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SACO DO CORREIO

P: H& trés anos, durante umas andlises ao sangue pré-natais de rotina, descobri que tinha a
mutacdo genética da FC. Foi um choque completo, mas a minha mée, o meu pai e duas irmés
fizeram o teste genético e sdo todos portadores. Estou a tentar pesquisar o assunto e descobrir o
gue posso fazer para minimizar o risco de sintomas, porque ainda ndo tive nenhuns. Gostaria de
ter mais filhos e ndo sei se algo assim aumentara o risco. Preciso realmente de informacdes sobre
as coisas a que devo estar atenta e 0 que poderd aumentar 0s meus riscos. Fui diagnosticada com
21 anos e tenho agora 24. Seria éptimo ter algumas informaces e se houver algo que possa fazer
para ajudar na pesquisa, gostaria imenso de colaborar. Obrigada e ficarei a aguardas boas
informac0es vossas.

Taylor Suske, Georgia, EUA

R: Um diagnostico da doenca Fibrose Cistica (FC) sé pode ser feito por um teste ao suor e/ou por
deteccdo genética da mutacdo emparelhada necessaria para estabelecer o diagnostico de FC. Por
definicdo, a doenga FC s0 esta presente se a mutacgao estiver presente nos dois cromossomas do
par.

Menciona que tem uma mutacéo para FC descoberta numa analise de sangue pré-natal de rotina.
Nao ficou, no entanto, claro, se s6 a tem num dos cromossomas n.° 9 ou se esta presente em
ambos os cromossomas. Poderd, até, ter uma das mais de 1500 mutac¢des diferentes de FC
conhecidas nos cromossomas n.° 9. Caso tenha uma mutacdo em um dos cromossomas n.° 9 é
apenas portadora de FC e a sua condi¢do chama-se “heterozigotica”. Se as mutagdes estao
presentes em ambos 0s cromossomas n.° 9 a condi¢do chama-se "homozigética" e a caracteristica
para a doenga FC estara presente. Um portador de uma mutacdo FC é uma pessoa saudavel,
COMO 0S Seus pais e irmas, e nunca terd sintomas de FC. Se, no entanto, tiver a muta¢do FC em
ambos os cromossomas n.° 9 entdo terd, de facto, a doenca. No seu caso isto deve ser clarificado.

Se tem realmente FC, com base na sua descricdo tem uma verséo extremamente suave da doenga
uma vez gue, mesmo com uma gravidez, ainda ndo apareceram sintomas de FC. Por outras
palavras, a sua forma de FC seria tdo suave que ndo surgiram sintomas até agora.

Isto significa que o seu estado actual ndo apresenta problemas para um segundo ou terceiro filho.
E uma vantagem conhecer o diagndstico genético da FC caso os sintomas aparecam antes,
durante ou apds gravidezes futuras para que se possa tratar os sintomas de FC do modo correcto.
O diagnéstico de FC é como que uma etiqueta, mas ndo significa necessariamente que todos o0s
casos sejam casos graves de FC. Com base na sua carta ndo € claro se tem ou ndo a doenca FC
mas parece ser uma portadora de FC, que é, de facto, uma pessoa saudavel.

Anna Rideberg, Wabern, Suica
CFW, Conselheira médica
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