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Une maladie génétique rare (env 1 naissance / 2000 à 4000) 
~35’000 patients en Europe 
Manifestations cliniques multiples 

Mucoviscidose - Définition 
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 Le gène CFTR code pour la protéine CFTR 

 
La protéine CFTR régule le transport du chlore 

 
La  mucoviscidose est causée par une protéine CFTR 
dysfonctionnelle 
 
 

La dysfonction du CFTR 
(Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator) 
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Different gene mutations result in CFTR Channel Dysfunction1-3 

Dysfonction du CFTR 
et mutations génétiques 

 
 
 



Les phénotypes de la mucoviscidose 



Survie actuelle des patients souffrant de 
mucoviscidose 
 
 

 

A contemporary survival analysis of individuals with cystic fibrosis: a cohort Study.  
Anne L. Stephenson, Shawn D. Aaron, G.A. Whitmore Sanja Stanojevic,  

Eur Respir J, March 2015; 45: 670–679 

Nouveaux antibiotiques inhalés (colistine, tobramycine) 
Eradication de Pseudomonas aeruginosa 
Mucolytiques (DNAse) 
Transplantation pulmonaire 
Recherche active des complications  
Nouveaux médicaments (Modulateurs/potentiateur du CFTR) 

Dépistage des nouveaux nés 
Centres de compétence  

 



Canadian CF 
Registry 



Age médian de survie de 1990 à 2010 

A contemporary survival analysis of individuals with cystic fibrosis: a cohort Study.  
Anne L. Stephenson, Shawn D. Aaron, G.A. Whitmore Sanja Stanojevic,  

Eur Respir J, March 2015; 45: 670–679 
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Espérance de vie des patients CF 
Age médian au décès augmente 
-Meilleure nutrition 
-Meilleure fonction pulmonaire 
-Burckholderia Cepacia Complex ↓ 
 
 

Facteurs pronostiques favorables 
-Peu ou pas d’exacerbation 
-BMI normal 
-Sexe masculin 
-Génotype non DeltaF508/DeltaF508 
 
 
  

A contemporary survival analysis of individuals with cystic fibrosis: a cohort Study.  
Anne L. Stephenson, Shawn D. Aaron, G.A. Whitmore Sanja Stanojevic,  

Eur Respir J, March 2015; 45: 670–679 



Future trends in cystic fibrosis demography in 34 European countries 
Pierre-Régis Burgel, Gil Bellis, Hanne V. Olesen, Laura Viviani, Anna Zolin, Francesco Blasi and J. Stuart Elborn, ERJ, july 2015 

Mucoviscidose:  
Prévisions épidémiologiques pour l’Europe  

 
 

 

4 catéories de pays 
Q: Registre de qualité [>4 ans & >85%] 
G: GNI per capita [23’000 Euros] 
 
A (Q+G+)  
Belgium, Czech Republic, Denmark, France, UK and the Netherlands 
 

B (Q+G-) 
Germany, Hungary, Ireland, Israel, Latvia, Moldova, Serbia, Sweden, Slovenia and Slovakia 
 

C (Q- H+) 
Austria, Switzerland, Cyprus, Spain, Finland, Greece, Italy, Luxemburg, Malta and Portugal 
 

D (Q-H-) 
Bulgaria, Belarus, Estonia, Lithuania, Poland, Romania, Russian Federation, Ukraine 



No data for CH. Mean of EU 



Prévalence 2010 et 2025 de la 
mucoviscidose  en Europe 



   +20.0%   +77.9%              + 34.6% 

Mucoviscidose- Prévisions pour la 
Suisse 



Epidémiologie - Discussion 
 
 
Augmentation importante de la prévalence: 
+ 77% c/o adultes in CH from 280 (2010)à 500 (2025) 
 
Effet du dépistage néonatal: 
Augmentation de l’incidence? 
Diminution de l’incidence par le screening des porteurs sains? 
 
 



Pierre-Olivier Bridevaux  
Anne Mornand 
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Different gene mutations result in CFTR Channel Dysfunction1-3 

Dysfonction du CFTR 
mutations génétiques et nouveaux traitements 

(ivacaftor et ivacaftor/lumacaftor) 
 
 
 



G551D / --  5% des patients avec mucoviscidose  



Dysfonction du CFTR 
mutations génétiques et nouveaux traitement 

(ivacaftor et ivacaftor/lumacaftor) 
 
 
 

G551D sur une au moins des allèles 
Ivacaftor Maintien du CFTR fonctionnel 

161 adultes  ≥ 12 ans avec FEV1 entre 40-90% de la valeur prédite 

Age moyen 26 ans  (range: 12-53) 
FEV1 moyen 64% vp  (range: 32-98%) 

Screening + 
Randomization (1:1) 

Or  

2-year follow-up 

Ivacaftora 150 mg q12h 

Open-label 

Placebo Placebo 

Day −35 −14 0 48 Week 24 

Ivacaftora  
150 mg q12h 

Ivacaftora  
150 mg q12h 

Primary Analysis 

1. Ramsey BW et al. N Engl J Med. 2011;365:1663-1672. 



1. Ramsey BW et al. N Engl J Med. 2011;365:1663-1672. 
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Different gene mutations result in CFTR Channel Dysfunction1-3 

Dysfonction du CFTR 
mutations génétiques et nouveaux traitements 

(ivacaftor et ivacaftor/lumacaftor) 
 
 
 



DeltaF508 / DeltaF508 45% des patients avec mucoviscidose  

Wainright et al N Engl J Med. 2015 



Wainright et al N Engl J Med. 2015 

DeltaF508/DeltaF508  (ivacaftor/lumacaftor) 



Wainright et al N Engl J Med. 2015 

DeltaF508/DeltaF508  (ivacaftor/lumacaftor) 



Mucoviscidose – conclusions  
 
 

Survie nettement améliorée  
 
Augmentation importante de la prévalence en 
particulier chez l’adulte 
 
Nouvelles possibilités thérapeutique (CFTR 
modulateur et potentiateur) 
 
 
 



Canadian CF 
Registry 
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