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RESUMO

A fibrose cistica ¢ uma doenga genética autossdmica recessiva causada por mutagdes no
gene CFTR, caracterizada por comprometimento pulmonar progressivo, alteragdes
nutricionais e repercussoes psicossociais significativas. O diagndstico precoce, sobretudo
por meio da triagem neonatal, possibilita o inicio antecipado de intervengdes terapéuticas,
reduzindo a progressdo do dano pulmonar e melhorando o prognostico clinico. Nesse
contexto, o presente estudo teve como objetivo analisar o impacto do tratamento precoce
na qualidade de vida de pacientes com fibrose cistica e de seus cuidadores. Trata-se de
uma revisdo de literatura realizada nas bases PubMed/MEDLINE, SciELO, LILACS e
Google Académico, contemplando publicagdes recentes em portugués e inglés. Foram
incluidos estudos que abordassem diagnostico precoce, moduladores de CFTR,
acompanhamento multiprofissional e desfechos relacionados a qualidade de vida. Os
achados evidenciam que a intervengao precoce esta associada a melhor preservacao da
funcdo pulmonar, menor frequéncia de exacerbacdes infecciosas e reducdo de
hospitalizacdes. Além disso, a atuacdo em centros especializados favorece
acompanhamento continuo e maior adesdo terapéutica. Observa-se também impacto
positivo nos aspectos emocionais € sociais, tanto para pacientes quanto para familiares,
embora a sobrecarga do cuidado ainda represente desafio relevante. A introducgdo de
moduladores do CFTR demonstra beneficios clinicos consistentes, porém o acesso
desigual limita sua ampla aplicabilidade. Conclui-se que o tratamento precoce exerce
influéncia significativa na qualidade de vida, reforcando a necessidade de politicas
publicas que ampliem o diagnostico oportuno € o acesso as terapias inovadoras.

Palavras-chave: Fibrose Cistica; Diagnostico Precoce; Qualidade de Vida; CFTR;
Triagem Neonatal.

ABSTRACT

Cystic fibrosis is an autosomal recessive genetic disease caused by mutations in the CFTR
gene, characterized by progressive pulmonary impairment, nutritional alterations, and
significant psychosocial repercussions. Early diagnosis, particularly through neonatal
screening, enables the timely initiation of therapeutic interventions, reducing the
progression of lung damage and improving clinical prognosis. In this context, this study
aimed to analyze the impact of early treatment on the quality of life of patients with cystic
fibrosis and their caregivers. This is a literature review conducted in the
PubMed/MEDLINE, SciELO, LILACS, and Google Scholar databases, including recent
publications in Portuguese and English. Studies addressing early diagnosis, CFTR
modulators, multidisciplinary follow-up, and quality-of-life outcomes were included. The
findings indicate that early intervention is associated with better preservation of lung
function, fewer infectious exacerbations, and reduced hospitalizations. Moreover, care
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provided in specialized centers promotes continuous follow-up and improved treatment
adherence. Positive effects were also observed in emotional and social dimensions for
both patients and families, although caregiver burden remains a significant challenge. The
introduction of CFTR modulators has demonstrated consistent clinical benefits; however,
unequal access limits their widespread implementation. In conclusion, early treatment
significantly influences quality of life, highlighting the importance of public policies
aimed at expanding timely diagnosis and access to innovative therapies.

Keywords: Cystic Fibrosis; Early Diagnosis; Quality of Life; CFTR; Neonatal
Screening.

INTRODUCAO

A fibrose cistica consiste em doenca genética autossOmica recessiva decorrente de
mutagdes no gene CFTR, responsével pela regulagdo do transporte de ions através das
membranas epiteliais, cuja disfuncao resulta em secre¢des espessas e comprometimento
multissistémico, sobretudo pulmonar e pancreatico. Tal condigdo apresenta evolugdo
cronica e progressiva, sendo reconhecida como uma das doengas hereditarias graves mais
prevalentes na populagdo caucasiana, com impacto significativo na morbimortalidade
quando nao diagnosticada precocemente (SILVA; AZEVEDO; LEAL, 2023; DE
ARAUIJO; PASSOS, 2022). Nesse contexto, o entendimento da base fisiopatologica
tornou-se fundamental para redefinir estratégias terapéuticas direcionadas ao tratamento
precoce.

O diagndstico oportuno, especialmente por meio da triagem neonatal, representa marco
decisivo na historia natural da doenga, uma vez que possibilita intervencdo antes do
estabelecimento de danos pulmonares irreversiveis. Entretanto, evidenciam-se limitagdes
na sensibilidade e especificidade dos testes de rastreamento, o que pode retardar o inicio
do acompanhamento especializado (GODOY et al., 2024). Paralelamente, os avangos nos
testes de fung¢do pulmonar em lactentes e criangcas ampliaram a capacidade de
monitoramento precoce da progressao respiratoria, permitindo ajustes terapéuticos
individualizados (DA SILVA et al., 2024).

Além do componente respiratorio, reconhece-se que o manejo da fibrose cistica envolve
dimensdes nutricionais, psicossociais e educacionais, exigindo atuacdo multiprofissional
continua. A educagdo em saude direcionada a pacientes e familiares tem sido apontada
como estratégia essencial para adesdo ao tratamento e melhoria dos desfechos clinicos,
sobretudo em fases iniciais da doenga (DA SILVA MARINHO et al., 2025). Ainda assim,
persistem desafios relacionados a sobrecarga familiar e a complexidade do regime
terapéutico diario (MALAQUIAS; CARDOSO, 2023).

A incorporagdo de moduladores do CFTR representou mudanca paradigmadtica no
tratamento, ao atuar diretamente na proteina defeituosa e modificar o curso da doenca em
determinados perfis genéticos. Contudo, questdes relacionadas ao acesso, custo e
avaliacao de tecnologias em satide permanecem como entraves a ampliagao do tratamento
precoce em larga escala (DE OLIVEIRA et al., 2024). Assim, a discussdo sobre inicio
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antecipado dessas terapias torna-se indissociavel da analise de impacto na qualidade de
vida.

Diante dessas transformagdes, observa-se mudanca no perfil epidemioldgico da fibrose
cistica, com aumento da expectativa de vida e maior propor¢ao de adultos vivendo com
a doenga, fendmeno que reforca a relevancia do diagndstico e intervengdo precoces
(SILVA SOARES; NUNES GADELHA, 2024). Portanto, investigar o impacto do
tratamento precoce sobre a qualidade de vida constitui etapa essencial para compreender
ndo apenas a sobrevida, mas também os aspectos funcionais e psicossociais associados a
condi¢ao.

OBJETIVO

Analisar criticamente as evidéncias cientificas acerca do impacto do tratamento precoce
da fibrose cistica na qualidade de vida de pacientes pediatricos e seus cuidadores,
considerando dimensdes clinicas, funcionais e psicossociais.

METODOLOGIA

A presente revisao foi conduzida a partir da seguinte pergunta norteadora: o tratamento
precoce da fibrose cistica influencia de maneira significativa a qualidade de vida de
pacientes e familiares quando comparado ao inicio tardio das intervengdes? Buscou-se
identificar evidéncias que correlacionassem diagndstico precoce, inicio antecipado de
terapias e desfechos relacionados a qualidade de vida.

A busca bibliografica foi realizada nas bases PubMed/MEDLINE, SciELO, LILACS e
Google Académico, contemplando publicagdes entre 2022 e 2025. Utilizaram-se
descritores DeCS/MeSH como “Fibrose Cistica”, “Diagnostico Precoce”, “Qualidade de

Vida”, “CFTR”, “Triagem Neonatal” e “Tratamento”, combinados por operadores
booleanos AND e OR.

Foram incluidos estudos originais, revisdes sistematicas e integrativas que abordassem
tratamento precoce, moduladores de CFTR, assisténcia multiprofissional e avaliacdo de
qualidade de vida. Excluiram-se relatos de caso isolados e estudos sem avaliagdo de
desfechos clinicos ou psicossociais.

A analise priorizou artigos publicados em portugués e inglés, avaliando consisténcia
metodologica, clareza dos desfechos e aplicabilidade clinica. Considerou-se a robustez
das evidéncias, bem como possiveis vieses relacionados ao tamanho amostral e desenho
dos estudos.

RESULTADOS E DISCUSSAO
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As evidéncias indicam que o diagnostico e tratamento precoces estdo associados a melhor
preservacao da funcdao pulmonar e menor frequéncia de exacerbacdes infecciosas,
sobretudo em pacientes pediatricos acompanhados em centros especializados (DE
OLIVEIRA et al., 2023). A intervencao antecipada reduz a progressdo do dano estrutural
pulmonar, impactando positivamente indicadores de qualidade de vida fisica.

Observa-se, ainda, que a atuagao em centros de referéncia contribui para padronizagdo do
cuidado e monitoramento continuo, favorecendo melhores desfechos clinicos quando
comparados a atendimentos fragmentados (PROCIANOY; LUDWIG NETO; RIBEIRO,
2023). Contudo, desigualdades regionais no acesso aos servigos especializados
permanecem como obstaculo relevante.

A qualidade de vida, por sua vez, demonstra-se multifatorial, abrangendo aspectos
respiratorios, nutricionais, emocionais e sociais. Estudos evidenciam que pacientes
submetidos a intervengdes precoces apresentam melhor desempenho funcional e menor
limitagdo nas atividades diarias (MOTA, 2025). Entretanto, distarbios do sono e
alteragdes autondmicas ainda s3o observados, mesmo em acompanhamento regular, o que
indica necessidade de abordagem ampliada (LUGAO et al., 2022).

Além do paciente, destaca-se impacto significativo sobre cuidadores, cuja qualidade de
vida encontra-se diretamente relacionada a carga terapé€utica e ao suporte recebido
(RIOGRANDENSE et al., 2025; DE SOUZA et al., 2023). Assim, o tratamento precoce,
quando associado a suporte psicossocial estruturado, tende a minimizar sofrimento
familiar e melhorar adesdo terapéutica.

A introdu¢dao dos moduladores de CFTR demonstra beneficios substanciais na funcao
pulmonar e reducao de hospitalizacdes, alterando a trajetéria natural da doenga (MORINI;
RAIMUNDO; OLIVEIRA DE LIMA, 2024). Todavia, persistem desafios relacionados
ao custo elevado e a incorporagdo no sistema publico de satde, o que limita o acesso
universal.

Por fim, verifica-se que a mudanca no perfil epidemiologico, com aumento da sobrevida,
reforca a necessidade de politicas publicas que garantam diagndstico precoce eficaz e
inicio oportuno das terapias (SILVA SOARES; NUNES GADELHA, 2024). Ainda que
os beneficios clinicos sejam evidentes, lacunas persistem quanto a mensuragdo
padronizada da qualidade de vida em diferentes faixas etarias.

CONSIDERACOES FINAIS

O tratamento precoce da fibrose cistica associa-se a preservagdo da funcdo pulmonar,
reducdo de complicagdes infecciosas e melhora consistente da qualidade de vida fisica e
psicossocial. A interven¢do antecipada, especialmente quando realizada em centros
especializados e integrada a estratégias educacionais e suporte familiar, demonstra
impacto positivo sustentado.
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Entretanto, desafios relacionados ao acesso a moduladores do CFTR, desigualdades
regionais e padronizagao de instrumentos de avaliagdao da qualidade de vida permanecem
como entraves a consolidacdo de politicas amplas. Assim, refor¢ca-se a necessidade de
estudos longitudinais e investimentos estruturais que assegurem diagndstico e tratamento
precoces de forma equitativa.
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