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Resumo: A Fibrose Cistica (FC) é uma doenca genética autossomica recessiva, de cardter multissistémico
e progressivo, resultante do funcionamento anormal do gene CFTR (regulador de condutéancia
transmembrana da FC) que codifica a proteina CFTR, responsavel por regular o transporte i6nico,
principalmente do cloreto. Esse defeito leva a um conjunto de manifestagbes e complicacdes,
como a presenca de secrecfes espessas e Viscosas e obstrucdo dos ductos das glandulas exdcrinas,
comprometendo principalmente os sistemas respiratorio e digestivo. Desde 2012, tem surgido
uma nova classe de medicamentos que restabelece parte da funcéo da CFTR, sendo que mais
recentemente o surgimento da terapia tripla com ETI trouxe um novo panorama no tratamento da
doenca."MEK, 9 anos, sexo feminino, portadora de FC com presenca de duas mutagdes no gene
CFTR - DeltaF508 e ¢.3196 (p.Argl066Cys). Ao nascimento, apresentou ileo meconial com
peritonite, realizada laparotomia e ressecados 10 cm do ileo, tendo permanecido com ileostomia
por 2 meses. Realizou teste do pezinho que foi normal. Pela clinica, foi levantada hipétese de FC
e apés 3 meses compareceu ao ambulatorio de Pneumopediatria, com resultado de exame de
eletrélitos no suor pelo método de estimulacdo iontoforética com solucdo de Pilocarpina alterado
(cloro 121). Ao longo dos anos, apresentou inimeras exacerbacdes respiratérias, 3 com
necessidade de internacdo. Espirometrias apresentavam distarbio ventilatorio obstrutivo leve, e
radiografias de térax, espessamento peribrénquico e bronquiectasias. Aos 9 anos, iniciou
tratamento com ETI. Espirometria anterior, com teste broncodilatador com CVF 1,741/81%,
VEF1 1,411/75%, Tiff 0,88/0,88 e no controle apds 3 meses de uso, demonstrando melhora muito
significativa (espirometria CVF 2,451/109%, VEF1 2,121/107%, Tiff 0,861/0,91. Novo teste do
suor com Cloreto de 48mEg/ml. Queixas respiratorias ausentes, maior disposicéo para atividades
fisicas e melhora do apetite com consegquente ganho de peso também ocorreram apos introducdo
do ETI.""Em 21/10/2019, o FDA aprovou o ETI, primeira droga com tripla combinagdo indicada
para pacientes que apresentam pelo menos uma mutacdo Delta F508, com administracéo via oral.
Os estudos comprovam que esta medicacdo melhora a fungdo pulmonar, diminui o nivel do cloro
no suor, promove ganho de peso e melhora a sobrevida dos pacientes, beneficios evidenciados no
caso descrito."O ETI deve ser iniciado 0 mais precocemente possivel em pacientes com FC que
apresentem a0 menos uma mutacdo Delta F508, tendo em vista que 0 seu uso esta associado a
melhora de funcdo pulmonar, de ganho ponderal, na qualidade de vida e provavel aumento da
expectativa de vida.
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