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INTRODUCCION Y ANTECEDENTES:

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad gené¢tica autosomica recesiva
producida por una alteracion en el gen de la proteina CFTR (Cystic

Fibrosis Transmembrane conductance Regulator)

Clase de mutacion
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UN NUEVO TRATAMIENTO PARA LA

Las mutaciones de CFRT provocan una alteracion en el transporte de
electrolitos a traves de la membrana haciendo espesas las secreciones
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Diagnostico: Criterios clinicos y test del sudor ([Cl] > 60 mmol/l)

Las manifestaciones clinicas mas importantes son respiratorias y

gastrointestinales
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OBJETIVOS: Lo

* Revision bibliografica sobre la FQ incluyéndose su
fisiopatologia, manifestaciones clinicas, diagnostico y
tratamiento

* Revision de farmacos novedosos y su investigacion,
concretamente en el medicamento 1vacaftor

funcionalidad del canal, mientras que
los correctores aumentan el numero
de canales en la membrana

Defecto No sintesis Bloqueo Bloguco de Heduccién de Sintesis reducida Vida media
molecular precesamiento requlacion conduccion reducida
Alteracion No se sintetiza Defecto de Defecto de Defecto Descenso Descenso vida
funcional proteina plegamiento apertura canal fransporie iones sintesis proteing media profeina
Principales Glyad2X Pheb0Bdel Glyb51Asp Arg117His 3849+10kbC—=T 4326dcITC

mutaciones Trp128X Asn1303Lys Gly178Arg Arg347Pro 2789+5G—-A GIn1412X
Arg553Xx lleS07del GlyS515er Arg117Cys J3120+1G-=A 4273%insA
B21+1G->T ArgS60Thr Serad9Asn Arg334Trp T
Manifestaciones clinicas Tratamiento

Obstruccion bronquial

Corticoides, macrolidos, fisioterapia
respiratoria, broncodilatadores

Infeccion bronquial Antibioticos
Insuficiencia pancreatica y Enzimas pancreaticas, vitaminas
malabsorcion liposolubles, triglicéridos de cadena
media

Obstruccion intestinal e ileo meconial

N-acetilcisteina

Colestasis

Acido ursodesoxicolico

Lesion pulmonar irreversible

Trasplante pulmonar
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Geldamycin

Deoxyspergualin
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METODOLOGIA: <= \
Revision bibliografica en fuentes primarias IVACAFTOR LR el
(articulos publicados en revistas cientificas), SiNTE
secundarias (pubmed) y terciaria (libros impresos y ———
online). Posologia: 150 mg/12h S
Con comida grasa
Dos EECC pivotales: 219 pacientes con la mutacion G551D
RESULTADOSY EECC 1 EECC 2
DISCUSION: . N . N
. : Pacientes mayores de 12 afnos Pacientes entre 6 y 12 anos
Ivacaftor es un potenciador de la proteina : : :
CFTR estudiado para la mutacion G551D Aleatorizados para 150 mg de 1vacaftor o placebo cada 12h con alimentos grasos durante 48h.

¢ indicado para mutaciones de clase III:

Variable de eficacia: mejora FEV1 a las 24 y 48 semanas

G1244E, G1349D, G178R, G551S, S1251N, Mejoria de FEV1 en 10,6% frente al placebo

Mejoria de FEV1 en 12,5% frente al placebo

S1255P, S549N o S549R. Estudio complementario: Mujer de 25 afios con DRFQ consigue superarla tras iniciar el

tratamiento con ivacaftor.

CONCLUSIONES:

* Las nuevas mvestigaciones suponen un avance que era necesario para mejorar el tratamiento y prondstico de estos pacientes corrigiendo las

causas y no solo sus consecuencias

* Los medicamentos que actuan en la causa y que mejoren las manifestaciones clinicas disminuirian la cantidad de medicamentos y, por tanto, una

mejora en la adherencia



