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RESUMO 
INTRODUÇÃO: A Fibrose cística (FC) é uma doença hereditária com clara relação com mutações no gene CFTR (cystic fibrosis transmembrane conductance regulator)1. Esse gene é onipresente no organismo, sendo um canal transmembranar de íon cloreto, com expressão em células epiteliais de vias aéreas, glândulas sudoríparas e outras2. Após as mutações no CFTR, ocorre desequilíbrio transepitelial de íons e fluidos celulares, interrupção de síntese e transferência para a membrana apical, onde o CFTR passa a atuar na regulação2,3. As drogas moduladoras CFTR (M-CFTR) atuam na disfunção desse fator, o que justifica o uso no tratamento personalizado da FC1,4,5. OBJETIVO: Reunir os recentes avanços na terapêutica da FC com uso de M-CFTR visto os mecanismos subjacentes à FC e a melhora prognóstica. MÉTODOS: Revisão bibliográfica a partir dos bancos de dados Scielo e PubMed/MEDLINE utilizando os descritores associados: "CFTR gene", "Cystic Fibrosis" e "Genetic Therapy", segundo o MESH. Foram selecionados 7 artigos de um total de 317, publicados entre 2011 e 2020, sendo estudos originais e revisões sistemáticas em inglês e português com foco no objetivo proposto. RESULTADOS: De acordo com os tipos de mutações e funções alteradas, os M-CFTR são classificados em cinco grupos: 1) Os potenciadores, como o ivacftor, restauram a condutância do canal de Cl-; 2) os corretores, como o lumacaftor, restauram o dobramento, processamento e tráfego de proteínas; 3) os estabilizadores, ancoram o CFTR na membrana e impedem sua degradação; 4) os agentes de leitura, como os aminoglicosideos (gentamicina), resgatam a síntese proteica; 5) os amplificadores atuam como substratos proteicos1,2,4,5. CONCLUSÕES: A compreensão genética da FC desenvolveu terapias mais precisas na cascata de disfunções subjacentes às mutações no CFTR1. Os M-CFTR estão em uso e são um marco na medicina de precisão, permitindo tratamentos personalizados para a genética de cada paciente e, assim, aumentando a sobrevida1,2,4. No entanto, o alto custo do tratamento ainda impede a equidade do acesso a essa terapêutica. A maioria dos moduladores foca na correção da mutação F508del (82% da população mundial), deixando os 18% restantes (maioria brasileiros) sem terapia dirigida6,7. Logo, é preciso buscar soluções viáveis e sustentáveis para que essas terapias atinjam os pacientes elegíveis.
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