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Étapes essentielles
de la recherche dans la mucoviscidose
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Optimization of the French cystic fibrosis newborn screening programme by a centralized 
tracking process. J Med Screen. 2017 Jan 
Munck A, Delmas D, Audrézet MP, Lemonnier L, Cheillan D, Roussey M
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Les Modulateurs

Classe I: Défaut de 
synthèse (codons stop)

Classe II: synthèse 
maturation/migration/

conductance

Classe III conductance

Classe V 
synthèse

Classe IV 
conductance

Classe VI 
Recyclage



Les modulateurs chez les adultes et les adolescents

• Amélioration de la fonction 
pulmonaire

• Diminution des exacerbations
• Diminution en vraie vie sur les 

études compassionnelles de 
l’O2, VNI et NE

• Amélioration de l’état 
nutritionnel

• Diminution significative du test 
de la sueur



Les modulateurs chez l’enfant porteur 1 ou 2 DF508

• Amélioration VEMS
• Amélioration LCI
• Amélioration poids, 

BMI
• Diminution 

significative du test 
de la sueur



Mucoviscidose Nouvelles prises en charges?

• Depuis la création des CRCM en 2001: Organisation du suivi multidisciplinaire
• Dépistage néonatal 2003
• Centre Européen de recherche 2005
• Réseau ville hôpital 2010
• Télémédecine 2015-2020 généralisation du télésuivi en Nouvelle Aquitaine
• Les modulateurs:

– Classe III KALYDECO dès 6 mois
– Classe II 

• Homozygote Orkambi dès 2 ans
• 1 DF508 et toutes les autres mutations Kaftrio dès 12ans
• 1DF508/Classe I Kaftrio dès 6ans

– A Venir:
• Kaftrio tous petits
• Kaftrio deuteziva « deuxième génération »
• Classe I : Les oligonucléotides antisens/ CRISPR-cas9
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