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Resumo: Introdug¢ao / Descricdo do Caso
A ma progresséao ponderal (MPP) constitui um desafio diagnéstico. Muitas vezes multifactorial, a MPP pode
associar-se a diversas causas, entre as quais se inclui a fibrose quistica (FQ). A FQ é uma doenga hereditaria de
transmissao autossdmica recessiva, multissistémica e com amplo espectro de manifestagdes clinicas, nao sendo
comum a apresentagao no periodo neonatal.
Recém-nascido do sexo masculino, sem factores de risco pré e perinatais. Observado na unidade de urgéncia
pediatrica ao 20° dia de vida por MPP. Apresentava perda ponderal de 11% do peso ao nascer, apesar de
suplementagéo com leite adaptado, pelo que foi admitido na unidade de cuidados especiais neonatais para
investigacao etiolégica do quadro clinico. Durante o internamento iniciou dejecgdes liquidas volumosas, sem outra
sintomatologia associada, mantendo ganho ponderal débil. Da investigacao etiolégica realizada a referir urocultura
com isolamento de Escherichia Coli, pelo que iniciou antibioticoterapia. O rastreio neonatal foi positivo, com niveis
séricos elevados de tripsina imunoreactiva. Foi transferido para um centro de referéncia com a hipétese
diagnéstica de FQ, reiterada por prova de suor positiva, baixo nivel de elastase fecal e homozigotia para mutagéo
F508A no estudo genético. Tem apresentado boa evolugéo estaturo-ponderal sob suplemento nutricional e
complexo polivitaminico.
Comentarios / Conclusées
Enquanto causa pouco frequente de ma progressao ponderal no periodo neonatal, o diagnéstico de FQ exige alto
nivel de suspeigéo clinica. O rastreio neonatal permite o diagndstico precoce, frequentemente antes da instalagéo
de sintomas e o inicio atempado da terapéutica apropriada, o que parece estar associado a melhores outcomes
nutricionais e cognitivos.
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