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Introdução / Descrição do Caso    
A má progressão ponderal (MPP) constitui um desafio diagnóstico. Muitas vezes multifactorial, a MPP pode
associar-se a diversas causas, entre as quais se inclui a fibrose quística (FQ). A FQ é uma doença hereditária de
transmissão autossómica recessiva, multissistémica e com amplo espectro de manifestações clínicas, não sendo
comum a apresentação no período neonatal.  
Recém-nascido do sexo masculino, sem factores de risco pré e perinatais. Observado na unidade de urgência
pediátrica ao 20º dia de vida por MPP. Apresentava perda ponderal de 11% do peso ao nascer, apesar de
suplementação com leite adaptado, pelo que foi admitido na unidade de cuidados especiais neonatais para
investigação etiológica do quadro clínico. Durante o internamento iniciou dejecções líquidas volumosas, sem outra
sintomatologia associada, mantendo ganho ponderal débil. Da investigação etiológica realizada a referir urocultura
com isolamento de Escherichia Coli, pelo que iniciou antibioticoterapia. O rastreio neonatal foi positivo, com níveis
séricos elevados de tripsina imunoreactiva. Foi transferido para um centro de referência com a hipótese
diagnóstica de FQ, reiterada por prova de suor positiva, baixo nível de elastase fecal e homozigotia para mutação
F508Δ no estudo genético. Tem apresentado boa evolução estaturo-ponderal sob suplemento nutricional e
complexo polivitamínico.  
Comentários / Conclusões    
Enquanto causa pouco frequente de má progressão ponderal no período neonatal, o diagnóstico de FQ exige alto
nível de suspeição clínica. O rastreio neonatal permite o diagnóstico precoce, frequentemente antes da instalação
de sintomas e o início atempado da terapêutica apropriada, o que parece estar associado a melhores  outcomes
nutricionais e cognitivos. 
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