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Resumo: A fibrose cistica (FC) é uma doenca genética autossomica recessiva, decorrente de uma disfuncéo
do gene CFTR, que cursa com diversas manifestacBes clinicas, como pneumopatia cronica,
insuficiéncia pancredtica exocrina, déficit pondero-estatural, dentre outros acometimentos
sistémicos. Essa disfuncéo pode ser causada por varias mutacdes genéticas, sendo a principal a
F508del. O diagndstico da doenca teve importante avanco quando foi incluido na triagem
neonatal e 0 surgimento de novas terapéuticas também foram essenciais para a melhora da
qualidade e aumento da expectativa de vida em pacientes com a doenga. Dentre as Ultimas
atualizagdes do ponto de vista medicamentoso, o TRIKAFTA (elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor),
vem se mostrando promissor na faixa etéria pediatrica." Paciente M.F.O., sexo feminino, 12 anos,
diagnosticada com FC pela triagem neonatal aos 2 meses de idade, com teste genético com
presenca de 1 copia em heterozigose de F508del. Devido a mutagdo genética, paciente iniciou
uso do TRIKAFTA em julho de 2024. Durante o ano de 2023, devido a exacerbaco da doenca, a
paciente precisou de 3 internagbes hospitalares, totalizando 52 dias. Em um periodo de 5 meses
do mesmo ano, a mesma apresentou periodos de ganhos e perdas de peso, com saldo final de
ganho de 0.8kg e crescimento de 2cm no periodo. No ano de 2024, antes do inicio da medicacao,
a paciente apresentou 3 outras internagoes, totalizando 54 dias, pelo mesmo motivo. Ademais, a
espirometria inicial evidenciava VEF1 0,63(33,42%) e VEF/CVF 0,68(73%). Apds o inicio do
TRIKFTA, a mesma néo precisou de novas internacdes de julho de 2024 a janeiro de 2025 e, em
um mesmo intervalo de 5 meses, apresentou ganho de 5,3kg e crescimento de 5cm. Em relacéo a
espirometria apds o inicio da medicacdo, apresentou um VEF1 de 0,70(55%) e uma relagéo
VEF1/CVF 0,70(75%). Em relacdo a radiografia de torax e exames laboratoriais, antes e apos o
inicio da medicac8o, ndo foram evidenciadas mudangas significativas.""A mutacdo do gene
CFTR resulta na auséncia ou producdo quantitativa ou qualitativamente insuficientes desta
proteina, que funciona como canal iénico nas glandulas respiratérias, digestivas, sudoriparas e
reprodutivas. O TRIKAFTA é uma medicacdo que atua tanto como corretor, quanto como
potencializador da CFTR, de forma que impede sua destruicdo e mantém o canal de ions
funcionante. Sua atuac&o funciona para pacientes com a mutagdo F508del e também para outras
variantes genéticas. Os estudos clinicos demonstraram boa toleréncia do uso da medicacéo na
faixa etaria pedidtrica e evidenciaram diversos beneficios do uso, tais como melhora no FEV1,
ganho médio de funcdo pulmonar, ganho ponderal e melhora da qualidade de vida, do ponto de
vista de diminuicdo dos sintomas associados a FC."FC € uma doenca genética rara com alta
morbimortalidade. O surgimento de novas terapéuticas, tais como o TRIKAFTA, s0 essenciais
para melhora do prognostico, qualidade e expectativa de vida de pacientes com a doenca.
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