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Rezumat

Fibroza chistică (FC) deși încadrată ca boală 
rară, este cea mai frecventă boală monogenică cu 
transmitere autozomal recesivă la populația caucazi-
ană. Media incidenței pentru Europa este de 1/2500 
nașteri. Este cauzată de mutații ale genei care codifi că 
proteina reglatoare a conductanței trasmembranare a 
FC (CFTR) – Cystic Fibrosis Transmembrane Con-
ductance Regulator, responsabilă pentru reglarea fl u-
xului de sare și fl uide în celulă și are drept consecință 
acumularea de mucus vâscos și afectarea a aproape 
tuturor glandelor exocrine. Tabloul clinic este vari-
abil, forma tipică fi ind caracterizată de triada: stea-
toree, stagnare ponderală și manifestări respiratorii. 
Forma clasică este diagnosticată în jurul vârstei de 
doi ani, dar există și forme atipice, cu tablou clini-
co-biologic incomplet și evoluție blândă, care pot ră-
mâne nediagnosticate o perioadă mai lungă de timp. 

Acestea nu sunt însă excluse de la o bună recuperare 
și stabilizare, cu un prognostic bun pe termen mediu 
și lung. Condiția este un management corect al bo-
lii, prin plasarea pacientului sub stricta monitorizare 
a unei echipe multidisciplinare de specialiști, precum 
și prin asigurarea accesului la tratament. Această 
prezentare urmărește să evidențieze cauzele care pot 
determina un diagnostic întârziat de FC, importanța 
majoră a existenței unor echipe multidisciplinare în 
centre de diagnostic și tratament pentru FC, precum 
și a dezvoltării unor mijloace efi ciente de tratament 
atât în Europa, cât și în România. FC nu mai este o 
boală incurabilă și invalidantă, pacienții putând avea 
o viață normală, privind cu optimism spre un viitor 
îndepărtat.

Cuvinte cheie: Fibroza chistică, diagnos-
tic întârziat, echipă multidisciplinară, perspective 
optimiste.
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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 fi brosis (Mucoviscidosis), although clas-
sifi ed 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 fl ow of salt and fl uids 
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 fi brosis, delayed diagnosis, 
multidisciplinary team, optimistic outlook (prognosis).

Introducere

FC este una dintre cele mai severe boli cronice, 
care afectează aproape toate glandele exocrine, în pro-
porții variate și grade diferite de severitate [1,2]. Boală 
genetică cu transmitere autozomal recesivă, FC este ca-
uzată de mutații ale genei care produce proteina regu-
latoare a conductanței transmembranare a FC (CFTR) 
[3]. Mutațiile din gena CFTR determină o funcție de-
fectuoasă a proteinei CFTR sau absența acesteia, ceea 
ce duce la acumularea de mucus vâscos, care la rândul 
său duce la infecții pulmonare persistente, distrugerea 
pancreasului și complicații în alte organe [4]. Con-
secințele cele mai frecvente sunt BPOC, insufi ciența 
pancreatică exocrină și prezența neobișnuit de mare a 
electroliților în sudoare [5]. Deși încadrată generic în 
categoria boli rare, este cea mai frecventă maladie mo-
nogenică autozomal recesivă, în populația de origine 
caucaziană, cu evoluție cronică, potențial letală [6,7]. 
Media incidenței pentru Europa, inclusiv pentru țara 

noastră este de 1 la 2000-2500 nașteri. La o medie de 
200000 de nașteri anual în România ar trebui să se în-
registreze aproximativ 100 de cazuri noi pe an. În rea-
litate boala este subdiagnosticată. Mai puțin de 500 de 
pacienți sunt ofi cial diagnosticați și afl ați în evidența 
registrului național. În Europa, una din 25 de persoane 
este purtător al unei mutații patogene, astfel că po-
sibilitatea ca doi părinți să aibă un copil afectat este 
foarte mare [8]. Gena responsabilă de apariția bolii, 
a fost localizată pe 250 000 perechi de baza de ADN 
genomic pe cromozomul 7q (brațul lung). Acesta co-
difi că o proteină asociată membranei numită regulator 
transmembranar al fi brozei chistice (RTFC). Cea mai 
frecventă este mutația DF 508 (deteția a 3 perechi la 
nivelul exonului 10, tradusă prin absența fenilalaninei 
în poziția 508). Mutația prezintă variații între grupurile 
etnice și geografi ce și eterogenitate fenotipică [9,10]. 
FC este un exemplu de boală recesivă, deci o persoană 
trebuie să aibă câte o mutație în ambele copii ale genei 
CFTR pentru a avea FC. 
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Persoanele care moștenesc o copie a genei 
CFTR ce conține o mutație și o copie normală a ge-
nei, sunt considerate purtători ai FC. Ei nu au boala, 
dar pot transmite copiilor lor copia genei defecte [11]. 
De fi ecare dată când doi purtători de FC au un copil 
împreună, șansele sunt: 25 % (1 din 4) copilul va avea 
FC; 50% (1 din 2) copilul va fi  purtător sănătos; 25% 
(1 din 4) copilul va fi  purtător al genei și nu face boala. 
Dacă cineva cu FC are un copil cu un purtător de FC, 
șansele sunt: 50 % (1 din 2) copilul va avea FC; 50% 
(1 din 2 ) copilul va fi  purtător, fără FC. Proteina regu-
latoare a conductanței transmembranare (CFTR) este 
responsabilă pentru reglarea fl uxului de sare și fl uide 
în și din celule în diferite părți ale corpului [11]. 

Așa cum am spus, aproape toate glandele 
exocrine sunt afectate. Aceste glande sunt de 3 ti-
puri: glande distruse de material eozinofi lic solid sau 
vâscos în lumen (pancreas, glande interstițiale, căi 
biliare intrahepatice,vezică biliară, glande subma-
xilare); glande anormale histologic, care produc un 
exces de secreții (glanda Brunner și traheobronșice); 
glande normale histologic, care secretă Na și Cl în 
exces (glande salivare mici, parotide și sudoripare) 
[12]. Chiar dacă la naștere plămânii sunt histologic 
normali, secrețiile mucoase anormal de vâscoase vor 
produce o obstrucție difuză la nivelul căilor aeriene 
mici, cu apariția bronșiolitei. Pe măsura progresiei, 
peretele bronșic se îngroașă, căile aeriene se umplu 
cu secreții vâscoase și puruluente, se dezvoltă zone 
de atelectazie și se măresc ganglionii limfatici hiliari. 
Astfel, apar condiții propice infecțiilor cu Staphylo-
cocous aures sau Pseudomonas aeruginosa (agenții 
patogeni cel mai frecvent izolați) [13]. Tabloul clinic 
este variabil, forma tipică fi ind caracterizată de triada: 
steatoree și stagnare ponderală (prin malnutriție de 
grăsimi) la care se asociază manifestări respiratorii 
[14]. Boala clasică este diagnosticată în jurul vârstei 
de 2 ani în Europa, ceva mai tardiv în România, la o 
vârstă medie de aproximativ 5 ani. Când FC este dia-
gnosticată la adulți, tabloul clinic diferă de cel al co-
pilului cu FC, prezentându-se ca o bronșiectazie cro-
nică suprainfectată, cauzată cel mai frecvent de Pse-
udomonas aeruginosa, agentul microbian responsabil 
pentru mai mult de 90 % din evenimentele fatale. La 
un procent semnifi cativ dintre pacienții adulți se dez-
voltă diabet zaharat insulino-necesitant (DZIN) sau 
ciroza biliară multilobulară cu varice esofagiene și 

hipertensiune portală [15]. Au fost raportate asocieri 
ale durerilor abdominale cronice și/sau recurente cu 
invaginația ileonului, boala ulceroasă, abscesele pe-
riapendiculare, pancreatita cronică, refl uxul gastro-
esofagian, esofagita, colecistopatia sau cu episoade 
de obstrucție intenstinală. Complicațiile acute ale FC 
sunt în principal pneumonia lobară și pneumatoraxul. 
Complicațiile infl amatorii cronice raportate includ 
vasculita și artrita [16]. 

Standardul de aur pentru diagnosticarea FC 
este testul sudorii. La un pacient cu tablou clinic su-
gestiv sau care are o anamneză de FC la alt membru 
al familiei, diagnosticul poate fi  confi rmat prin testul 
sudorii (test cantitativ de iontoforeză la pilocarpină) 
[17]. Se stimulează farmacologic transpirația loca-
lizată. Se măsoară cantitatea sudorii (o probă adec-
vată conține mai mult de 75 mg pe hârtie de fi ltru sau 
mai mult de 15 ml în eprubete microscopice) și se 
determină concentrația sa de clor. Astfel, la pacienți 
cu tablou clinic sugestiv și antecedente familiale po-
zitive, o concentrație de clor mai mare de 60 mEq/l 
confi rmă diagnosticul. Un rezultat de 40-60 mEq/l 
este sugestiv și poate fi  corelat cu modifi cări radiolo-
gice (hiperinfl ație, îngroșarea pereților bronșici, zone 
de atelectazie, adenopatie hilară, bronșiectazii, dila-
tația arterei pulmonare și ventriculului drept) sau ale 
testelor ventilatorii respiratorii (hipoxemie, scăderea 
capacității vitale maxime și a raportului VEMS1/CV 
max, precum și o creștere a volumului rezidual și a ra-
portului dintre volumul rezidual și capacitatea pulmo-
nară totală) [18]. Există și pacienți cu formă atipică de 
boală, la care clorul din trasnpirație este mai mic de 
50 mEq/l (probabil mai puțin de 1: 1000 pacienți cu 
FC), pentru care trebuie efectuată o analiză genetică 
(testarea mutațiilor pentru FC) [19]. Vârsta medie de 
supraviețuire a pacienților cu FC ce primesc îngrijiri 
medicale (conform Registrului Fundației pentru fi -
broză chistică - The CF Foundation Patient Registry) 
este de 47 de ani (pentru cei născuți după 2000), cu 
peste un deceniu mai mult decât ratele de supravie-
țuire din trecutul recent [20]. Insufi ciența respiratorie 
este principala cauză de deces la pacienții cu FC, tran-
splantul pulmonar fi ind indicat în stadiul fi nal al bolii. 
Noile progrese în terapia cu modulator CF și terapia 
genică CF pot oferi speranța unei vieți normale pentru 
acești pacienți [21]. În prezent, aproximativ jumătate 
din totalul paciențiilor cu FC pot benefi cia de terapie 
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personalizată cu ajutorul modulatorilor, substanțe ce 
restaurează sau ameliorează funcționalitatea și stabi-
litatea genei CFTR [22]. Pentru tratamentul pacien-
ților cu mutație delta F 508, în octombrie 2019 FDA 
a aprobat Trikafta, adresată pacienților de peste 12 
ani. Studiile au demonstrat că Trikafta îmbunătățește 
semnifi cativ funcția pulmonară și indicele de masă 
corporală, îmbunătățește nivelul clorului secretat în 
sudoare și scade numărul exacerbărilor pulmonare. 
Efectele adverse reclamate au fost: eritemul, creșterea 
nivelului seric al transaminazelor și bilirubinei, simp-
tome pseudogripale (cefalee, rinoree, diaree, rinită) și 
cataractă [23]. Terapia genică este așteptată să rezolve 
cu succes tratamentul fi brozei chistice, afl ându-se în 
curs de dezvoltare (în etapă avansată) mai multe tera-
pii inovatoare care oferă speranță pentru o viață mai 
lungă și mai bună pentru acești pacienți. Se așteaptă 
ca pacienții născuți în zilele noastre să atingă decada 
a 6 a de viață [24].

Prezentare de caz

Prezentăm cazul unui tânăr în vârstă de 23 de 
ani din mediul urban, care s-a prezentat pentru prima 
dată la Policlinica Studențească din Craiova la data de 
3 octombrie 2019 pentru luarea în evidență specială. 
Fără existența unor antecedente familiale cunoscute, 
am reținut din antecedentele personale patologice un 
scor Apgar de 8 la naștere și hipoxia neonatală mani-
festată prin detresă respiratorie, tulburări neurologice 
și vărsături ”în zaț de cafea”, pentru care a necesitat 
o spitalizare prelungită și tratament de specialitate 
adecvat. În perioada de sugar au apărut primele ma-
nifestări digestive: scaune diareice cu conținut grăsos 
și alimente nedigerate, asociate cu dureri abdomi-
nale intense, care au fost interpretate ca enterocolite 
acute sau colite de fermentație și tratate simptomatic, 
cu evoluție nefavorabilă. Stagnarea ponderală și se-
chelele de rahitism au fost interpretate ca defi cit de 
asimilare constituțional. La vârsta de 9 ani, s-a insta-
lat o tuse seacă, care s-a accentuat treptat, căpătând 
caracter productiv după aproximativ 6 luni, trezind 
bolnavul din somn prin asocierea dispneei progre-
sive. Tratamentul antihistaminic recomandat la eti-
chetarea ca tuse alergică nu a avut rezultatul scontat. 
În plus, tabloul clinic s-a agravat prin intensifi carea 
acuzelor digestive și apariția encoprezisului cu emisie 

involunatară de materii fecale. Au apărut artralgiile la 
nivelul gleznelor și genunchilor.

La vârsta de 11 ani, cu ocazia spitalizării pentru 
investigații suplimentare, a apărut suspiciunea unei 
tuberculoze pulmonare (susținută de o imagine cavi-
tară subclaviculară dreaptă pe radiografi a pulmonară), 
diagnostic infi rmat de testul IDR negativ la PPD și 
examenul computer tomograf. Acesta din urmă a re-
velat bronșiectazii cilindrice și chistice bilaterale. 
A apărut pentru prima dată suspiciunea de fi broză 
chistică. Diagnosticul a fost confi rmat de valoarea 
de 123 mEq/l a concentrației de clor din sudoare. Pa-
cientul a fost transferat la Centrul Național de Mu-
coviscidoză din Timișoara, fi ind diagnosticat cu FC 
(în 24.01.2012) prin testul sudorii cu rezultat pozitiv 
(NaCl = 116mmol/l) și testul genetic homozigot delta 
F 508/delta F508. 

Diagnosticul clinic complet la acea dată era: Fi-
broză chistică - formă clinică completă, în exacerbare 
respiratorie și infecție cu Pseudomonas Aeruginosa și 
Stafi lococ aureus, complicată cu: Bronșiectazii secun-
dare, Disfuncție ventilatorie severă, Infecție respirato-
rie cronică cu Pseudomonas și Stafi lococ aureus, He-
patopatie cronică, Insufi ciență pancreatică exocrină, 
Hipocalemie, Hipovitaminoză D, Infl amație cronică 
(Hiperproteinemie, Hiper-gama-globulinemie IgG), 
Defi cit ponderal, Sindrom de malabsorbție, Polipoză 
nazală. Boala a evoluat paralel cu înaintarea în vârstă, 
asociindu-se alte complicații: diabetul zaharat insu-
lino-necesitant, osteoporoza secundară, hepatopatia 
cronică, sindromul de obstrucție intestinală distală, 
artrita cronică infl amatorie, insufi ciența respiratorie 
cronică pentru care utilizează oxigenoterapia de lungă 
durată la domiciliu.

La prezentarea în Cabinetul Medical Studen-
țesc, pacientul fără acuze, avea o stare generală sa-
tisfăcătoare, fi ind subponderal (H=178 cm, G=47 
kg), orientat temporo-spațial, afebril, cu tegumente și 
mucoase ușor palide, hipocratism digital, țesut adipos 
slab reprezentat, stern în carenă, murmur vezicular di-
minuat ușor bilateral, rare raluri bronșice diseminate 
pe ambele arii pulmonare, TA=120/80 mmHg, AV=90 
b/min, zgomote cardiace ritmice, abdomenul mobil cu 
respirație, sensibil difuz la palpare, tranzit intestinal 
prezent. Ficat palpabil la rebordul costal, cu suprafață 
netedă, splina nepalpabilă, rinichi nepalpabili, diureză 
prezentă, ROT prezente egale, bilateral. Fără semne 
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de iritație meningeală. Starea pacientului a fost mult 
îmbunătățită prin introducerea în tratamentul de fond 
a enzimelor pancreatice, prin asigurarea unui suport 
hidric și nutrițional mai bun, prin adoptarea unei 
scheme zilnice de kineziterapie, prin tratament anti-
microbian oral și monitorizarea permanentă într-un 
centru de specialitate.

Un nou episod de suprainfecție cu Pseudomo-
nas a apărut în aprilie 2021, necesitând asistență me-
dicală de urgență. Dispneea de repaus și astenia fi zică 
marcată au fost motivele prezentării la medic. La 
examenul obiectiv au fost remarcate: starea generală 
alterată, indicele de masă corporală redus, cianoza 
tegumentelor și a mucoaselor, emfi zemul subcutanat 
al regiunii cervicale, murmurul vezicular diminuat și 
ralurile subcrepitante diseminate pe ambele arii pul-
monare. Tabloul biologic a indicat un sindrom infl a-
mator important. Radiografi a pulmonară efectuată în 
UPU a evidențiat fi broză pulmonară difuză, bule de 
emfi zem vizibile pe ambele arii pulmonare și pneu-
momediastin, motiv pentru care a fost internat în Cli-
nica de Pneumologie, unde a urmat tratament antibi-
otic injectabil și tratament suportiv. Pacientul a fost 
externat după 16 zile de spitalizare, cu recomandări 
de oxigenoterapie la domiciliu, terapie inhalatorie cu 
polimixină, alfa-dornază, bronhodilatatoare de lungă 
durată și corticoizi inhalatori, antibioterapie orală, en-
zime pancreatice, mucolitice, probiotice, hepatopro-
tectoare, acid ursodeoxicolic și vitaminoterapie. 

Evoluția a fost favorabilă pe termen scurt, dar 
astenia marcată și lipsa de ameliorare a funcției pul-
monare și a statusului nutrițional au determinat fami-
lia să solicite consult într-o clinică din Anglia, pentru 
tratament cu Kaftrio și Kalydeca. Tratamentul actual 
este unul complex și cuprinde: bronhodiatatoare și 
corticoizi inhalatori, alfa dornaza, expectorante, an-
tibioterapie inhalatorie, enzime pancreatice, vitamine, 
hepatoprotectoare, acizi biliari, kineziterapie și tera-
pia modulatoare a CTFR. Bursa de studiu obținută de 
acest student îi asigură și accesul gratuit la cel mai 
efi cient tratament existent la această oră, care con-
form studiilor a adus o îmbunătățire a vieții la peste 
90 % dintre pacienții care l-au primit. Evoluția paci-
entului sub tratament este cu adevărat spectaculoasă, 
permițându-i o viață de student normală, fără suprain-
fecții sau exacerbări frecvente. Între timp, eforturile 
extraordinare făcute în România, de către medici și 

pacienții cu FC, au condus la includerea Kaftrio pe 
lista medicamentelor compensate, la 25 martie 2022, 
ceea ce reprezintă un eveniment major, o șansă uriașă 
la o viață normală pentru circa 600 de copii și tineri 
români.

Discuții

Există mai multe motive pentru care un dia-
gnostic de FC este pus cu întârziere [25]. Cel mai pre-
coce semn al bolii este reprezentat de ileusul meconial 
produs de obstrucția ileonului prin meconiul vâscos 
[26]. Steatoreea neînsoțită de celelalte semne ale FC 
poate fi  ușor atribuită dietei defi citare, infecțiilor in-
testinale sau infl amaței mucoasei intestinale [27]. La 
un pacient fără antecedente familiale de FC, cu un 
apetit normal și creștere în greutate, un asemenea dia-
gnostic nu este, de obicei, luat în calcul. În schimb, la 
sugarii fără ileus meconial, dar care prezintă o întâr-
ziere în greutate în primele luni de viață, asociată cu 
steatoree persistentă și durere abdominală, părinții și 
medicul de familie ar trebui să extindă investigațiile, 
căci FC, deși o boală foarte rară, este totuși una dintre 
cele mai frecvente cauze de malabsorbție [28]. 

Aproximativ jumătate dintre pacienții cu FC 
prezintă simptome respiratorii precum, tusea cronică 
și wheezing-ul, care sunt greu suportabile și trezesc 
copilul din somn [29]. Polipoza nazală și sinuzita cro-
nică sunt tratate adesea ca boli de sine stătătoare, dar 
asemenea tablou clinic ridică și suspiciune de FC la 
un copil subponderal, care acuză dureri abdominale 
frecvente, cu scaune diareeice. [30]. Pe măsură ce 
boala avansează apar retracții intercostale, deforma-
rea toracelui, folosirea mușchilor accesori respiratori, 
modifi cări ale fanerelor, mucoaselor și tegumentului. 
Infecțiile respiratorii reprezintă o complicație frec-
ventă în evoluția acestei boli. Staphilococcus aureus 
este agentul patogen cel mai frcevent izolat din căile 
respiratorii la sugarul și copilul mic cu FC. La adoles-
cenți și adulți se remarcă prin frecvență Pseudomonas 
aeruginosa, o variantă mucoidă a acestuia [31]. În ca-
zul pacientului nostru, in momentul diagnosticării FC, 
examenul bacteriologic al sputei a evidențiat prezența 
Staphilococcus aureus, pentru care a primit antibiote-
rapie pe cale sistemică.

Diagnosticul de FC este stabilit uzual la pacien-
ții cu suspiciunea de FC prin detectarea a două valori 
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anormale ale clorului la testul sudorii [32]. O concen-
trație mai mare de 60 mmol/L la două evaluări diferite 
poate determina diagnosticul corect [33]. La vârsta de 
11 ani a pacientului, când a fost stabilit diagnosticul, 
testul sudorii a evidențiat o valoare de 123 mEq/l a 
concentrației de clor în transpirație. Testarea genetică 
moleculară abordează panelul de mutații CFTR care 
include cele mai comune variante patogene, urmată 
de secvențierea extinsă a genei CFTR și evaluarea 
mutațiilor sau delețiilor [34]. Testarea genetică efec-
tuată în Centrul Național de Mucoviscidoză din Timi-
șoara a pus în evidență statusul de homozigot pentru 
mutația DF 508, asociată cu un prognostic rezervat.

Modifi cările imagistice ale parenchimului pul-
monar reprezentate de hipertransparența pulmonară, 
îngroșarea și fi brozarea pereților bronșici, consolidă-
rile recurente, bronșiectaziile cilindrice sau chistice și 
multiplele abcese mici dezvoltate în pereții bronhio-
lari sunt evidențiate curent prin radiografi i pulmonare, 
dar mai ales prin efectuarea computer tomografi ei to-
racice [35]. CT toracică realizată la 6 ani de la stabilirea 
diagnosticului a evidențiat un tablou complet de FC: 
bronșiectazii cilindrice și saculare, cu îngroșări inter-
stițiale și parietale, localizate la nivelul ambelor arii 
pulmonare, predominant în lobii superiori. La acest 
nivel au fost descrise bule de emfi zem cu diametrul 
maxim de 35/25 mm în plămânul drept și 18/16 mm în 
plămânul stâng. În segmentele bazale s-au identifi cat 
noduli centro-lobulari bilateral, precum și adenopatii 
mediastinale cu diametru cu 21/13 mm. Spirometria, 
realizată după vârsta de 6 ani, poate evidenția modi-
fi cări ale funcției ventilatorii pulmonare, concretizată 
prin valori scăzute ale volumului expirator maxim în 
prima secundă a expirului (FEV1) și ale capacității 
vitale [36]. În momentul diagnosticului spirometria a 
decelat o disfuncție ventilatorie obstructivă moderată, 
cu sindrom obstructiv distal, cu scăderea FEV1 cu 
41%. Examenul ORL poate releva rinofaringita acută, 
amigdalita acută sau cronică, polipoză nazală, otita 
acută, rino-adenoidita acută sau cronică și rinosinu-
zita acută sau cronică [30], toate aceste manifestări 
s-au regăsit și în tabloul clinic al pacientului prezen-
tat. Insufi ciența secretorie pancreatică poate fi  eviden-
țiată prin modifi cările decelate la examenul biochimic 
al scaunului pacienților, care evidențiază prezența 

picăturilor de grăsime nedigerată, a fragmentelor de 
fi bre musculare și a amidonului nedigerat, precum și a 
valorilor scăzute ale elastazei pancreatice fecale [37], 
investigații care au fost omise în cazul pacientului 
nostru, până tardiv în evoluția bolii. Echografi a abdo-
minală evidențiază la pacienții cu FC: hepatomegalie, 
modifi cări ale ecogenității și structurii hepatice, iar în 
stadiile avansate chiar hipertrofi a lobului caudat, mo-
difi cări ale conturului hepatic, creșterea diametrului 
venei porte, splenomegalia și dilatația venei splenice 
[38]. Prima echografi e efectuată la vârsta de 11 ani a 
evidențiat: fi cat de dimensiuni normale, cu echogeni-
tate ușor crescută, structură discret neomogenă și con-
tur regulat, pancreas de mici dimensiuni, cu structură 
neomogenă difuz și canal Wirsung vizualizabil pe o 
distanță de peste 20 mm. Examenul endocrinologic 
poate confi rma prezența: hipotrofi ei posturale, osteo-
peniei, menarhei întârziate și respectiv infantilismului 
genital la băieți [39]. Sechelele de rahitism ale paci-
entului nostru au fost evidențiate încă de la primele 
prezentări la Clinica de Pediatrie. Caracterul multisis-
temic al FC necesită o abordare multidisciplinară a 
problemelor pacienților cu această patologie, în vede-
rea diagnosticării precoce și îndrumării tratamentului 
adecvat, care va atenua și îmbunătăți calitatea vieții și 
va crește speranța de viață a acestora [40].

Concluzii

Deși marea majoritate a cazurilor de FC sunt 
diagnosticate precoce prin screening neonatal sau ta-
blou clinico-biologic sugestiv, există și situații excep-
ționale, când datorită unor manifestări clinice atipice 
sau a unui tablou clinico-biologic incomplet, diagnos-
ticul este pus cu întârziere, chiar și la vârsta de 11 ani 
în cazul prezentat. Cu cât această boală este mai pre-
coce diagnosticată și tratată, cu atât șansele la o viață 
normală și o durată de viață prelungită sunt mai mari.

Înfi ințarea Centrelor Regionale de FC în Româ-
nia prin Ordinul MS 247 din 2006, reprezintă o opor-
tunitate extraordinară pentru a crește calitatea vieții 
acestor pacienți și desigur, a familiilor lor. Boala este 
stabilizată și apariția unor noi complicații este astfel 
evitată, prin efortul unei echipe multidisciplinare de 
specialiști.
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