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Données épidémiologiques

=| 6000 patients

=1 enfant sur 2 a 3000
naissances (300-400 NN/an)

Nb de malades pour 100.000 habitants
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Maladie génétique
la plus fréquente en
France

Porteurs sains (1/25)

Sujet sain Sujet atteint

2&3 4
Porteurs sains

Transmission autosomique réecessive

Découverte du gene CF

AChromosome 7
K7 exons et zones introniques
A+/-2000 mutations :

LC Tsui, Science 1985



Gene CF code pour un canal anionique
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-régulé par AMP Cyclique
-échange entre cellule et environnement
-Cl, Bicar,l, Br, Thiocyanate

-favori se s®cr ®t i on didde & Geience 1989
Kerem B, Science 1989

Rommens JM, Science 1989
Zielinski J, Genomics, 1991



Modi fi1 cati on
sécrétions

-plus épaisses
-plus acides
-réduction des défenses anti-infectieuses



Atteinte multi-organe

Peau

Sueur riche en chlorure de
sodium

Déshydratation

Poumon
Obstruction bronchique
Infection, inflammation

Bronchect as

Foie
Cirrhose bliliaire, lithiase

Pancréas
|.Pancréatique externe
Pancréatite
Diabéete

Tube digestif
lleus méconial

SOID

Appareil génital
Agénésie bilatérale des
canaux déférents

Hypofertilité féminine

ORL
Polypose mucocele
sinusite, agénésie sinus
frontaux




Maladie qui ne se voit pas ?!!



Manifestations cliniques

1- Atteinte respiratoire

-principale cause de morbidité et de
mortalité

-DDB et infection bronchique chronique a

des germes variés: Staphylocoque doré,
Pseudomonas aéruginosa (Pyocyanique),
C®pacia, Achromobacter, aspergillus, &

-poussées de surinfection bronchique ou
exacerbation




La colonisation bactérienne bronchique varie
en fonction de l'age

Pourcentage de patients
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Classes d'age (années)

&—== Burkholderia cepacia Haemophilus influenzae
v+ Psgudomonas aeruginosa s==== Gtaphylococcus meti R

&4 Staphylococcus meti S == Stenotrophomonas maltophilia
Registre frangats de la mucoviscidose 2012

-ECBC +++ base Tt
-impact négatif du
P.aeruginosa et autre BGN
sur VEMS



Manifestations cliniques

1- Atteinte respiratoire

- principale cause de morbidité et de
mortalité

-DDB et infection bronchique chronique a

des germes variés: Staphylocoque doré,
Pseudomonas aéruginosa (Pyocyanique),

C®pacia, Achromobacter

-pousseées de surinfection bronchique

-complications : hémoptysies,
pneumothorax

-®volution vers | 0i
[mesure reguliere du souffle (VEMS)]
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Evolution de la fonction respiratoire (VEMS)
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Registre frangais de la mucomscidose 2014



Traitements a visée respiratoire

- kinésithérapie respiratoire quotidienne
- antibiotiques (aérosols, per os, cures 1V)
-rhDNase (pulmozyme®), serum salé hypertonique
- bronchodilatateurs

- azithromycine

- oxygénothérapie, VNI

- transplantation pulmonaire




Manifestations cliniques

2- Atteinte digestive

- iléus méconial, SOID

- insuffisance pancreéatique exocrine (85 %)
- pancreatite aigué (si suffisance pancreatique)

- cirrhose hépatique (7%)

- reflux gastro-oesophagien

-diabéte



http://fr.maieutapedia.org/wiki/Image:pancreas+coupe1289570279.jpg
http://fr.maieutapedia.org/wiki/Image:pancreas+coupe1289570279.jpg

%
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patients atteints

Pourcentages par rapport a I'effectif de chaque classe d'age.

Pourcentage de patients
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=—=—= Complications dégénératives du diabéte
= Diabéte non traité par insuline
et Diabete total (traité ou non par insuline)
“—<—= Diabeéte traité par insuine

?

Classes d'age (années)
Registre frangais de la mucoviscidose 2014
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Manifestations cliniques

2- Atteinte digestive

- iléus méconial, SOID

- insuffisance pancreéatique exocrine (85 %)
- pancreatite aigué (si suffisance pancreatique)

- cirrhose hépatique (7%)

- reflux gastro-oesophagien
-diabéte

-Troubles nutritionnels



http://fr.maieutapedia.org/wiki/Image:pancreas+coupe1289570279.jpg
http://fr.maieutapedia.org/wiki/Image:pancreas+coupe1289570279.jpg

Indice de masse corporelle des patients de 20 a 40 ans
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Correlation IMC et VEMS pour les patients de 20 a 40 ans
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Traitements a visée digestive et nutritionnelle

- enzymes pancréatiques

- régime hypercalorique normo-lipidique (120%
des AQR)

- suppléments diététigues

- nutrition entérale (sonde gastrique,
gastrostomie)

- Vitamines ADEK, calcium

- acide ursodesoxycholique si atteinte hépatique
- traitement du diabéte (cf!)




Manifestations cliniques

3- Autres manifestations cliniques

Pourcentages par rapport a I'effectif de chaque classe d'age.

Pourcentage de patients

18

16+

121

104

=== Arthropathie

Cancer

Dépression (évaluée et suivie)
== |ncontinence urinaire

14{ === Insuffisance rénale terminale

=t Pathologie osseuse
€—8—® Surdité / Hypoacousie

T
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Classes d'age (années)
Registre frangass de la mucoviscidose 2014



Une prise en charge
meédicale et parameédicale lourde

= Consultation trimestrielle au CRCM (hors exacerbations)
= Pathologie prise enchargeal 0 0 %

Docteur Dupont

Mlle V., 20 ans

- supplémentation en sel

- supplémentation en vitamines A, D, E

- Créon (enzymes pancréatiques) avant chaque repas

- apports alimentaires suffisants (120% des AQR environ)
- traitement du reflux gastro - oesophagien

- Pulmozyme (fluidifiant) 1 aérosol/jour

- Symbicort ou Seretide

- Zithromax

- Tobi ou Colimycine (antibiotique inhal€)

ddanti biotiqgue IV pendant

Siexacerbation de | i nfection pul monrn
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Carte de soins et d"urgence
Gmergancy Healtheore Cond

Mucoviscidose
Cystic fibrosis

ns | e cadre

E Prise médicamenteuse
complétée parles séances
quotidiennes de kinésithérapie
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CRCM : structure de prise en charge globale de la
maladie

Dépistage néonatal systématique depuis 2002 (France) :
TIR, test de | a sueur, e

|

Centre de Ressources et de Compeétences de la Mucoviscidose

(CRCM)
= centre pluridisciplinaire (Directive DHOS,circ 501, 2001)
tr s souvent | ocalis® au sein de

Infirmiere*

Médecins* Kinésithérapeute*

Diététicien Psychologue Assistante sociale

Généticien

Bactériologiste

Spécialistes ad hoc

En France : 49 CRCM (21 pédiatriques, 12 adultes, 16 mixtes)

Structuration encouragée par les associations de patients



Meéediane de survie predite a 39,3 ans

Median Predicted Survival Age, 1986-2014 In 5-Year Increments
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