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Programa de defensa y concienciacion sobre la
fibrosis quistica “Muchas voces ~ Una voz”

Desde las conversaciones en las clinicas
hasta las reuniones con representantes en el
Congreso de los Estados Unidos, el Instituto
de Investigacion de la Fibrosis Quistica (CFRI)
trabaja junto con la comunidad de fibrosis
quistica (FQ) para crear conciencia sobre las
cargas fisicas, econémicas y emocionales
que esta enfermedad impone. A través del
programa Muchas Voces ~ Una Voz, el pro-
greso es impulsado pory para la comunidad
de FQ.

A nivel federal, CFRI contintia apoyando la
aprobacién de proyectos de ley que mejoran
el acceso y la asequibilidad de la atencidn
médica para las personas con FQ. Las inves-
tigaciones demuestran que cuando los co-
stos de bolsillo de los medicamentos alcan-
zan entre $75y $125 ddlares, mas del 40 % de
los pacientes dejan sus recetas sin surtir.

La Ley HELP Copays (HR 6423) busca hacer
que los medicamentos recetados que salvan
vidas sean mas accesibles, garantizando que
todos los pagos realizados por los pacientes
—ya sea directamente de su bolsillo o con
la ayuda de organizaciones sin fines de lucro
o de los fabricantes de medicamentos— se
apliquen al deducible anual y al limite maximo
de gastos de bolsillo de su seguro médico.

Ademas del impacto de los administradores
de beneficios farmacéuticos (PBM, por sus
siglas en inglés) en las politicas de acumula-

cién de copagos, la reforma de los PBM

sigue siendo una prioridad en los esfuerzos
de defensa de CFRI. Como intermediarios

entre las compafifas de seguros y los fabri-
cantes de medicamentos, los PBM influyen
directamente en el acceso y el costo de los
medicamentos recetados.

La Ley de Transparencia para los Administra-
dores de Beneficios Farmacéuticos de 2025
(Pharmacy Benefit Manager Transparency
Act, S. 526) busca poner fin a practicas injus-
tas y engafiosas, como dirigir a los pacientes
hacia medicamentos mas costosos o farm-

acias preferidas. Ademas, exigiria a los PBM

informar sobre sus practicas de fijacién de

precios y formularios, transferir el 100% de
los reembolsos y descuentos a los planes
de salud y proteger a quienes denuncien
violaciones de la ley.

Otro tema prioritario para CFRI es garantizar
que los beneficiarios de Medicare tengan
acceso a los tipos de oxigeno menos restric-
tivos, como los concentradores portatiles
y el oxigeno liquido. A pesar de los avances
en los tratamientos, muchas personas con
fibrosis quistica (FQ) contintian necesitando
oxigeno suplementario. La Ley para la
Reforma del Acceso al Oxigeno Suplemen-
tario (Supplemental Oxygen Access Reform
Act-SOAR, S. 1409 [ H.R. 2902) permitiria
a los beneficiarios de Medicare elegir libre-
mente a su proveedor de oxigeno y recibir
informacion clara y transparente sobre los
servicios disponibles. Ademas de las person-
as con FQ de 65 afios 0 mas, el 41.2 % de las
personas con FQ menores de 65 afios
dependen de Medicare debido a su elegi-
bilidad por el Seguro por Incapacidad del
Seguro Social (SSDI). Toda persona, indep-
endientemente de su cobertura médica,
tiene derecho a respirar libremente. Como
organizacidon comprometida con mejorar
la calidad de vida de las personas con FQ,
CFRI contindia promoviendo la aprobacidén
de esta legislacion.

Al mismo tiempo que impulsa iniciativas de
defensa a nivel federal, CFRI también par-
ticipa activamente en los cambios de poli-
ticas publicas que ocurren en cada estado.
Movilizando a defensores en todo Estados

Unidos, CFRI promueve un mejor acceso
y una mayor asequibilidad de la atencién
médica al amplificar las voces de pacientes
y cuidadores mediante alertas de acciény
testimonios publicos.

Ademas, CFRI organiza cada afio un Dia de
Defensa (Advocacy Day) en Sacramento,
California. Este afio, el 4 de mayo, defen-
sores de la comunidad se reunieron para
presenciar la aprobacidn de la resolucién
que declara mayo como el Mes de Con-
cientizacién Sobre la Fibrosis Quistica (SCR
146), presentada por el senador John
Laird. También se reunieron con sena-
dores y miembros de la Asamblea Estatal
para compartir sus historias personales,
crear conciencia sobre la FQ y dialogar
sobre legislacién clave. Fue una jornada
inspiradoray llena de esperanza para todos
los participantes.

Inférmese, involicrese y conviértase en
un defensor de la comunidad de FQ junto
con CFRI. Para obtener mas informacién,
visite: https://curecf.cfri.org/42hswzvh.
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Diagnostico, tratamiento y concienciacion
sobre la fibrosis quistica en Argentina:
Entrevista con el Dr. Ezequiel Baran

Argentina tiene una de las incidencias mas
altas de fibrosis quistica (FQ) en América
Latina. Sin embargo, el acceso a una aten-
cidn especializada de calidad varia consider-
ablemente entre las distintas regiones del
pais. En esta entrevista, el Dr. Ezequiel
Baran, Jefe de Servicio de Neumonologia y
del Centro de Fibrosis Quistica para Adultos
del Hospital Rossi en La Plata, Buenos Aires,
comparte su visién sobre el diagndstico, el
tratamiento y los desafios que enfrenta la
comunidad de FQ en Argentina, asi como
sus esperanzas para el futuro.

({Cémo se diagnostica la fibrosis
quistica en Argentina?

En Argentina, la prueba de deteccién neo-
natal para la FQ es obligatoria en todos
los centros de salud publicos y privados.
Durante los primeros cuatro dias de vida,
todos los recién nacidos son evaluados
mediante una prueba de sangre de dos
etapas para medir la tripsina inmunorreac-
tiva (IRT), una enzima relacionada con la
funcién pancreatica. Un nivel elevado de IRT

no confirma el diagndstico de FQ, pero
indica la necesidad de realizar una prueba
genética (ADN) o una prueba del sudor.
Aunque este programa funciona bien en
las grandes ciudades, donde los recursos
médicos son mayores, los recién nacidos en
zonas rurales aun enfrentan dificultades
para acceder a estas pruebas. Ademas, los
paneles genéticos analizan 21 0 27 mutaci-
ones, dependiendo de la regidn, con una
tasa de deteccién aproximada del 84 %
al 94 %, por lo que algunos casos de FQ
pueden no ser identificados durante el
tamizaje neonatal.

;Son accesibles las terapias
moduladoras en Argentina?

Si. Toda persona con FQ que tenga una
mutacién elegible debe recibir acceso a
terapias moduladoras. Debido a las leyes
de patentes, en Argentina los moduladores
del regulador de la conductancia transmem-
brana de la fibrosis quistica (CFTR) se pro-
ducen localmente como medicamentos
genéricos, conocidos como Trixacary
Trilexa, los cuales han demostrado ser tan
eficaces como Trikafta. Debido a la alta
proporcion de personas de ascendencia
europea en Argentina, especialmente de
origen espafiol e italiano, la mayoria de las
personas con FQ son candidatas a estas te-
rapias. De las 1,836 personas diagnosticadas
con fibrosis quistica (FQ) en Argentina,
aproximadamente el 70 % tiene mutaciones
que las hacen elegibles para recibir terapias
moduladoras. Del 30 % que no puede bene-
ficiarse de estos tratamientos:

® 20 % aun no puede acceder debido a
restricciones de edad.

* 10 % tiene una mutacién que no
responde a los moduladores disponibles
en la actualidad.

(Cudles son los principales
desafios para brindar atencién
a las personas con FQ?

Argentina es el segundo pais mds grande
de Sudamérica, con una superficie de 2.78
millones de km?. Esta gran extension terri-
torial hace que la cobertura médica sea
desigual entre regiones, generando importa-
ntes disparidades en el acceso a la atencidn.
Los centros especializados en FQ se concen-

continda en la pagina 3
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Avanzando en la administracién de teraplas genlcas parala

ﬁbrOSlS q L"Stlca Steven Jonas, MD, PhD y Ruby Sims, PhD

Las mutaciones en el gen regulador de la
conductancia transmembrana de la fibrosis
quistica (CFTR) son la causa de la fibrosis
quistica (FQ). Estas alteraciones impiden el
funcionamiento normal del canal de cloro
producido por el gen CFTR, lo que dificulta
la eliminacién del moco de las vias respira-
torias y provoca infecciones crénicas,
inflamacién y dafio pulmonar progresivo.

Cientificos de la Universidad de California,
Los Angeles (UCLA), pertenecientes a los
laboratorios de los doctores Steven J. Jonas,
Brigitte Gomperts y Donald Kohn, colaboran
en el desarrollo de un conjunto de herrami-
entas avanzadas a nanoescala para investi-
gar estrategias de terapia génica orientadas
arestaurar la funcién de la proteina CFTR y
lograr asi una terapia curativa universal para
la FQ. Para alcanzar este objetivo, se estan
desarrollando tres nanotecnologias clave:
una para editar el genoma de las células
madre de las vias respiratorias, otra para
administrar los reactivos de edicidn a dichas
células y una tercera para evaluar estas
terapias fuera del organismo.

Para permitir una evaluacién rapida y esca-
lable de estos tratamientos in vitro (en
placas de cultivo), los investigadores del
grupo de la Dra. Gomperts tuvieron que
establecer primero modelos avanzados de
organoides de glandulas submucosas de las
vias respiratorias humanas, los cuales repro-
ducen aspectos estructurales y funcionales
clave de dichas vias. Estos modelos de inge-
nierfa tisular permiten al equipo de investi-
gacion probar la eficacia de tales estrategias
terapéuticas.

Posteriormente, los investigadores del
laboratorio del Dr. Kohn exploraron el uso
del sistema de edicién genética CRISPR/

Cas9 para lograr que las
células expresaran de
forma permanente una
proteina CFTR funcional.
Para una edicién exitosa
se requieren tres compo-
nentes: ARN mensajero
(ARNm) que codifica enzi-
mas de corte de ADN, ARN
gufa que dirigen la accién
a una ubicacidn especifica
del genoma y moldes de
ADN que codifican la pro-
teina CFTR. Una vez intro-
ducidos con éxito en la célula, el ARNm se
traduce en la enzima Cas9, la cual forma un
complejo con el ARN guia para cortar el
ADN celular en un punto preciso.

Cuando el ADN de la célula sufre un corte o
dafio, esta se apresura a reparar el defecto.
En ese momento, surge la oportunidad
de integrar moldes de ADN adicionales en
el sitio del corte durante el proceso de
reparacion. El equipo de investigacion de
UCLA aprovecha este proceso para inser-
tar ADN que codifica una versién funcional
del gen CFTR.

Dado que existen mas de 2,000 mutaciones
conocidas del gen CFTR que provocan
fibrosis quistica, el laboratorio del Dr. Kohn
disefid estos reactivos para cortar e insertar
una copia correcta y completa de CFTR
aguas arriba de cualquier mutacién asociada
a la enfermedad. Esta estrategia garantiza
la correccién de CFTR independientemente
del tipo de mutacién presente, con el ob-
jetivo de desarrollar una terapia génica
universal para la fibrosis quistica.

Para garantizar que las herramientas de
edicién genética lleguen a las células

madre o progenitoras mas adecuadas de
las vias respiratorias, el laboratorio del Dr.
Jonas ha estado explorando el disefio de
nanoparticulas lipidicas (LNP) optimizadas
para encapsular y transportar las construc-
ciones de edicién genética desarrolladas
por el laboratorio del Dr. Kohn. En un
modelo de células epiteliales bronquiales
(16HBEgeG542X), este enfoque logré la
restauracién completa de la expresiény la
funcién de la proteina CFTR con apenas un
3.5 % de integracidon gendémica, lo que pone
de relieve la eficiencia de esta estrategia.

En conjunto, el enfoque multidisciplinario
e integrado de manera singular del equipo
de UCLA —que combina edicidn genética,
administracion de ARNm, ingenieria de
nanoparticulas dirigidas y modelos in vitro
fisiolégicamente relevantes— establece un
marco integral para el desarrollo de tera-
pias génicas para la fibrosis quistica (FQ)
con potencial de aplicacidn clinica. Estos
avances representan un paso hacia la
consecucion de la restauracidon completa
y duradera de la funcidén de la proteina
CFTR, necesaria para lograr tratamientos
verdaderamente curativos parala FQ.

contintia desde la pagina 2

tran principalmente en ciudades como
Buenos Aires, La Plata, Cérdoba, Mendoza,
Rosario y Vicente Ldpez. Las personas que
viven en el norte y el sur del pais suelen
tener que recorrer largas distancias para
recibir atencién en un centro acreditado. En
estas regiones también existe un acceso
limitado a pruebas diagndsticas, como la
prueba del sudor, y a equipos multidiscipli-
narios especializados, lo que favorece diag-
ndsticos tardios y una mayor progresion
de la enfermedad.
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Para mejorar la calidad de la atencidn,
profesionales argentinos participan en
programas internacionales de formacion
con centros especializados de Estados
Unidos y Europa, donde colaboran con
equipos multidisciplinarios y fortalecen sus
competencias clinicas.

(Qué espera para el futuro de la
atencién de la FQ en Argentina?

Mi mayor esperanza es que encontremos
una cura para la fibrosis quistica y que esté
al alcance de todas las personas. Me siento

profundamente alentado por los avances
en la terapia génica y confio en que, con
perseverancia, seguiremos viendo impor-
tantes progresos y nuevos logros en el
futuro. Como profesional de la salud, ya
he sido testigo de cémo los avances en los
tratamientos han transformado la vida de
muchas personas con FQ en los dltimos
afios. Estoy comprometido a hacer todo
lo que esté a mi alcance para mejorar la
calidad de vida de las personas con fibrosis
quistica y de sus familias.



Mision de CFRI

Ser unrecurso global para
¢~ la poblacién que padece
de fibrosis quistica y
emprender la busqueda
de una Cura a travésdela
investigacion, la eHucacién,’,,,- p
la valordcién yel apoyog

Vision de CFRI
Encontrar una cura
para la fibrosis quistica
mientras se mejora
la calidad de vida de
la poblacién que
padece FQ.

Visite nuestro sitio web:
www.cfri.org
para obtener mas informacién
sobre nosotros y sobre la
fibrosis quistica. cfri@cfri.org

Por su generoso apoyo a la
Comunidad CFRI, un
agradecimiento especial a:
Vertex Pharmaceuticals,
Boehringer Ingelheim, Viatris,
AbbVie, y Sionna Therapeutics.
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Recursos en idioma espanol para la
comunidad de la fibrosis quistica

La comunidad hispana y latina con fibrosis quistica (FQ) tiene necesidades, preguntas y
preocupaciones especificas. El Instituto de Investigacién de Fibrosis Quistica (CFRI) se
compromete a apoyar a todas las personas afectadas por la FQ mediante programas y
recursos culturalmente relevantes en espafiol e inglés, acompafidandolas en cada etapa
de su proceso.

Entre los recursos en espafiol de CFRI se incluyen versiones traducidas de materiales clave
como Fibrosis quistica en la clase, Guia para adolescentes sobre la fibrosis quistica y el
Conjunto de herramientas de autodefensa. Estos recursos ayudan a personas con FQy
sus familias a desenvolverse en la escuela, el sistema de salud y sus relaciones perso-
nales. También hay informacién sobre el riesgo de cancer de colon en personas con FQ
y portadores, asi como una guia de asistencia al paciente.

Ademas, CFRI ofrece:

¢ Podcasts en audio y video en espafiol para crear conciencia sobre la FQ y abordar temas
importantes como seguros, salud mental, autoabogacia y cancer, entre otros. Para
verlos, visite: youtube.com/@cfri.cureCF/ o cfri.podbean.com/.

¢ Apoyo emocional y conexion comunitaria a través de grupos de apoyo mensuales, inclui-
do Conocimiento y Conexidn, un grupo en espafiol para la comunidad hispana y latina.

¢ Hasta seis sesiones de consejeria con un terapeuta certificado en cualquier idioma.

Vivir con FQ, o apoyar a alguien que la tiene, puede ser un desafio emocional, pero no tiene
que enfrentarse en soledad. Para mas informacion, visite: www.cfri.org/recursos-cfri-espanol.

Si desea nuevos recursos o compartir su historia como miembro de la comunidad hispana
y latina con FQ, escriba a cfri@cfri.org. Juntos podemos crear conciencia, compartir
experiencias y mejorar la calidad de vida.

Vi donoy on

CONOCIMIENTO
Y CONEXION

la comunidad virtual en espanol de FQ de CFRI!

5 TEMA

Escucha a expertos en fibrosis

@ TIEMPO

FECA

Ells‘egundo SPM hora del quistica sobre temas que van desde
miércoles de cada pacifico atencién médica hasta nutricién y
mes. bienestar mental.




