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Resumo: A fibrose cistica (FC) é uma doenca genética, multissistémica e progressiva, onde mutagdes no
gene CFTR (Cystic Fibrosis Transmenbrane Regulator) resultam na auséncia ou perda de funcédo
da proteina CFTR. A medicacéo Elexacaftor+ Tezacaftor + Ivacaftor (ETI) foi desenvolvida para
corrigir a formacdo e modular a funcdo da proteina CFTR, interrompendo a progressdo da
doenca. No Brasil esta licenciada para uso em pacientes com pelo menos um alelo F508del, ja
nos Estados Unidos, estudos in vitro ou resposta clinica permitiram a ampliacéo da indicacéo
para outras 177 mutacfes. O objetivo desse estudo foi mostrar o efeito positivo da terapia ETI
para pacientes de FC com mutagbes ndo F508del, ndo licenciadas pela Agéncia Nacional de
Vigilancia Sanitéaria (ANVISA)."Paciente masculino, 12 anos, triagem neonatal normal e
diagndstico de FC aos 3 anos de idade. Possui as mutagcbes G542X e A234D. Suficiente
pancreatico, eutréfico, funcdo pulmonar normal, infeccdo crénica de vias aéreas por
Stafilococcus aureus sensivel a oxacilina (SASO) e Stenotrophomonas maltophilia. Em 2023,
recebeu seis ciclos de antibidticos por exacerbacdo pulmonar e houve perda de 19% de Volume
expiratorio for¢cado no primeiro segundo (VEF1) em relacéo ao ano de 2022. Tomografia de torax
(TC) com aprisionamento aéreo e bronquiectasias. Ha 4 meses iniciou uso do ETI e evoluiu com
ganho de 22% VEF1 e de peso corporal, Ultima cultura de escarro apenas SASO, normalizacéo
do valor de cloreto no suor, melhora do exame de imagem, melhora do escore de qualidade de
vida (QV) e auséncia de efeitos adversos.Segunda paciente feminino, 42 anos, diagnostico de FC
aos 34 anos. Possui as mutagbes D1152H e A234D. Suficiente pancredtica, doenca pulmonar
avangada, infeccdo cronica por Burkholderia cepacea e Pseudomonas aeruginosa, dispnéia com
limitac&o para atividades diérias. Trés ciclos de antibidticos em 2023 por exacerbacdo pulmonar e
dificuldade de manutencdo de peso corporal. Ha 4 meses iniciou uso de ETI e evoluiu com
melhora dos sintomas respiratorios, ganho de 10% de VEF1 e peso, normaizagdo do nivel de
cloreto no suor, melhora radiologica, melhora do escore de QV e auséncia de efeitos
adversos."""Este estudo mostrou eficacia e seguranca do uso do ETI em pacientes brasileiros ndo
elegiveis para esta terapia pelo protocolo nacional, mas com mutacdes licenciadas na bula
americana. Os dados apresentados corroboram com os estudos de Tupayachi e cols (2024) e
Efremova A e cols (2024), principalmente nos desfechos de ganho de fungdo pulmonar e reducéo
dos niveis de cloreto no suor, que traduz melhora funcional da CFTR . Frente aos resultados
descritos, espera-se que mais estudos com desfechos similares sggam publicados contribuindo
para a sugestdo de incluséo de outras mutagcdes do gene CFTR na bula do ETI atualmente ndo
aprovadas pela ANVISA e dessaforma, melhorar a vida de mais pacientes com FC no pais.
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