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Potenciais Conflitos de Interesse

Nos últimos 12 meses recebi apoio científico e honorários
para palestras, pesquisas, material didático científico e/ ou
consultorias das empresas Vertex, Sanofi e Novartis.



Yu E, Sharma S. Cystic Fibrosis. 2021 Aug 11. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls 
Publishing; 2022 Jan; Busch R. On the history of cystic fibrosis. Acta Univ Carol Med (Praha). 1990;36(1-4):13-5.

Europa Medieval:

“Ai da criança que tem ‘gosto’ salgado quando

é beijada na testa, pois ela está amaldiçoada e

logo morrerá”

“Woe to the child who tastes
salty from a kiss on the brow, for
he is cursed and soon will die.”

Imagem: Google



Imagem: arquivo pessoal, com autorização dos responsáveis

Uma nova realidade
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O que é a Fibrose Cística ?

🧬
Origem genética
Doença autossômica recessiva causada por mutações no gene CFTR ( > 2.000 variantes 
conhecidas).

Proteína CFTR
Disfunção dos canais de cloro:  dificuldade da passagem do cloro nas células, ocasionando  
um muco espesso e desidratado.

Rowe SM et al. Cystic Fibrosis. N Engl J Med 2005; Ramananda Y et al. International Journal of Molecular Sciences 2024.

Qualidade de vida e sobrevida⚠
️ Doença crônica e progressiva com prejuízo na qualidade de vida e sobrevida.

Impacto multissistêmico
Inflamação pulmonar progressiva e infecções — maior causa de morbimortalidade na FC
Pâncreas, fígado, intestino, suor, ossos, aparelho reprodutor — exige abordagem integral e 
multidisciplinar.

🧬



A Realidade em Números: Registro Brasileiro

5.930
pessoas com FC no Registro Brasileiro 
(REBRAFC 2023)

15 anos
média de idade no Brasil
- Cerca de 70% das pessoas com FC 
têm < 18 anos

3,8 meses
Idade ao diagnóstico no ano de 2023 -
melhorou muito com a triagem neonatal*

Registro Brasileiro de Fibrose Cística – REBRAFC - Relatório Anual – 2023
Grupo Brasileiro de Estudos em Fibrose Cística – GBEFC https://portalgbefc.org.br

1:7.576
nascidos-vivos no Brasil (incidência)
Athanazio RA et al.. J Bras Pneumol. 2017



Sobrevida das pessoas com FC ao longo do tempo

Clancy at al., Am J Respir Crit Care Med 2012; Lopez et al., J Cyst Fibros 2023; Burgel et al., 2025

O SUS 
disponibiliza a 

maioria dos 
medicamentos 

para FC 
(PCDT 2024)

Moduladores 
da CFTR

+33

anos
de estimativa com 

a terapia tripla



O que são os 
moduladores 
da CFTR ?

Mudança de trajetória
Imagem Google



A Incorporação dos Moduladores da CFTR no Brasil
Medicamentos com financiamento pelo SUS 

Elexacaftor + Tezacaftor + Ivacaftor  (ETI) - SUS em 2024

Brasil: Idade ≥ 6 anos
Genética: pelo menos uma cópia de F508del

Ivacaftor - SUS em 2022

Brasil: Idade ≥ 6 anos
Genética: variantes de gating — G551D, G1244E, G1349D, G178R, G551S, S1251N, 
S1255P, S549N ou S549R

Conitec - PCDT Fibrose Cística 2024



A proteína CFTR (canal de cloro)

Proteína CFTR: Cystic 
Fibrosis 

Transmembrane 
Conductance Regulator 

(canal de cloro)
Lopes-Pacheco M. CFTR Modulators: The Changing Face of Cystic 
Fibrosis in the Era of Precision Medicine. Front. Pharmacol. 2020

Gene CFTR
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Proteína CFTR: Cystic 
Fibrosis 

Transmembrane 
Conductance Regulator 

(canal de cloro)
Lopes-Pacheco M. CFTR Modulators: The Changing Face of Cystic 
Fibrosis in the Era of Precision Medicine. Front. Pharmacol. 2020



A proteína CFTR (canal de cloro) na fibrose cística

Proteína CFTR: Cystic 
Fibrosis 

Transmembrane 
Conductance Regulator 

(canal de cloro)
Lopes-Pacheco M. CFTR Modulators: The Changing Face of Cystic 
Fibrosis in the Era of Precision Medicine. Front. Pharmacol. 2020

Doença multissistêmica progressiva 
com necessidade de

abordagem multidisciplinar integral



https://www.youtube.com/watch?v=Qk9Sw7e8fWE

http://www.youtube.com/watch?v=Qk9Sw7e8fWE
http://www.youtube.com/watch?v=Qk9Sw7e8fWE


Caso clínico

Triagem 
neonatal

Sintomas iniciais Cloro no suor 
mmol/L

Evolução Variantes

L
♂

N/A Sintomas respiratórios e 
digestivos.

100  (em outro estado, 
aos  22 meses de vida)

Em Brasília: desde os 11 
anos; P. aeruginosa; 
hipoxemia, bronquiectasias

F508del
S4X

Feminino. 
Diagnóstico com 22 meses de idade. Não havia teste de triagem neonatal para FC.

● Vários episódios de exacerbação pulmonar e internações

● Desnutrição

● Aos 11 anos: iniciou O2 suplementar

● Aos 14 anos: Gastrostomia para melhora nutricional

● Em 2022: 5 hospitalizações / UTI - muito grave

● Aos 16 anos: VNI e indicação de Transplante Pulmonar

Colonização por Pseudomonas
aeruginosa e S. aureus

Função pulmonar muito 
comprometida - VEF1 21% a 36%

Imagens: acervo pessoal, com autorização  da paciente e responsável



Evolução:

Melhora clínica, nutricional, 

funcional, radiológica

Saiu do O2, VNI, da indicação do 

transplante pulmonar

0 exacerbações

0 internações

Eutrofia > retirada a  gastrostomia

Reduziu a detecção de patógenos

2021 2022 2023 2024

VEF1 27% a 38% 21% a 36%
50% (ETI)

47% a 60%
(ETI)

59% 
(ETI)

Níveis de cloretos no suor (coulometria):Iniciou ETI aos 17 anos

60



8 meses ETI

1 ano ETI

Caso clínico L. Evolução

Imagens: acervo pessoal, com autorização  da paciente e responsável



1º Relatório de Nacional de Monitoramento: moduladores da CFTR

Disponível em www.gbefc.org.br

Resultados dos casos com pelo menos duas visitas (basal + 1 seguimento) de casos
elegíveis pelo SUS: Uso de ETI, idade 6 anos+, pelo menos uma variante F508del (n= 647)

2026

(n=200)

Redução dos valores de cloreto no suor 
Redução média: −48,56 mmol/L (DP 28,9)

Estabilidade e melhora da  função pulmonar 
Aumento médio: + 10,51% (DP 17,9)

Melhora nutricional
Aumento médio no IMC: 1,5 Kg/m2

(n=108)(n=245)



1º Relatório de Nacional de Monitoramento: moduladores da CFTR

Disponível em www.gbefc.org.br

Resultados dos casos com pelo menos duas visitas (basal + 1 seguimento) de casos
elegíveis pelo SUS: Uso de ETI, idade 6 anos+, pelo menos uma variante F508del (n= 647)

Uso de antibioticoterapia venosa

2026

Perfil de segurança favorável.

Eventos adversos leves em cerca de 18% dos pacientes.



Melhora da Função 
Pulmonar e da Nutrição

Redução das exacerbações 
pulmonares e hospitalizações

Redução dos níveis de 
cloro no suor

Segurança

Descalonamento terapêutico
Redução de transplante pulmonar e 

de suporte ventilatório

Redução dos sintomas
Melhora da qualidade de vida 

O impacto clínico da terapia tripla ETI

Regard L, et al. Cells. 2022; Daines C et al. Am J Respir Crit Care Med 2025



Mensagens finais

Obrigada !

@gbefc_oficial                                    

@hospitaldacriancadebrasilia                                     

@lucianafvmonte

Os avanços na área de FC
foram significativos nos
últimos anos. A triagem
neonatal, o acompanhamento
em Centros FC, o Registro
Brasileiro e a incorporação da
terapia tripla ETI contribuíram
para melhorias.

Os dados de vida real do
sistema de monitoramento
clínico e REBRAFC
demonstram o impacto
favorável expressivo e perfil
de segurança satisfatório no
Brasil.

É crucial a ampliação do
acesso para as crianças
pequenas e para as
pessoas com outras
variantes genéticas
elegíveis.

‘sopro de vida’


