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DIAGNOSTIC INTARZIAT DE FIBROZA CHISTICA
(MUCOVISCIDOZA). PERSPECTIVE OPTIMISTE
PENTRU URMATOARELE DECENII: O PREZEN-

TARE DE CAZ SI REVIEW al LITERATURII

Rezumat

Fibroza chisticd (FC) desi incadrata ca boala
rard, este cea mai frecventd boald monogenica cu
transmitere autozomal recesiva la populatia caucazi-
and. Media incidentei pentru Europa este de 1/2500
nasteri. Este cauzatd de mutatii ale genei care codifica
proteina reglatoare a conductantei trasmembranare a
FC (CFTR) — Cystic Fibrosis Transmembrane Con-
ductance Regulator, responsabild pentru reglarea flu-
xului de sare si fluide in celula si are drept consecinta
acumularea de mucus vascos si afectarea a aproape
tuturor glandelor exocrine. Tabloul clinic este vari-
abil, forma tipicd fiind caracterizata de triada: stea-
toree, stagnare ponderald si manifestdri respiratorii.
Forma clasica este diagnosticatd in jurul varstei de
doi ani, dar existd si forme atipice, cu tablou clini-
co-biologic incomplet si evolutie blanda, care pot ra-
mane nediagnosticate o perioada mai lunga de timp.

Dr. Camelia-Aurora Biciusci, medic primar MF,
Policlinica Studenteasca, Craiova

Acestea nu sunt insa excluse de la o buna recuperare
si stabilizare, cu un prognostic bun pe termen mediu
si lung. Conditia este un management corect al bo-
lii, prin plasarea pacientului sub stricta monitorizare
a unei echipe multidisciplinare de specialisti, precum
si prin asigurarea accesului la tratament. Aceastd
prezentare urmareste sa evidentieze cauzele care pot
determina un diagnostic intarziat de FC, importanta
majord a existentei unor echipe multidisciplinare in
centre de diagnostic si tratament pentru FC, precum
si a dezvoltarii unor mijloace eficiente de tratament
atat in Europa, cat si in Roménia. FC nu mai este o
boald incurabila si invalidanta, pacientii putind avea
o0 viatd normald, privind cu optimism spre un viitor
indepartat.
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DELAYED DIAGNOSIS OF CYSTIC FIBROSIS. OPTI-
MISTIC OUTLOOK FOR THE NEXT DECADES. A LI-
TERATURE REVIEW AND CASE REPORT.

Summary

Cystic fibrosis (Mucoviscidosis), although clas-
sified as a rare disease, is the most common monoge-
nic disease with autosomal recessive transmission in
the Caucasian population. The average incidence for
Europe is 1/2500 births. It is caused by mutations in
the gene that produces the CF transmembrane con-
ductance regulator protein (CFTR) - Cystic Fibrosis
Transmembrane Conductance Regulator, which is
responsible for regulating the flow of salt and fluids
in the cell and results in the accumulation of viscous
mucus in the lumen of the airways and damage to al-
most all exocrine glands.

The clinical picture is variable, the typical
form being characterized by the triad: steatorrhea,
weight stagnation and respiratory manifestations.
The classic form is diagnosed around the age of two,
but there are also atypical forms, with an incomplete

clinical-biological picture and mild evolution, which
can remain undiagnosed for a longer period of time.
However, they are not excluded from a good recovery
and stabilization, with a good prognosis in the me-
dium and long term. The condition is a correct ma-
nagement of the disease, by placing the patient under
the strict monitoring of a multidisciplinary team of
specialists, as well as by ensuring access to treatment.

This presentation aims to highlight the causes
that can determine a delayed diagnosis of CF, the major
importance of the existence of multidisciplinary teams
in diagnostic and treatment centers for CF, as well as
the development of effective means of treatment both
in Europe and in Romania. CF is no longer an incurable
and disabling disease, patients can live a normal life,
looking optimistically towards a distant future.

Key words: Cystic fibrosis, delayed diagnosis,
multidisciplinary team, optimistic outlook (prognosis).

Introducere

FC este una dintre cele mai severe boli cronice,
care afecteaza aproape toate glandele exocrine, in pro-
portii variate si grade diferite de severitate [1,2]. Boala
genetica cu transmitere autozomal recesiva, FC este ca-
uzatd de mutatii ale genei care produce proteina regu-
latoare a conductantei transmembranare a FC (CFTR)
[3]. Mutatiile din gena CFTR determind o functie de-
fectuoasa a proteinei CFTR sau absenta acesteia, ceea
ce duce la acumularea de mucus vascos, care la randul
sdu duce la infectii pulmonare persistente, distrugerea
pancreasului si complicatii in alte organe [4]. Con-
secintele cele mai frecvente sunt BPOC, insuficienta
pancreatica exocrina si prezenta neobisnuit de mare a
electrolitilor in sudoare [5]. Desi incadratd generic in
categoria boli rare, este cea mai frecventa maladie mo-
nogenica autozomal recesiva, in populatia de origine
caucaziand, cu evolutie cronica, potential letala [6,7].
Media incidentei pentru Europa, inclusiv pentru tara

noastra este de 1 la 2000-2500 nasteri. La o medie de
200000 de nasteri anual In Romania ar trebui sa se in-
registreze aproximativ 100 de cazuri noi pe an. In rea-
litate boala este subdiagnosticata. Mai putin de 500 de
pacienti sunt oficial diagnosticati si aflati in evidenta
registrului national. in Europa, una din 25 de persoane
este purtdtor al unei mutatii patogene, astfel ca po-
sibilitatea ca doi péarinti sa aiba un copil afectat este
foarte mare [8]. Gena responsabild de aparitia bolii,
a fost localizata pe 250 000 perechi de baza de ADN
genomic pe cromozomul 7q (bratul lung). Acesta co-
difica o proteind asociatd membranei numitd regulator
transmembranar al fibrozei chistice (RTFC). Cea mai
frecventa este mutatia DF 508 (detetia a 3 perechi la
nivelul exonului 10, tradusa prin absenta fenilalaninei
in pozitia 508). Mutatia prezinta variatii intre grupurile
etnice si geografice si eterogenitate fenotipica [9,10].
FC este un exemplu de boala recesiva, deci o persoana
trebuie sa aiba cate o mutatie in ambele copii ale genei
CFTR pentru a avea FC.



Persoanele care mostenesc o copie a genei
CFTR ce contine o mutatie si o copie normald a ge-
nei, sunt considerate purtatori ai FC. Ei nu au boala,
dar pot transmite copiilor lor copia genei defecte [11].
De fiecare datd cand doi purtatori de FC au un copil
impreuna, sansele sunt: 25 % (1 din 4) copilul va avea
FC; 50% (1 din 2) copilul va fi purtator sanatos; 25%
(1 din 4) copilul va fi purtator al genei si nu face boala.
Dacé cineva cu FC are un copil cu un purtator de FC,
sansele sunt: 50 % (1 din 2) copilul va avea FC; 50%
(1 din 2 ) copilul va fi purtator, fara FC. Proteina regu-
latoare a conductantei transmembranare (CFTR) este
responsabild pentru reglarea fluxului de sare si fluide
in si din celule in diferite parti ale corpului [11].

Asa cum am spus, aproape toate glandele
exocrine sunt afectate. Aceste glande sunt de 3 ti-
puri: glande distruse de material eozinofilic solid sau
vascos in lumen (pancreas, glande interstitiale, cai
biliare intrahepatice,vezica biliara, glande subma-
xilare); glande anormale histologic, care produc un
exces de secretii (glanda Brunner si traheobronsice);
glande normale histologic, care secretd Na si Cl in
exces (glande salivare mici, parotide si sudoripare)
[12]. Chiar daca la nastere plamanii sunt histologic
normali, secretiile mucoase anormal de véscoase vor
produce o obstructie difuza la nivelul cailor aeriene
mici, cu aparitia bronsiolitei. Pe masura progresiei,
peretele bronsic se ingroasd, cdile aeriene se umplu
cu secretii vascoase si puruluente, se dezvoltd zone
de atelectazie si se maresc ganglionii limfatici hiliari.
Astfel, apar conditii propice infectiilor cu Staphylo-
cocous aures sau Pseudomonas aeruginosa (agentii
patogeni cel mai frecvent izolati) [13]. Tabloul clinic
este variabil, forma tipica fiind caracterizata de triada:
steatoree si stagnare ponderald (prin malnutritie de
grasimi) la care se asociaza manifestdri respiratorii
[14]. Boala clasica este diagnosticata in jurul varstei
de 2 ani in Europa, ceva mai tardiv in Romaénia, la o
varsta medie de aproximativ 5 ani. Cand FC este dia-
gnosticatd la adulti, tabloul clinic difera de cel al co-
pilului cu FC, prezentandu-se ca o bronsiectazie cro-
nica suprainfectatd, cauzata cel mai frecvent de Pse-
udomonas aeruginosa, agentul microbian responsabil
pentru mai mult de 90 % din evenimentele fatale. La
un procent semnificativ dintre pacientii adulti se dez-
volta diabet zaharat insulino-necesitant (DZIN) sau
ciroza biliara multilobulara cu varice esofagiene si
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hipertensiune portald [15]. Au fost raportate asocieri
ale durerilor abdominale cronice si/sau recurente cu
invaginatia ileonului, boala ulceroasa, abscesele pe-
riapendiculare, pancreatita cronicd, refluxul gastro-
esofagian, esofagita, colecistopatia sau cu episoade
de obstructie intenstinala. Complicatiile acute ale FC
sunt in principal pneumonia lobara si pneumatoraxul.
Complicatiile inflamatorii cronice raportate includ
vasculita si artrita [16].

Standardul de aur pentru diagnosticarea FC
este testul sudorii. La un pacient cu tablou clinic su-
gestiv sau care are o anamneza de FC la alt membru
al familiei, diagnosticul poate fi confirmat prin testul
sudorii (test cantitativ de iontoforeza la pilocarpind)
[17]. Se stimuleaza farmacologic transpiratia loca-
lizatd. Se masoard cantitatea sudorii (o proba adec-
vata contine mai mult de 75 mg pe hartie de filtru sau
mai mult de 15 ml in eprubete microscopice) si se
determind concentratia sa de clor. Astfel, la pacienti
cu tablou clinic sugestiv si antecedente familiale po-
zitive, o concentratie de clor mai mare de 60 mEq/1
confirma diagnosticul. Un rezultat de 40-60 mEq/l
este sugestiv si poate fi corelat cu modificari radiolo-
gice (hiperinflatie, ingrosarea peretilor bronsici, zone
de atelectazie, adenopatie hilard, bronsiectazii, dila-
tatia arterei pulmonare si ventriculului drept) sau ale
testelor ventilatorii respiratorii (hipoxemie, scaderea
capacitatii vitale maxime si a raportului VEMS1/CV
max, precum si o crestere a volumului rezidual si a ra-
portului dintre volumul rezidual si capacitatea pulmo-
nara totald) [18]. Exista si pacienti cu forma atipica de
boald, la care clorul din trasnpiratie este mai mic de
50 mEq/I (probabil mai putin de 1: 1000 pacienti cu
FC), pentru care trebuie efectuatd o analizd genetica
(testarea mutatiilor pentru FC) [19]. Varsta medie de
supravietuire a pacientilor cu FC ce primesc ingrijiri
medicale (conform Registrului Fundatiei pentru fi-
broza chistica - The CF Foundation Patient Registry)
este de 47 de ani (pentru cei nascuti dupa 2000), cu
peste un deceniu mai mult decat ratele de supravie-
tuire din trecutul recent [20]. Insuficienta respiratorie
este principala cauza de deces la pacientii cu FC, tran-
splantul pulmonar fiind indicat 1n stadiul final al bolii.
Noile progrese in terapia cu modulator CF si terapia
genica CF pot oferi speranta unei vieti normale pentru
acesti pacienti [21]. In prezent, aproximativ jumatate
din totalul pacientiilor cu FC pot beneficia de terapie
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personalizatd cu ajutorul modulatorilor, substante ce
restaureaza sau amelioreaza functionalitatea si stabi-
litatea genei CFTR [22]. Pentru tratamentul pacien-
tilor cu mutatie delta F 508, in octombrie 2019 FDA
a aprobat Trikafta, adresatd pacientilor de peste 12
ani. Studiile au demonstrat cd Trikafta imbunatateste
semnificativ functia pulmonara si indicele de masa
corporala, Tmbunatateste nivelul clorului secretat in
sudoare si scade numarul exacerbarilor pulmonare.
Efectele adverse reclamate au fost: eritemul, cresterea
nivelului seric al transaminazelor si bilirubinei, simp-
tome pseudogripale (cefalee, rinoree, diaree, rinita) si
cataractd [23]. Terapia genica este asteptata sd rezolve
cu succes tratamentul fibrozei chistice, aflandu-se in
curs de dezvoltare (in etapa avansata) mai multe tera-
pii inovatoare care oferd sperantd pentru o viatd mai
lungd si mai buna pentru acesti pacienti. Se asteapta
ca pacientii nascuti in zilele noastre sa atinga decada
a 6 a de viata [24].

Prezentare de caz

Prezentdm cazul unui tanar in varsta de 23 de
ani din mediul urban, care s-a prezentat pentru prima
data la Policlinica Studenteasca din Craiova la data de
3 octombrie 2019 pentru luarea in evidenta speciala.
Fara existenta unor antecedente familiale cunoscute,
am retinut din antecedentele personale patologice un
scor Apgar de 8 la nastere si hipoxia neonatald mani-
festata prin detresa respiratorie, tulburari neurologice
si varsaturi ”In zat de cafea”, pentru care a necesitat
o spitalizare prelungita si tratament de specialitate
adecvat. In perioada de sugar au aparut primele ma-
nifestari digestive: scaune diareice cu continut grasos
si alimente nedigerate, asociate cu dureri abdomi-
nale intense, care au fost interpretate ca enterocolite
acute sau colite de fermentatie si tratate simptomatic,
cu evolutie nefavorabila. Stagnarea ponderala si se-
chelele de rahitism au fost interpretate ca deficit de
asimilare constitutional. La varsta de 9 ani, s-a insta-
lat o tuse seacd, care s-a accentuat treptat, capatand
caracter productiv dupa aproximativ 6 luni, trezind
bolnavul din somn prin asocierea dispneei progre-
sive. Tratamentul antihistaminic recomandat la eti-
chetarea ca tuse alergica nu a avut rezultatul scontat.
In plus, tabloul clinic s-a agravat prin intensificarea
acuzelor digestive si aparitia encoprezisului cu emisie

involunatard de materii fecale. Au aparut artralgiile la
nivelul gleznelor si genunchilor.

La varsta de 11 ani, cu ocazia spitalizarii pentru
investigatii suplimentare, a aparut suspiciunea unei
tuberculoze pulmonare (sustinutd de o imagine cavi-
tarad subclaviculara dreapta pe radiografia pulmonara),
diagnostic infirmat de testul IDR negativ la PPD si
examenul computer tomograf. Acesta din urma a re-
velat bronsiectazii cilindrice si chistice bilaterale.
A aparut pentru prima datd suspiciunea de fibroza
chisticd. Diagnosticul a fost confirmat de valoarea
de 123 mEq/] a concentratiei de clor din sudoare. Pa-
cientul a fost transferat la Centrul National de Mu-
coviscidozd din Timisoara, fiind diagnosticat cu FC
(in 24.01.2012) prin testul sudorii cu rezultat pozitiv
(NaCl = 116mmol/1) si testul genetic homozigot delta
F 508/delta F508.

Diagnosticul clinic complet la acea data era: Fi-
broza chistica - forma clinica completa, in exacerbare
respiratorie si infectie cu Pseudomonas Aeruginosa si
Stafilococ aureus, complicata cu: Brongiectazii secun-
dare, Disfunctie ventilatorie severd, Infectie respirato-
rie cronica cu Pseudomonas si Stafilococ aureus, He-
patopatie cronicd, Insuficientd pancreatica exocrina,
Hipocalemie, Hipovitaminoza D, Inflamatie cronica
(Hiperproteinemie, Hiper-gama-globulinemie IgG),
Deficit ponderal, Sindrom de malabsorbtie, Polipoza
nazald. Boala a evoluat paralel cu Tnaintarea in varsta,
asociindu-se alte complicatii: diabetul zaharat insu-
lino-necesitant, osteoporoza secundard, hepatopatia
cronicd, sindromul de obstructie intestinala distala,
artrita cronica inflamatorie, insuficienta respiratorie
cronica pentru care utilizeaza oxigenoterapia de lunga
durata la domiciliu.

La prezentarea in Cabinetul Medical Studen-
tesc, pacientul fard acuze, avea o stare generala sa-
tisfacatoare, fiind subponderal (H=178 cm, G=47
kg), orientat temporo-spatial, afebril, cu tegumente si
mucoase usor palide, hipocratism digital, tesut adipos
slab reprezentat, stern 1n carena, murmur vezicular di-
minuat usor bilateral, rare raluri bronsice diseminate
pe ambele arii pulmonare, TA=120/80 mmHg, AV=90
b/min, zgomote cardiace ritmice, abdomenul mobil cu
respiratie, sensibil difuz la palpare, tranzit intestinal
prezent. Ficat palpabil la rebordul costal, cu suprafata
neteda, splina nepalpabila, rinichi nepalpabili, diureza
prezentd, ROT prezente egale, bilateral. Fara semne



de iritatie meningeald. Starea pacientului a fost mult
imbunatatita prin introducerea in tratamentul de fond
a enzimelor pancreatice, prin asigurarea unui suport
hidric si nutritfional mai bun, prin adoptarea unei
scheme zilnice de kineziterapie, prin tratament anti-
microbian oral si monitorizarea permanentd Intr-un
centru de specialitate.

Un nou episod de suprainfectie cu Pseudomo-
nas a aparut 1n aprilie 2021, necesitand asistentd me-
dicala de urgenta. Dispneea de repaus si astenia fizica
marcatd au fost motivele prezentarii la medic. La
examenul obiectiv au fost remarcate: starea generala
alteratd, indicele de masa corporald redus, cianoza
tegumentelor si a mucoaselor, emfizemul subcutanat
al regiunii cervicale, murmurul vezicular diminuat si
ralurile subcrepitante diseminate pe ambele arii pul-
monare. Tabloul biologic a indicat un sindrom infla-
mator important. Radiografia pulmonara efectuata in
UPU a evidentiat fibroza pulmonara difuza, bule de
emfizem vizibile pe ambele arii pulmonare si pneu-
momediastin, motiv pentru care a fost internat in Cli-
nica de Pneumologie, unde a urmat tratament antibi-
otic injectabil si tratament suportiv. Pacientul a fost
externat dupa 16 zile de spitalizare, cu recomandari
de oxigenoterapie la domiciliu, terapie inhalatorie cu
polimixina, alfa-dornaza, bronhodilatatoare de lunga
durata si corticoizi inhalatori, antibioterapie orala, en-
zime pancreatice, mucolitice, probiotice, hepatopro-
tectoare, acid ursodeoxicolic si vitaminoterapie.

Evolutia a fost favorabila pe termen scurt, dar
astenia marcata si lipsa de ameliorare a functiei pul-
monare $i a statusului nutritional au determinat fami-
lia sa solicite consult intr-o clinicd din Anglia, pentru
tratament cu Kaftrio si Kalydeca. Tratamentul actual
este unul complex si cuprinde: bronhodiatatoare si
corticoizi inhalatori, alfa dornaza, expectorante, an-
tibioterapie inhalatorie, enzime pancreatice, vitamine,
hepatoprotectoare, acizi biliari, kineziterapie si tera-
pia modulatoare a CTFR. Bursa de studiu obtinuta de
acest student 1i asigurd si accesul gratuit la cel mai
eficient tratament existent la aceasta ord, care con-
form studiilor a adus o Tmbunatatire a vietii la peste
90 % dintre pacientii care l-au primit. Evolutia paci-
entului sub tratament este cu adevirat spectaculoasa,
permitindu-i o viatd de student normala, fara suprain-
fectii sau exacerbari frecvente. Intre timp, eforturile
extraordinare facute in Romania, de cétre medici si
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pacientii cu FC, au condus la includerea Kaftrio pe
lista medicamentelor compensate, la 25 martie 2022,
ceea ce reprezintd un eveniment major, o sansa uriasa
la o viatd normala pentru circa 600 de copii si tineri
romani.

Discutii

Existd mai multe motive pentru care un dia-
gnostic de FC este pus cu Intarziere [25]. Cel mai pre-
coce semn al bolii este reprezentat de ileusul meconial
produs de obstructia ileonului prin meconiul vascos
[26]. Steatoreea neinsotitd de celelalte semne ale FC
poate fi usor atribuitd dietei deficitare, infectiilor in-
testinale sau inflamatei mucoasei intestinale [27]. La
un pacient fard antecedente familiale de FC, cu un
apetit normal si crestere in greutate, un asemenea dia-
gnostic nu este, de obicei, luat in calcul. In schimb, la
sugarii fard ileus meconial, dar care prezinta o intar-
ziere in greutate in primele luni de viata, asociatd cu
steatoree persistenta si durere abdominald, parintii si
medicul de familie ar trebui s extinda investigatiile,
caci FC, desi o boala foarte rara, este totusi una dintre
cele mai frecvente cauze de malabsorbtie [28].

Aproximativ jumatate dintre pacientii cu FC
prezintd simptome respiratorii precum, tusea cronica
si wheezing-ul, care sunt greu suportabile si trezesc
copilul din somn [29]. Polipoza nazala si sinuzita cro-
nica sunt tratate adesea ca boli de sine statitoare, dar
asemenea tablou clinic ridica si suspiciune de FC la
un copil subponderal, care acuza dureri abdominale
frecvente, cu scaune diareeice. [30]. Pe masura ce
boala avanseaza apar retractii intercostale, deforma-
rea toracelui, folosirea muschilor accesori respiratori,
modificari ale fanerelor, mucoaselor si tegumentului.
Infectiile respiratorii reprezintd o complicatie frec-
ventd Tn evolutia acestei boli. Staphilococcus aureus
este agentul patogen cel mai frcevent izolat din caile
respiratorii la sugarul si copilul mic cu FC. La adoles-
centi si adulti se remarca prin frecventd Pseudomonas
aeruginosa, o varianti mucoida a acestuia [31]. In ca-
zul pacientului nostru, in momentul diagnosticarii FC,
examenul bacteriologic al sputei a evidentiat prezenta
Staphilococcus aureus, pentru care a primit antibiote-
rapie pe cale sistemica.

Diagnosticul de FC este stabilit uzual la pacien-
tii cu suspiciunea de FC prin detectarea a doud valori
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anormale ale clorului la testul sudorii [32]. O concen-
tratie mai mare de 60 mmol/L la doud evaluari diferite
poate determina diagnosticul corect [33]. La varsta de
11 ani a pacientului, cand a fost stabilit diagnosticul,
testul sudorii a evidentiat o valoare de 123 mEq/l a
concentratiei de clor in transpiratie. Testarea genetica
moleculard abordeaza panelul de mutatii CFTR care
include cele mai comune variante patogene, urmata
de secventierea extinsd a genei CFTR si evaluarea
mutatiilor sau deletiilor [34]. Testarea genetica efec-
tuata in Centrul National de Mucoviscidoza din Timi-
soara a pus in evidenta statusul de homozigot pentru
mutatia DF 508, asociatd cu un prognostic rezervat.
Modificarile imagistice ale parenchimului pul-
monar reprezentate de hipertransparenta pulmonara,
ingrosarea si fibrozarea peretilor bronsici, consolida-
rile recurente, bronsiectaziile cilindrice sau chistice si
multiplele abcese mici dezvoltate in peretii bronhio-
lari sunt evidentiate curent prin radiografii pulmonare,
dar mai ales prin efectuarea computer tomografiei to-
racice [35]. CT toracicarealizata la 6 ani de la stabilirea
diagnosticului a evidentiat un tablou complet de FC:
bronsiectazii cilindrice si saculare, cu ingrosari inter-
stitiale si parietale, localizate la nivelul ambelor arii
pulmonare, predominant in lobii superiori. La acest
nivel au fost descrise bule de emfizem cu diametrul
maxim de 35/25 mm in pldmanul drept i 18/16 mm in
plamanul stang. In segmentele bazale s-au identificat
noduli centro-lobulari bilateral, precum si adenopatii
mediastinale cu diametru cu 21/13 mm. Spirometria,
realizatd dupa varsta de 6 ani, poate evidentia modi-
ficari ale functiei ventilatorii pulmonare, concretizata
prin valori scazute ale volumului expirator maxim n
prima secunda a expirului (FEV1) si ale capacitatii
vitale [36]. In momentul diagnosticului spirometria a
decelat o disfunctie ventilatorie obstructivd moderata,
cu sindrom obstructiv distal, cu scadereca FEV1 cu
41%. Examenul ORL poate releva rinofaringita acuta,
amigdalita acutd sau cronicd, polipoza nazald, otita
acuta, rino-adenoidita acuta sau cronica si rinosinu-
zita acutd sau cronicd [30], toate aceste manifestari
s-au regasit si in tabloul clinic al pacientului prezen-
tat. Insuficienta secretorie pancreatica poate fi eviden-
tiata prin modificarile decelate la examenul biochimic
al scaunului pacientilor, care evidentiazd prezenta
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picaturilor de grasime nedigeratd, a fragmentelor de
fibre musculare si a amidonului nedigerat, precum si a
valorilor scazute ale elastazei pancreatice fecale [37],
investigatii care au fost omise in cazul pacientului
nostru, pana tardiv in evolutia bolii. Echografia abdo-
minald evidentiaza la pacientii cu FC: hepatomegalie,
modificari ale ecogenitatii si structurii hepatice, iar in
stadiile avansate chiar hipertrofia lobului caudat, mo-
dificari ale conturului hepatic, cresterea diametrului
venei porte, splenomegalia si dilatatia venei splenice
[38]. Prima echografie efectuata la varsta de 11 ani a
evidentiat: ficat de dimensiuni normale, cu echogeni-
tate usor crescutd, structura discret neomogena si con-
tur regulat, pancreas de mici dimensiuni, cu structura
neomogend difuz si canal Wirsung vizualizabil pe o
distanta de peste 20 mm. Examenul endocrinologic
poate confirma prezenta: hipotrofiei posturale, osteo-
peniei, menarhei intdrziate si respectiv infantilismului
genital la baieti [39]. Sechelele de rahitism ale paci-
entului nostru au fost evidentiate inca de la primele
prezentari la Clinica de Pediatrie. Caracterul multisis-
temic al FC necesitd o abordare multidisciplinara a
problemelor pacientilor cu aceasta patologie, in vede-
rea diagnosticarii precoce si indrumarii tratamentului
adecvat, care va atenua si Imbunatéti calitatea vietii si
va creste speranta de viata a acestora [40].

Concluzii

Desi marea majoritate a cazurilor de FC sunt
diagnosticate precoce prin screening neonatal sau ta-
blou clinico-biologic sugestiv, exista si situatii excep-
tionale, cand datoritd unor manifestari clinice atipice
sau a unui tablou clinico-biologic incomplet, diagnos-
ticul este pus cu intarziere, chiar si la varsta de 11 ani
in cazul prezentat. Cu cét aceastd boald este mai pre-
coce diagnosticata si tratata, cu atat sansele la o viata
normala si o duratd de viata prelungitd sunt mai mari.

Infiintarea Centrelor Regionale de FC in Roma-
nia prin Ordinul MS 247 din 2006, reprezinta o opor-
tunitate extraordinard pentru a creste calitatea vietii
acestor pacienti si desigur, a familiilor lor. Boala este
stabilizatd si aparitia unor noi complicatii este astfel
evitatd, prin efortul unei echipe multidisciplinare de
specialisti.
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