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CYSTIC FIBROSIS - MULTISYSTEMIC AFFECTION WITH COMPLEX DIAGNOSTIC EVALUATIONS

Summary. This study highlights the clinical-paraclinical features of cystic fibrosis with multisystemic impairment in
children. It is a study of 80 patients with CF, mean age 8,79+0,96 years (1 month - 38 years), and average age of cystic
fibrosis diagnosis — 2,6+0,88 years. Bronchiectasis in cystic fibrosis patients was predominantly sacciforms (60 %), often
with fluid levels. 25 % cystic fibrosis patients were diagnosed with pleurisy, the lung empyema was confirmed in 7,5 %
of cases, pulmonary destructions — in 27,5 % cases. It was elucidated the imagistic changes in the pancreas and liver in
children with cystic fibrosis.
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Rezumat. Acest studiu pune in evidenta particularitatile clinico-paraclinice ale fibrozei chistice (FC) cu afectare mul-
tisistemica la copii. In studiu au fost inclusi 80 de pacienti cu FC, varsta medie 8,79+0,96 ani (variatii 1 luna - 38 de ani)
si varsta medie a diagnosticului de fibroza chistica — 2,6+0,88 ani. Bronsiectaziile la pacientii cu fibroza chistica au fost
predominant sacciforme (60 %), adesea cu niveluri de lichid. 25 % din pacienti cu fibroza chisticd au fost diagnosticati cu
pleurezie, empiemul pulmonar confirmat in 7,5 % din cazuri, distructii pulmonare - 27,5 % din cazuri. Au fost elucidate
modificdrile imagistice ale pancreasului si ficatului la pacientii cu fibroza chistica.

Cuvinte-cheie: fibroza chistica, afectare genetica, copii.

Fibroza chistica (FC) reprezintd o maladie frec-
venta cu determinism ereditar la copii, iar identifica-
rea defectului genetic a permis elucidarea factorilor
patogenici si a particularitatilor manifestarilor clini-
ce specifice, inclusiv prognosticul si evoluia bolii. In
acest context, patologia datd manifesta afectari multi-
sistemice caracteristice atat prin heterogenitate gene-
ticd marcatd, cat si prin polimorfism clinic, in special
insuficienta pancreatica exocrind, tulburari de nutritie,
afectiune pulmonara cronica, evolutie progresiva si, in
final, potential letal. Geneza afectirii este determinata
de eliberarea unor elimindri anormale de catre glande-
le cu secretie exogena, care prezintd acest polimorfism
de sindroame clinice respiratorii, pneumopatie cro-
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nica obstructivd, dereglari digestive (diaree cronica,
sindrom de maldigestie, malabsorbtie si malnutritie,
tulburari de crestere staturald) [1; 2].

Incidenta FC variazd in functie de originea etni-
ca a populatiei. Studiile recente raporteazd un numér
de peste 80 000 de persoane afectate la nivel mondial
(1:2500 - 1:3500) [2]. La rasa caucaziana se raporteaza
1:3000 - 1:4000 nou-ndscufi vii, iar aproximativ unul
dintre 25-30 de caucazieni sunt purtatori ai mutatiei
CFTR (cystic fibrosis transmembrane regulator) — gena
responsabild pentru aparitia FC, descoperita in 1989
[3; 4]. In Republica Moldova se estimeaza o inciden-
ta de 1:1000 — 1:3000 nou-ndscuti vii [5; 6; 7]. Iar in
SUA anual aproximativ 1 000 de persoane sunt dia-
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gnosticate prin screening-ul neonatal. Metoda respec-
tivd permite de a suspecta si confirma diagnosticul de
FC inainte de prezenta simptomatologiei respiratorii
si digestive [8].

Fiziopatologic FC prezintd o exocrinopatie gene-
ralizatd ca rezultat al tulburarilor de transport trans-
epitelial al ionilor de clor la nivelul membranei celula-
re, glandele exocrine producind si eliminand in con-
secintd secretii foarte vascoase. FC are ca factor cau-
zal mutatii ale genei CFTR, responsabild de realizarea
acestei boli ereditare si generarea unor leziuni ale
glandelor exocrine din sistemul digestiv, cel respira-
tor, avand in unele cazuri evolutie si prognostic seve-
re. Cercetdrile mondiale recente atesta la nivel biologic
molecular-genetic peste 2 000 mutatii ale genei CFTR,
prezentand o incidentd destul de variata. Este demon-
strat ca mutatia responsabild de aproximativ 70 %
din cazurile pacientilor cu FC este F508del a genei
CFTR. Aceasta genad e localizata pe cromosomul 7 si
este responsabild de FC [9]. Gena CFTR codifica 1
480 de aminoacizi care intra in structura unor prote-
ine ce se comporta ca niste canale de clor reglate de
AMP ciclic.

Studiile recente releva ca la nivelul intestinului
subtire manifestarile clinice ale FC depind de gradul
insuficientei secretiei de fluide si ioni de clor, precum
si de gradul de permeabilitate al spatiului paracelular
dintre enterocitele adiacente si mucusul aderat pe su-
prafata celulelor. Continutul gastrointestinal al copi-
ilor afectati de ileus meconial are o aciditate scazutd
la nivelul proenteronului, iar acumularea de mucina
si proteind care duc la aparitia ocluziei este prezenta
la nivelul ileonului si colonului. Recent unii autori au
determinat cd gena CFTR, de comun cu alte doud sau
mai multe gene modificatoare sunt determinanti ma-
jori ai obstructiei intestinale la nou-nascutii cu FC,
iar la pacientii cu varsta mai mare aceastd ocluzie este
cauzata, cel mai probabil, de factorii non-genetici [9].

Diagnosticul antenatal al ileusului meconial im-
parte pacientii in doua grupe: un grup cu risc crescut
si altul cu risc scazut. Datele sunt decelate la ecografia
uterului gravid chiar si la fetii care nu au istoric fami-
lial de FC. In cazul acestor sarcini ecografiile permit
detectarea potentialelor comunicatii care pot aparea
antenatal, motiv pentru care acestea trebuiesc efectu-
ate in fiecare lund pand la nastere. Un istoric famili-
al de FC este evident in 25 % din totalul pacientilor
respectivi. Ileusul meconial este neobstructiv la pre-
maturi, iar anomaliile asociate sunt si ele rare. Toate
sarcinile din care se presupune cé va rezulta un co-
pil cu FC sunt considerate cu risc crescut, iar parintii
copiilor cu FC sunt in mod obligatoriu purtitori ai
mutatiei FC [10].

Cea mai precoce posibilda manifestare clinicd a FC
raportatd in perioada neonatald la 4-20 % din copii
este ileusul meconial, definit ca lipsa eliminarii meco-
niului in primele 48 de ore de viatd ale nou-nascutului,
asociat cu semne de obstructie intestinald confirma-
ta radiologic si necesitatea in suport chirurgical [11;
10]. Estimdrile diferitor publicatii relateaza ca 5-33 %
din pacientii simptomatici sunt diagnosticati cu FC in
perioada neonatald. Obstructia intestinald la nou-nas-
cuti este unul dintre diagnosticele cele mai frecvente
care necesita imediat de la nastere terapie intensiva.
Esecul elimindrii meconiului in primele 24-48 de ore
dupa nastere, distensia abdominala, intoleranta diges-
tiva, varsaturile bilioase sunt semne caracteristice ale
ileusului meconial in perioada neonatald si necesita
diagnostic diferential cu alte cauze de obstructie ca
cele metabolice, anatomice sau functionale, ca boala
Hirschprung etc. [11; 5]. Cele relatate mai sus se refera
la termenul de boala meconiald, deci la ileusul meco-
nial, precum si la sindromul de dop meconial (meco-
nium plug syndrome) [12; 13 ; 14; 15].

Ileusul meconial a fost descris pentru prima data
de Landsteiner. El a demonstrat ca meconiul care obs-
trueazd intestinul subtire este insotit de modificari pa-
tologice la nivelul pancreasului, atribuind fenomenul
dat deficientelor enzimatice [15]. Anderson in 1938
a descris relatia dintre anomaliile pancreatice, ileu-
sul meconial si FC. Este demonstrat ca ileusul meco-
nial este prima manifestare clinica a FC si apare la
8-10 % din totalul pacientilor cu FC la nastere. Iar
manifestarea clinicd se datoreaza in special prezentei
unui mucus anormal de origine intestinala. Peste 40 %
dintre nou-ndscuti cu ileusul meconial au si complica-
tii, ca atrezia ileonului sau jejunului, volvulus, perfora-
tii, gangrend si necroza, peritonitd meconiala insotita
de calcificari peritoniale si pseudochist meconial [11;
15; 16]. In literatura contemporani este demonstrat ci
ileusul meconial coreleazd si cu mutatiile CFTR care
determind o insuficientd pancreaticd exocrinad severd,
in special F508del si G542X [17].

Studiile arata ca majoritatea pacientilor cu FC pre-
zinta insuficientd pancreatica, ceea ce se exprima prin
deficit enzimatic, dereglarea proceselor de digestie si
absorbtie, iar clinic se prezinta prin manifestdri diges-
tive, malnutritie, adaos ponderal insuficient, deficit de
vitamine liposolubile A, D, K, E, anemie carentiala.
Mai mult de 80 % din copii cu FC prezinta semne cli-
nice ale insuficientei pancreatice exocrine din primele
sdptamani de viata.

Intestinul, pancreasul, glandele sudoripare, ficatul,
glandele salivare sunt afectate, prezentdnd o activita-
te anormald ca rezultat al afectarii glandelor exocrine.
Este confirmat cd aceste glande sunt afectate diferit pe
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parcursul vietii, dar pancreasul este primul organ care
se implica ca rezultat la retentia progresiva a secretiei, a
atrofiei glandelor pancreatice care apar inca in perioa-
da neonatald, pe cand rinichii la nastere sunt normali,
iar insuficienta respiratorie, urmare a dopurilor de mu-
cus din caile respiratorii apare mai frecvent in perioada
copildriei precoce, uneori in adolescentd. Cercetarile
recente arata ca la prematuri ileusul meconial nu este
asociat cu FC, pornind de la faptul cd anomaliile in-
testinale asociate apar in ultimele etape ale dezvoltarii
fetale. Astfel, simptomele gastrointestinale preced cele
respiratorii. Explorarile imagistice ale pancreasului pa-
cientilor cu FC pun in evidentd modificari variate — de
la un aspect lobular cu cresterea dimensiunilor glandei
si substitutia adipoasd a pancreasului, pana la atrofie
difuza la etapele evolutive ale bolii [18; 11; 10]. Sub-
stitutia cu tesut celuloadipos a structurilor glandulare
exocrine este constatarea cea mai frecventd a acestor
cercetari. Imagistic, prin CT pancreasul pacientului cu
FC este descris ca pancreas lobular, crescut in dimensi-
uni, cu substitutie lipidicd completd, deseori atrofic cu
substitutie lipidica partiald si in unele cazuri - cu atro-
fie pancreatica difuza, fard substitutie cu tesut adipos
[19].

Debutul simptomelor de afectare bronhopulmona-
rd in FC poate fi sila etapele precoce - peste 80 % din ca-
zuri in perioada sugarului prezentand bronsite recuren-
te, cu sindrom obstructiv sever, pneumonii cu evolutie
trenantd cu germeni agresivi — S. aureus, H. influenzae,
Ps. aeruginosa, dezvoltarea complicatiilor pulmonare
si extrapulmonare [6; 7]. Caracteristic pentru FC este
instalarea bronhopneumopatiei cronice obstructive
manifestata prin wheezing, expir prelungit, sindrom
de tuse persistentd, in accese, epuizantd in exacerbari-
le infectioase respiratorii. Sindromul bronhoobstructiv
este localizat in bronhiile mici, conditionat de secretii
vascoase, aderente, cu component infectios bacterian,
care determind severitatea exacerbarilor obstructive.
Afectarea sistemului respirator este cauza principald de
mortalitate si morbiditate a pacientilor cu FC. Simpto-
mele respiratorii pot fi prezente deja in prima luna de
viata, cu tuse, tahipnee, wheezing, tiraj toracic, unii co-
pii pot prezenta detresa respiratorie severa, bronsiolitd
[7]. Tusea cronica este un semn dominant la pacientii
cu FC, are un caracter persistent, paroxistic, evolutie
trenantd si exacerbdri nocturne, in context de infectii
respiratorii. Tusea se produce cu expectoratii lipicioase,
vascoase, abundente, muco-purulente, in formele seve-
re — hemoptizii [6; 9].

Sindroamele afectarii tractului respirator inferi-
or se manifesta prin pneumonie, bronsiolita prelun-
gité/ recurentd, cauzate de diverse microorganisme,
progresand in procese cronice cu arii pulmonare de
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fibroza [5]. Un mecanism patogenic marcat prezintd
si hiperactivitatea ciilor respiratorii exprimata prin
semne de astm refractar cu tuse cronicd, initial uscatd,
paroxisticd, severd noaptea, si evolutiv productivd, cu
hipersecretii. La etapele initiale ale afectiunilor pul-
monare din FC modificarile functionale pulmonare
includ atat obstructia respiratorie cu hiperinflatie, cat
si blocarea aerului, cu asocierea ulterioard a procese-
lor fibrozante si a elementelor restrictive pulmonare.
Complicatiile semnificative ale leziunilor pulmonare
din FC la distanta sunt bronsiectaziile, atelectaziile,
hemoptizia, pneumatocele, pneumotoracele [6].

Diagnosticul ecografic si radiologic imagistic pre-
zintd o valoare clinica importantd in evaluarea afectiu-
nilor multisistemice ale pacientului cu FC. Radiologia
bronhopulmonara si abdominald directioneazd spre
utilizarea unor tehnici imagistice care aduc date mult
mai concrete. CT pulmonard cu contrast permite de-
tectarea zonelor de fibroza, atelectaziilor, emfizemului
pulmonar, bronsiectaziilor, abceselor, chisturilor aeri-
ce etc. CT-ul abdominal permite identificarea modifi-
carilor patologice ale pancreasului, structura tesutului
glandular, prezenta modificérilor chistice, atrofie pan-
creatica cu substitufie lipidica a paternului glandular
exocrin, litiaza pancreaticd, dar si leziunile sistemului
hepatobiliar, diverse imagini in functie de localizarea
obstructiei intestinale si de tipul obstructiei (completa
sau partiala) a anselor intestinale afectate [1; 6; 14; 16].
Examenul ultrasonografic (USG) abdominal prezinta o
metoda importantd, accesibild, informativa, inofensiva
si relativ simpld pentru evaluarea pancreasului, ficatu-
lui, intestinului la pacientul cu FC, precum si diverse
imagini in functie de localizarea afectiunilor intestinale
si de tipul obstructiei (completa sau partiald) anselor in-
testinale afectate [20].

Scop. Evaluarea polimorfizmului afectarii bron-
hopulmonare si al sistemului digestiv la pacientii cu
fibroza chistica.

MATERIALE SI METODE

Lucrarea a fost realizata pe un lot de 80 de paci-
enti cu FC, internati si evaluati clinico-paraclinic in
Centrul de Fibroza Chistica, Clinica de Pneumologice
si Clinica de Chirurgie, Ortopedie si Anesteziologie
Pediatricd ,Natalia Gheorghiu” pe o perioada de 20
ani. Au fost evaluati urmatorii parametri: varsta, se-
xul, datele antropometrice. Pacientii cu FC evaluati au
prezentat varsta medie de 8,79+0,96 ani cu variatii de
varsta de la o lund pand la 41 de ani. Iar varsta medie
de diagnostic a pacientilor cu FC inclusi in studiu a
fost de 2,6+0,88 ani, cu variatii din perioada neonatala
pana la varsta de 34 de ani. Metodologia cercetdrii a
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preconizat monitorizarea clinico-explorativa a pacien-
tilor cu FC in dinamica, la diferite etape ale maladiei.

Diagnosticul pozitiv de FC a fost realizat prin date
anamnestice, examen clinic de afectare pulmonara
prin infectii respiratorii frecvente, bronsite repetate,
pneumonii recurente, bronsiectazii, asociate cu sin-
drom de maldigestie (diaree cu steatoree, tulburari de
nutritie, deficit staturo-ponderal), investigatii paracli-
nice, testul sudorii (Macroduct, SUA; Exudose, Fran-
ta), cercetdri moleculare a ADN-ului pentru determi-
narea mutatiilor CFTR.

Examenul ultrasonografic al organelor interne ale
pacientilor cu FC a fost realizat la aparatul Siemens
Sonoline G20 (Germania), iar HRCT a toracelui si
abdomenului a fost realizaté la aparatul Aquilion 32,
Toshiba (Japonia).

REZULTATE SI DISCUTII

Prin studiul efectuat am stabilit ca boala pulmo-
nard in FC s-a caracterizat prin episoade de obstructie
bronsicd, cu evolutie trenanta, care s-a manifestat prin
wheezing, expir prelungit, sindrom de tuse persisten-
t4, exacerbiri nocturne. In % cazuri s-a diagnosticat
evolutia in bronhopneumopatie cronicd obstructiva,
cauzatd de progresarea leziunilor pulmonare din FC,
formarea bronsiectaziilor, dar si a complicatiilor seve-
re — pneumatocele, pneumatorace, revarsat pleural.

Metodologia studiului a inclus examene HRCT
pulmonara la pacientii cu FC la diferite etape de mo-
nitorizare clinica. Majoritatea pacientilor cu FC (60 %)
au prezentat bronsiectazii sacciforme (figura 1), locali-
zate preponderent in lobul pulmonar superior drept, iar
in % cazuri afectare bilaterald cu bronsiectazii extinse,
polimorfe. Bronsiectaziile cu caracter tubular s-au vizu-
alizat la examenul imagistic prin CT pulmonard in 24,4
% din totalul pacientilor cu FC. Bronsiectaziile la acesti
pacienti adesea depisteaza imagistic niveluri de lichid
(18,5 %).

Chisturi aerice si pneumatocele cu diametrul
3-8 cm, localizate preponderentd in lobii superiori ai

pulmonilor, au fost vizualizate la examenul imagistic
prin HRCT in 15 % din cazuri, dar in exclusivitate la
pacientii adulti si adolescentii cu FC. Fibroatelectazii
cu localizare frecventd in pulmonul drept, lobul me-
diu cu localizare specifica pentru procesele cronice
pulmonare cu sindrom bronhoobstructiv au fost de-
celate in 11,1 % din cazurile de FC (figura 1). Leziunile
bronhopulmonare la pacientii cu bronsiectazii au fost
ireversibile, pacientii prezentand o tuse cronica, cu ex-
pectoratii de sputd vascoasa cu miros fetid, determi-
natd de infectiile pulmonare.

Pacientii cu proces patologic bronhopulmonar in
FC au prezentat o evolutie progresiva, avand ca factori
cauzali si flora cu germenii pneumotropi rezistenti de
Ps. aeruginosa, S. aureus, Stenotrophomonas malto-
phylia, B. cepacia si alti germeni. Colonizarea cu aceste
infectii a cailor respiratorii la pacientii cu FC deter-
mina instalarea unor procese infectioase pulmonare
recurente din copilaria micd, care ulterior sunt res-
ponsabile de complicatiile bronhopulmonare, printre
ele cele mai frecvente fiind bronsiectaziile, mai rar ate-
lectaziile, pneumotoraxul si bulele aerice, distructiile
pulmonare, abcesele pulmonare, hemoptiziile, asfixia,
calcificdri pulmonare, insuficienta respiratorie progre-
sivd, complicatii relatate si in alte publicatii [5; 6].

Pe perioada studiului, 25 % din totalul pacientilor
cu FC cu infectii pulmonare au fost diagnosticati cu
pleurezie, fapt ce a necesitat toracocenteza in 8,75 %
din cazuri. Empiemul pulmonar confirmat in 7,5 %
din cazuri reprezinta o complicatie grava la pacientii
cu FC. Dis-tructii pulmonare (27,5 % din cazuri) au
prezentat pacientii cu FC cu exacerbari ale infectiilor
pulmonare cu S. aureus, Ps. aeruginosa si B. cepacia.
Peste 10 % din pacientii cu FC din studiu au dezvol-
tat si alte complicatii, ca pneumatoracele, care apare
in urma rupturii tesutului pulmonar, fiind o urgenta
vitala si o complicatie grava pentru viata pacientului.
Hemoptiziile minore au fost frecvente la pacientii cu
FC in patologia pulmonara avansata, pe cind hemop-
tiziile masive au fost inregistrate la 7,7 % din cazuri,
unul soldandu-se cu deces la pacient adult de 30 ani.

M Modificari imagistice minore
Bronsiectazii sacciforme, in lobul drept
i Bronsiectazii sacciforme, bilateral

M Bronsiectazii tubulare

M Pneumatocele si chiste aerice

i Fibroatelectazii, in lobul mediu

Figura 1. Modificérile imagistice pulmonare la pacientii cu fibroza chistica.
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Sputa la unii pacienti cu FC a fost colonizata de
Aspergillus fumigatus si 5-10 % dintre ei dezvoltd as-
pergiloza alergica bronhopulmonara [2; 3] - o infectie
pulmonard care a provocat leziuni inflamatorii cu ca-
racter infectios-alergic, diagnostic confirmat in 10,5 %
din pacientii cu FC luati in studiul nostru.

CT pancreasului la pacientii cu FC a permis spe-
cificarea modificarilor functionale si structurale. Ar-
hitectonica tesutului pancreatic prezinta o involutie
lipidicd avansata, care a substituit structurile glandu-
lare exocrine in 78,3 % dintre cazurile luate in studiu.
La 33,7% din cazurile examinate prin imagisticd CT,
aspectul pancreasului a prezentat o hipertrofie a tesu-
tului fibros, caracteristicd pentru modificarile evolu-
tive ale FC. Imagistic, la pacientii luati in studiu s-au
decelat calculi intraductali in 14,7 % din cazuri.

Examenul USG a permis o monitorizare in dina-
micd a pancreasului si a structurilor fiziopatologice
ale pancreasului pacientului cu FC. La copiii cu FC cu
varsta sub 10 ani pancreasul prezinta semne conclu-
dente de inflamatie caracterizata prin majorarea di-
mensiunilor pancreasului i a cresterii ecogenitatii. La
etapele clinico-evolutive in pancreas s-au depistat pro-
cese de substitutie fibro-adipoasé, cu micsorarea in di-
mensiuni a pancreasului si cresterea hiperecogenitatii.
Astfel, modificarile USG ale pancreasului la pacientii
cu FC au prezentat dimensiuni semnificativ majorate
initial (p<0,001), care dupa varsta de 10 ani au evoluat
prin reducerea dimensiunilor pancreasului ca rezultat
al proceselor fibrozante (p<0,01). Substitutia grasoasa
a pancreasului, instalarea tesutului fibros evaluate la
examenul ecografic au fost demonstrate prin cresterea
ecogenitatii lui, formarea microchisturilor prin dila-
tarea ducturilor pancreatice — prezentdnd in ansam-
blu neomogenitatea tesutului pancreatic [2]. Procesul
inflamator pancreatic a fost rezultatul proceselor de
obstructie a ducturilor pancreatice cu secretie extrem
de vascoasa, care a si fost responsabil de procesele de
autolizd cu enzimele pancreatice restante. A fost de-
monstratd si substitutia tesutului glandular pancrea-
tic cu tesut fibro-adipos, proces prezent intrauterin la
fatul cu FC. Studiile din literatura de specialitate au
demonstrat cd severitatea acestor modificdri sunt in
mare corelatie cu mutatiile genei CFTR [14; 17].

Un element patogenic important demonstrat la pa-
cientii cu FC aflati in studiu a fost suferinta hepato-bili-
ara, care a evoluat la 5,0 % din cazuri cu ciroza hepatica,
hipertensiune portala, hipersplenism, complicatii con-
firmate imagistic prin CT in regim angiografic. Com-
plicatiile mentionate determind agravarea starii genera-
le a pacientilor cu forma mixta a FC si un prognostic
evolutiv nefavorabil, cauzat de insuficienta hepatica
progresiva si hemoragii din varice esofagiene.
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Analizand, ca si majoritatea autorilor [8; 11; 20],
putem confirma ca suspiciunea prezinta primul pas in
confirmarea unui diagnostic, care in conditiile lipsei
unui screening neonatal al FC constituie un element
esential al algoritmului diagnostic pentru aceasta ma-
ladie si in Republica Moldova. Pacientii luati in studiu
au beneficiat de o anamneza atentd, un examen clinic
complex, evidentiind, de cele mai multe ori, detalii
aparent neinsemnate in contextul unor manifestdri
clinice mai putin specifice, dar corelate cu modificari
ale investigatiilor uzuale imagistice (Ro pulmonara,
USG pancreasului si ficatului) si cu cele de performan-
ta (HRCT) constituie cheia unui diagnostic precoce,
concludent si corect intr-o boald cu afectare multisis-
temicd, cum este fibroza chistica.

Rezultatele din literatura [1; 5; 7; 19], precedate
celor obtinute de noi, sugereaza ca functia pulmonara
si cea a tractului digestiv precare prezintd manifestari-
le precoce ale mai multor fenotipuri severe de FC, iar
o mai buna cunoastere a fenotipurilor clinice ar putea
contribui la ameliorarea tratamentelor si a simptome-
lor acestor pacienti.

CONCLUZII

Fibroza chisticd este o maladie cu determinism ge-
netic, care prezinta o boald multisistemica cu afectarea
severa a sistemului respirator prin formarea bronsiec-
taziilor la % pacienti, a fibrozei pulmonare cu atelec-
tazii in 11% din cazuri, dar si a leziunilor progresive
ale pancreasului, sistemului hepato-biliar si determina
un polimorfism al sindroamelor clinice.

Pacientii cu forme avansate ale fibrozei chistice dez-
voltd complicatii bronhopulmonare cu pneumatocele in
15 % cazuri, pneumatorace, hemoptizii masive in 7,7 %
cazuri, ciroza severa hepaticd in 5 % cazuri si o evolutie
progresiva cu reducerea calitdtii vietii i un prognostic
rezervat, fapt confirmat la pacientii din studiu.
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