnóstico de FC pode ser realizado de diversas formas, principalmente 
laboratoriais, e após ele, deve-se monitorar de forma periódica, principalmente, o dano 
pulmonar, para determinar o prognóstico e a expectativa de vida, além de auxiliar 
intervenções, se necessárias. Nesse contexto, a radiologia torna-se importante, uma vez 
que serve para acompanhamento da doença, sendo útil principalmente a radiografia do 
tórax e tomografia computorizada de alta resolução (BEZERRA, 2016).

OBJETIVO
Analisar a visão geral dos autores sobre os principais métodos diagnósticos e 

aspectos clínico-radiológicos envolvidos na fibrose cística.
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METODOLOGIA 
A pesquisa se trata de uma revisão de literatura narrativa, para a qual foram 

consultadas as bases de dados Scielo e PubMed. As buscas foram feitas nos meses de 
julho e agosto de 2020. Foram considerados artigos publicados a partir do ano de 2015, 
em qualquer idioma, através dos descritores “fibrose cística”, “diagnóstico” e “imagem”. 
Os tipos de publicações utilizadas foram relatos de caso, estudos transversais e revisões.

Ao final da busca foram encontrados 67 artigos primários. Como critérios de 
inclusão, foram utilizados artigos cuja temática abordasse o diagnóstico e/ou aspectos 
clínico-radiológicos da fibrose cística. Dessa forma, 18 artigos foram selecionados e 45 
descartados.

Para complementar o embasamento teórico a respeito dos aspectos fisiopatológicos 
e clínicos da doença e as ilustrações radiológicas, utilizaram-se também 3 livros de 
referência no assunto.

DISCUSSÃO
A fisiopatologia da fibrose cística consiste no defeito das funções do CFTR no 

transporte transepitelial de sódio e de bicarbonato (GOLDMAN e SCHAFER, 2014). A 
liberação de cloreto e de bicarbonato no epitélio provoca o fluxo de água por osmose, o que 
permite a mobilização e o clearance de secreções exócrinas (KASPER et al., 2017). Nas 
vias aéreas, há o aumento da viscosidade do muco no epitélio respiratório, motivo pelo qual 
a FC também é conhecida como mucoviscidose. Dessa forma, o paciente pode apresentar 
tosse produtiva crônica e uma predisposição à infecção respiratória, como rinossinusite 
crônica, além de polipose nasal (GOLDMAN e SCHAFER, 2014; ATHANAZIO et al., 2017).

Em relação aos demais sistemas, o paciente pode apresentar: insuficiência 
pancreática exócrina, causando má absorção crônica, crescimento normal comprometido, 
deficiência de vitaminas lipossolúveis, níveis elevados de tripsinogênio imunorreativo no 
soro, perda de massa celular das ilhotas pancreáticas e consequente diabetes; insuficiência 
hepática significativa; íleo meconial ou síndrome de obstrução intestinal distal em indivíduos 
adultos; infertilidade nos homens (KASPER et al., 2017). Diante disso, a fibrose cística 
afeta diversos órgãos e sistemas do organismo, mas as manifestações clínicas mais 
evidenciadas se concentram no sistema respiratório e no trato gastrointestinal (GOBATO, 
2019). 

Outra característica fisiopatológica relevante é a disfunção de CFTR na glândula 
sudorípara, a qual leva à não absorção de cloreto do lúmen para a célula de revestimento 
ductal. Com isso, há elevações acentuadas de sódio e de cloreto no suor (GOLDMAN e 
SCHAFER, 2014).

Em relação ao diagnóstico de fibrose cística, há o teste de triagem neonatal que 
consiste na quantificação dos níveis de tripsinogênio imunorreativo em duas dosagens, 
sendo a segunda feita em até 30 dias de vida. No entanto, esse teste não confirma o 
diagnóstico de FC, apenas identifica o risco do recém-nascido ter a doença. Além disso, o 
índice de falso-positivos é muito alto e o teste negativo também não exclui o diagnóstico 
(ATHANAZIO et al., 2017).
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Diante das duas dosagens positivas de tripsinogênio imunorreativo, é necessário 
fazer o diagnóstico através do teste quantitativo de cloreto no suor, tendo duas dosagens ≥ 
60 mmol/l, há a confirmação de FC (ATHANAZIO, 2017; SERVIDONI, 2017). A análise dos 
eletrólitos no teste do suor é o teste diagnóstico padrão-ouro (DOMINGOS et al., 2015). 

Outras alternativas para o diagnóstico seriam a identificação de duas mutações 
relacionadas à fibrose cística e os testes de função da CFTR. Todos os pacientes com FC 
devem ser submetidos ao exame genético, uma vez que avalia prognóstico, estabelece 
tratamento com drogas que atuam em mutações específicas e gera implicações no 
planejamento familiar (ATHANAZIO et al., 2017). O diagnóstico genético também pode 
ser pré-implantacional associado à fertilização em vitro, permitindo a seleção de embriões 
saudáveis. Esse método está sendo usado em casais portadores ou com antecedente de 
doenças genéticas (BIAZOTTI, 2015).

Outro fato a ser destacado é que cerca de 5% dos pacientes são diagnosticados 
após os 18 anos de idade, principalmente na base da pancreatite recorrente, sinusite 
crônica, polipose nasal, bronquiectasia, infertilidade masculina, micoses broncopulmonares 
alérgicas e infecção micobacteriana não tuberculosa. Além disso, é cada vez mais 
reconhecido que alguns pacientes parecem ter fibrose cística com base na clínica, mas 
não atendem aos critérios para o diagnóstico, porque o teste do suor fica na faixa normal 
ou não podem ser identificadas duas mutações genéticas. Esses pacientes algumas vezes 
são diagnosticados como tendo fibrose cística atípica (GOLDMAN e SCHAFER, 2014).

O tratamento da fibrose cística é a partir de medidas para o controle das manifestações 
clínicas e do uso de medicações moduladoras da CFTR disponíveis e empregadas de 
acordo com os tipos de mutações. A respeito da saúde pulmonar, o paciente deve ter 
frequentemente a avaliação do escarro expectorado e, para pacientes não expectorantes, 
da secreção faríngea após tosse induzida, afim de identificar e tratar infecções. Além disso, 
é necessário a prevenção dos distúrbios nutricionais através de uma dieta hipercalórica e 
hiperproteica, suplementação vitamínica e terapia de reposição enzimática (ATHANAZIO 
et al., 2017).

Quanto aos exames de imagem, o Raio-X de tórax (RX), a tomografia 
computadorizada (TC) e a ressonância magnética (RM) são indicados para o 
acompanhamento clínico da fibrose cística. Eles oferecem informações detalhadas sobre 
a situação anatomopatológica do paciente, sendo estas as principais: bronquiectasia, 
obstrução de muco, aprisionamento de ar, anormalidades de perfusão e enfisema pulmonar 
(WIELPÜTZ, 2016). Na figura 1 e 2, algumas dessas alterações são demonstradas em 
uma TC e em um RX, respectivamente.
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Figura 1: Arquivo de European Radiology, The development of bronchiectasis on chest 
computed tomography in children with cystic fibrosis: can pre-stages be identified?, 2016. Trata-

se de bronquiectasia (esquerda), obstrução de muco (meio) e espessamento da parede das 
vias aéreas (direita).

Figura 2: Arquivo de Tratado de Radiologia, 2017. Mostrando indicativos de bronquiectasias: 
linhas paralelas (setas) e imagens anelares (círculos). 

Segundo Wielpütz et al. (2016), há uma alta variabilidade e heterogeneidade 
regional das lesões iniciais em todo o pulmão, sem predileção por uma região específica. 
O comprometimento das pequenas vias aéreas geralmente não é visualizado em uma 
radiografia de tórax ao contrário da tomografia computadorizada que apresenta uma alta 
resolução, sendo considerada padrão de referência. A TC detecta alterações relacionadas 
à FC antes mesmo de haver alteração na espirometria e de começar os sintomas (KUO, 
2016).

Nos casos de exacerbações pulmonares na FC, as consolidações, sinais típicos 
de infecções, são muito comuns. Na ressonância magnética, as consolidações ganham 
destaque nas sequências ponderadas em T2. (WIELPÜTZ et al., 2016). A RM se mostra 
superior na avaliação de mudanças funcionais, como alterações na perfusão pulmonar. No 
entanto, é um exame menos sensível na detecção de doenças em pequenas vias aéreas 
(FERRIS et al., 2016). 

O RX de tórax é indicado em adolescentes e adultos, sendo solicitado as incidências 
póstero-anterior (PA) e uma em perfil. No caso da TC, é recomendado que haja um 
protocolo de análise em fase inspiratória e expiratória, o que aumenta a sensibilidade na 
visualização de obstrução das vias aéreas inferiores menores. Nesse ponto, a RM detém 
de um detalhamento um pouco menor que a TC, evidenciado na figura 3, mas possui a 
vantagem de obter várias imagens sem a exposição do paciente à radiação, bem como a 
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procedimentos invasivos (WIELPÜTZ, 2016). 

Figura 3:  Arquivo de Investigative Radiology, Comparison between magnetic resonance 
imaging and computed tomography of the lung in patients with cystic fibrosis with regard to 

clinical, laboratory, and pulmonary functional parameters, 2015. Mostrando TC (A) e de RM (B) 
de uma paciente do sexo feminino, 20 anos, com FC. Imagem transversal de TC (A) demonstra 

bronquiectasia ubiquitária com espessamento da parede peribrônquica, que também é 
visualizado na sequência ponderada em T2 (B). Obstrução de muco, detectado claramente 

na TC, pode ser visto distintamente na ressonância magnética, mesmo nas áreas pulmonares 
periféricas (setas contínuas). No entanto, pequenas bronquiectasias pode ser visualizado 
apenas na imagem TC, não na imagem RM na periferia pulmonar (setas descontínuas). 
Os exames de TC e RM mostram afecção pleural no segmento pulmonar direito 6 (linhas 

descontínuas). 

Utilizando a RM, há uma abordagem que permite a visualização direta da ventilação 
pulmonar por meio de diferentes núcleos de hidrogênio, ilustrada na Figura 4. Segundo a 
literatura, esse método permitiu avaliar grande número de patologias relacionadas à má 
ventilação em pacientes com FC (WIELPÜTZ, 2016).
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Figura 4: Arquivo de Fortschr Röntgenstr, Imaging of Cystic Fibrosis Lung Disease and Clinical 
Interpretation, 2016. Evidenciando RM (A) Imagens combinadas sem contraste de ventilação 

e perfusão usando a RM. As setas brancas evidenciam áreas com redução do sinal do 
parênquima, imagem em pondera T2. (B) RM de perfusão com contraste revelou áreas de 
perfusão reduzida compatíveis com a imagem A. (C e D) RM de decomposição de Fourier 

evidenciando áreas de ventilação reduzida (setas pretas em C) e áreas de perfusão reduzidas 
(setas brancas em D) sem a utilização de contraste. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS
A fibrose cística é uma doença genética, que necessita de uma abordagem 

diagnóstica complexa e precoce, para o aumento da sobrevida e da qualidade de vida dos 
indivíduos acometidos. Embora a maioria dos pacientes receba o diagnóstico nos primeiros 
meses de vida, a radiologia é essencial para o acompanhamento de pacientes com fibrose 
cística. Portanto, conhecer os achados clínicos e radiológicos da doença e saber interpretá-
los é fundamental para o avanço médico dentro da sua formação.
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