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En el marco del Dia Mundial de la Fibrosis Quistica

La fibrosis quistica entra en una nueva era
terapéutica, aunque todavia no todos los
pacientes pueden beneficiarse de los nuevos
tratamientos

e La fibrosis quistica es una enfermedad genética y crénica que afecta
principalmente a los pulmones y al aparato digestivo y que en Espaiia
afecta a mas de 2.500 personas

e Los moduladores de CFTR han cambiado el curso de la enfermedad al
actuar sobre su causa y han mejorado la funcion pulmonar, reducido
las exacerbaciones y mejorado la calidad de vida de los pacientes

e SEPAR seinala que el reto es conseguir tratamientos para quienes
todavia no pueden beneficiarse de estas terapias y adaptar la
atencion a una poblacion en la que casi seis de cada diez personas son
ya adultas

Madrid, 8 de septiembre de 2026 — Con motivo del Dia Mundial de la Fibrosis Quistica, que se
celebra cada 8 de septiembre, la Sociedad Espafola de Neumologia y Cirugia Toracica (SEPAR)
pone el foco en la transformacidén que esta experimentando esta enfermedad gracias a los
avances en el conocimiento de sus causas y, especialmente, al desarrollo de tratamientos
capaces de actuar directamente sobre ellas.

La fibrosis quistica (FQ) es una enfermedad genética y crénica causada por alteraciones en el
gen CFTR, que hacen que las secreciones del organismo sean mas espesas de lo normal. Esto
favorece la acumulacién de moco y la aparicién de infecciones y dafio pulmonar, aunque la
enfermedad también puede afectar a otros érganos, como el aparato digestivo, el higado o el
pancreas. En Espafia, se estima una incidencia de aproximadamente 1 caso por cada 5.000
nacimientos® y, segun el Registro Espafiol de Fibrosis Quistica, en 2023 habia 2.695 personas
con diagnéstico confirmado, de las cuales el 59,1% eran adultas?.

Este dato refleja cdmo ha cambiado el perfil de la enfermedad en las ultimas décadas. Los
avances en el diagndstico y el tratamiento han permitido que cada vez mas personas con FQ
lleguen a la edad adulta y vivan mas afios con la enfermedad. Paralelamente, el conocimiento



de sus mecanismos ha permitido pasar de un tratamiento centrado principalmente en sus
consecuencias a otro capaz de actuar sobre su causa.

Los moduladores de CFTR cambian el abordaje de la enfermedad

Los denominados moduladores de CFTR actuan sobre la proteina alterada para mejorar su
cantidad o su funcionamiento. Su llegada ha supuesto un cambio de paradigma en la fibrosis
quistica, ya que permiten actuar sobre el mecanismo que origina la enfermedad y no
Unicamente sobre sus consecuencias.

Entre ellos, la combinaciéon de elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor (Kaftrio®) ha demostrado
importantes beneficios en personas con determinadas variantes del gen CFTR. En un ensayo
clinico de fase Ill, su utilizacidn se asocié a una reduccion del 63% en la tasa de exacerbaciones
pulmonares, ademas de mejoras relevantes en la funcidon pulmonary en la calidad de vida frente
a placebo®.

Mas recientemente, la Unidn Europea autorizd vanzacaftor/tezacaftor/deutivacaftor
(Alyftrek®) para personas con fibrosis quistica de 6 afios o mas que presentan al menos una
variante del gen CFTR que no sea de clase I. Esta combinacién, administrada una vez al dia,
amplia las opciones de tratamiento dirigido contra la causa de la enfermedad®.

Estos avances han transformado las expectativas de muchas personas con fibrosis quistica. Sin
embargo, no todos los pacientes pueden beneficiarse de los moduladores disponibles, debido
a las caracteristicas de sus variantes genéticas. Por ello, uno de los principales retos actuales es
desarrollar nuevas alternativas para quienes todavia no disponen de un tratamiento dirigido
eficaz.

Hacia una medicina cada vez mas personalizada

La investigacion esta avanzando en esta direccién mediante herramientas que permiten estudiar
como responde cada alteracidn genética a los diferentes tratamientos. Entre ellas se encuentra
el theratyping, que permite analizar en el laboratorio la respuesta de células o tejidos obtenidos
del propio paciente.

Este tipo de estudios puede ser especialmente Util en personas con variantes raras o ultrarraras,
para las que existe menos evidencia sobre la eficacia de los tratamientos disponibles. Los
investigadores pueden utilizar, por ejemplo, células obtenidas mediante una muestra nasal u
organoides desarrollados a partir de tejidos del propio paciente para estudiar su respuesta a
diferentes moduladores.

Al mismo tiempo, la investigacidn explora nuevas estrategias capaces de restaurar la funcién
de CFTR, incluidas aproximaciones basadas en terapias genéticas. El objetivo es que, en el
futuro, las caracteristicas concretas de cada alteracién genética no sean un obstaculo para
acceder a un tratamiento eficaz.

Espana participa activamente en este esfuerzo investigador a través de sus unidades
especializadas de fibrosis quistica y de profesionales vinculados a SEPAR, que participan en
proyectos y ensayos clinicos orientados al desarrollo de nuevas estrategias terapéuticas. Esta
participacién contribuye al avance de una nueva generacidn de tratamientos y pone de relieve
la importancia de la investigacion colaborativa y de las redes especializadas para seguir
ofreciendo alternativas a las personas que todavia no pueden beneficiarse de los tratamientos
disponibles.

“El objetivo debe ser que ninguna persona con fibrosis quistica quede atrds. Para ello
necesitamos seguir impulsando la investigacion de nuevos tratamientos y, al mismo tiempo,



adaptar la atencion a una poblacion que cada vez vive mds afios y presenta nuevas necesidades.
La atencion especializada y multidisciplinar seguird siendo fundamental durante toda la vida”,
sefiala la Dra. Laura Carrasco, neumdloga especializada en Fibrosis Quistica y miembro de
SEPAR.
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Sobre SEPAR

La Sociedad Esparfiola de Neumologia y Cirugia Tordcica (SEPAR) es la Sociedad Cientifica que retne a mds de 6.000 profesionales de
la salud respiratoria en Esparfia, es decir, la prdctica totalidad de los neumdlogos, cirujanos tordcicos y Enfermeria y Fisioterapia
Respiratoria, junto a otros especialistas nacionales y extranjeros, con intereses comunes. Su objetivo es trabajar en proyectos
cientificos que hagan avanzar la neumologia y la cirugia tordcica y llevar a cabo iniciativas sobre la salud respiratoria que repercutan
positivamente en la sociedad https://www.separ.es/
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