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RESUMO:

Introdugdo: A fibrose cistica (FC), ou mucoviscidose, € uma doenca genética autossémica
recessiva mais frequente em eurodescendentes, causada por variacdes na sequéncia do gene
que codifica a proteina cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR). Essas
mutagdes conferem um carater multissistémico a doenca, caracterizada por manifestacées
pulmonares, gastrointestinais devido altera¢cbes no funcionamento das glandulas. Com
prevaléncia mundial estimada de 1 a cada 2.800-3.500 nascidos vivos, no Brasil 1a cada 10 mil
nascidos vivos possui FC e o nimero de adultos representa um quantitativo em torno de 22,3%
dos brasileiros. Objetivo: Analisar as consequéncias fisioldgicas das alteracdes genéticas que
causam a FC para compreender as limita¢6es psicossociais em rela¢do ao futuro na vida dos
portadores de FC. Material e método: A presente pesquisa € uma revisdo integrativa da
literatura, utilizando os descritores em ciéncias da satide: “cystic fibrosis” e “adult”, em inglés
e portugués. As buscas foram feitas nas bases de dados PubMed, SciELO e Biblioteca Virtual
em Saude (BVS) para selecdo de estudos publicados entre 2011 a 2019. Os estudos
encontrados passaram por uma selecdo para verificar a abrangéncia da temdtica em questao.
Resultados: Entre as complicacbes fisioldgicas estdo: infeccdes respiratdrias recorrentes,
bronquiectasia, deterioracdo progressiva da func¢do pulmonar, insuficiéncia pancreatica
exdcrina e diabetes relacionada a essa insuficiéncia. Alguns portadores desenvolvem a
“Sindrome das Pernas Inquietas”, que afeta mais a qualidade de vida, especialmente o sono.
Ja na esfera social, os problemas enfrentados sdo: dificuldades em manter relacionamentos
amorosos e sociais, alteragdes na vida académica e profissional satisfatéria. A presenga da FC
gera medo e incertezas, além de angustia e expectativa nos casos graves que aguardam pelo
transplante de pulmdes. Nas mulheres a FC afeta diretamente decisdes sobre uma futura
gravidez. Elas expressam preocupac¢ao com a possibilidade de transmitir a muta¢dao para os
filhos. Além disso, a FC altera a permeabilidade das tubas uterinas nas mulheres e do canal
deferente nos homens. Muitos estudos relatam que os portadores de FC convivem
frequentemente com o preconceito. Complica¢6es e limitagbes fisiolégicas como a tosse
exacerbada, por exemplo, é vista como sinénimo de doenga infectocontagiosa, fator que
dificulta estabelecer relag6es sociais e amorosas. Conclusdo: A FC pode ser detectada por
exames do Programa Nacional de Triagem Neonatal. Com o avanco cientifico o diagndstico e
o tratamento tém sido instituidos precocemente, resultando num aumento significativo na
sobrevida dessas pessoas e a expectativa de vida passa dos 40 anos. Com isso, novas
demandas associadas a FC vém surgindo, como: diabetes, osteoporose, transplante de érgaos
e o aconselhamento genético para o planejamento familiar. Impactos intersubjetivos e
psicossociais permeiam a vida dos portadores de FC, especialmente o preconceito, auséncia
de esperanca no futuro, bem como o iminente medo da morte. Por meio do conhecimento
das nuances biopsicossociais é possivel instituir estratégias de humaniza¢do do atendimento
e empoderamento dessas pessoas, a fim de apoiar tornando-as mais resilientes e auxilia-las
para realizar planos de vida, mesmo diante das limitagGes fisicas, emocionais ou sociais a que
sao expostas diariamente.
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