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questionnement



d’histoire
un peu 1936: décrite  par Guido FANCONI

1989: découverte du gêne CFTR
responsable d la maladie

 2002: Depistage néonatal et  Centres de
Ressources et de Compétences de la
Mucoviscidose (CRCM) 



Démographie
environ 7800 patient(e)s recensé(e)s en 2023 



dépistages

test de GUTHRIE (dosage de la tripsine)depuis 2002 

test de la sueur 

avant : selles pestilentielles et peau salée



définitions et rappels
physiopathologiques 
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definitions

mutation du gène CFTR`

(Plus de 1900 mutations réparties en 6 classes)

maladie génétique  

CFTR=Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator



classement mutations 

Tableau d'après une présentation du Pr REIX



classement mutations 
Delta F/508 Autre

Delta F/508
83%

Autre
17%

F508del/F508del F508del/autre

autre/autre

incomplets ou Non renseigné

F508del/autre
42.2%

F508del/F508del
40.3%

autre/autre
16%

source: Registre français de la mucoviscidose - Bilan des données 2023 



physio-patho au niveau pulmonaire

déshydratation des sécrétions de surface de l’épithélium bronchique

altération de la clairance muco-ciliaire

Obstruction des voies aériennes

disfonction des canaux Cl



NORMAL



MUCO





source : EMERAA

Cercle vicieux de l’encombrement



autres signes cliniques 

digestif : insuffisance pancréatique et dysfonction hépatique cirrhose ,
trouble du transit intestinal  

(85 % des patients souffrent d’une insuffisance pancréatique responsable d’une malabsorption des graisses)

sterilité masculine+++ ( obstruction du canal déférent), féminine par
épaississement de la glaire cervicale 

diabète et déminéralisation osseuse



 PEC pré KAFTRIO
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PEC pré Kaftrio

SYMPTOMATIQUE +++

gestion sécrétions 
( aérosolthérapie, drainage)

travail thoracique
activité physique
ETP , pluridisciplinarité 

(infirmiers, nutritionniste ,...)



péparation du mucus
fluidification  des sécrétions par aérosolthérapie

Broncho
Dilatateurs 

fluidifiants séance 
drainage

corticothérapie et/ou Antibiothérapie 

timing séance:



désencombrement 



quelques
techniques

drainage autogène ELTEGOL

AFE

importance du
mouvement

inspi+ pose télé
inspiratoire

pour
encombrement

latéralisé

augmentation vs
accélération  



Voies aériennes supérieures 

souvent négligées  mais à prioriser

DRP antérograde ( mouche bébé , mouchage, etc)

lavage à haut volume ( Respimer, Rhino horn )

DRP rétrograde  DRR ( reniflement, dégagement du cavum)

éducation des parents



Aides instrumentales 
spirométrie incitative ( Voldyne, Triflo,...)

sangles 

PEP et PEP oscillantes (auto-PEP,  Gelomuc, Flutter, PEPmask)



Education

observance du TRT

hygiène et prévention ( vaccination, prophylaxie,...)

Pluridisciplinaire  ( CRCM, ...)



3-prise en charge
trithérapie ( kaftrio)

depuis 2021
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KAFTRIO

1 molécule activatrice: IVACAFTOR : aident le fonctionnement de CFTR  

2 molécules correctrices: Tezacaftor et Elexacaftor :
aident la synthèse de CFTR 

Trithérapie ( 3 molécules ) 



Optimise le fonctionnement de CFTR 

Aident à la synthèse de CFTR 

source: Pr REIX



pré-requis 

Génotype:  F508 obligatoire ( les autres sont non répondants) 

âge: 2 ans ( autorisation HAS sept 2023 sinon 6 ans)

 cadre prescription compassionnelle  par L’ANSM  en 2023( 12 ans)



quelques résultats



augmentation du VEMS ( FEV1): + 14 %
très rapide (15 Jours)

N Engl J Med 2019;381:1809-1819



diminution des exacerbations et de leurs conséquences

N Engl J Med 2019;381:1809-1819



indications de greffe sur 1 an avec la triple thérapie



Martin C et al. Respir Med and Res. 2021 

symptômes

gastro- intestinal

(après 4 mois de TRT)



Martin C et al. Respir Med and Res. 2021 

traitement



Martin C et al. Respir Med and Res. 2021 







PEC Valentin kalydéco ( ivacaftor)DEKAS( vitamines)

creon25000

trithérapie 
créon 4000



autres effets
prise pondérale

feritilité



le nouveau rôle du kiné
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3 axes 
thoracique cardio-respiratoire

pulmonaire

désencombrement

t

2 axes 



thoracique



objectifs

Cypho-scoliose 
Enroulement des épaules 
Déformations thoraciques 

Améliorer la mobilité thoracique 

Améliorer la mécanique ventilatoire 

Lutter contre les déformations: 



Prise en charge des douleurs:

 ostéo-articulaires, musculaires, tendineuses, 
ligamentaires... 

Lutter contre l’enraidissement global 



moyens:

ballon , elastibande

Gymnastique: posture , yoga , pilates

mobilité

ETC...;

place à votre imagination





idées



cardio respi



recommandations
adultes

enfants/ado

WHO guidelines on physical activity and sedentary behaviour: at a glance, 2020]



objectifs

Travailler d’endurance 

Renforcer les muscles 

Adapter l’activité physique



objectifs

accompagner la (re)prise de l’activité physique 

accompagner la (re)prise du sport

prévenir l’apparition de comorbidités ( maladies
non transmissible)



moyens

travail aérobie

renforcement musculaire

circuit training , HIIT, 

TABATA

place à votre imagination





moyens



ne pas oublier

rôle de l’éducation du patient

la notion de plaisir doit être centrale

prévenir les risques de blessures 

Hydratation et alimentation en conséquence



beaucoup d’avantages...

...mais pas que

Limites du Kaftrio et ouvertures
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exacerbations

moins présentes mais pas totalement supprimées:

savoir les reconnaître 



Définition de l’exacerbation bronchique

Survenue d’un épisode aigu de détérioration clinique au cours
d’un état stable et sur une durée >48h-72h

3 de l’un de ces 7 critères
1. Modification de la toux

2. Modification de l’expectoration (volume et aspect)

3. Diminution de la tolérance à l’effort (essoufflement)

4. Perte de poids et diminution de l’appétit

5. Fièvre (≥ 38°C)

6. Hémoptysie

7. Altération de la fonction respiratoire (VEMS) (Ø indispensable)



effets indésirables

Cancer digestif : coloscopie : 40 ans (30 ans si transplanté) 

Diabète 

Ostéoporose 

Surpoids/obésité 

Pathologies cardiovasculaires 

Comorbidités liées au vieillissement 



effets indésirables 2/2

dépression

perte du statut de malade

hyperactivité chez les enfants

grossesses non volontaires



autres précautions
ne pas les oublier les non répondants ( 17 %)

perte de  compétences soignants ( CRCM, cure IV, MK, etc...

manque de recul ( TRT très récent)



BDK 

importance du BDK pour indentifier les

besoins du patient 

et fixer les objectifs



Conclusion
la trithérapie est un bouleversement pour les patients et les

soignants.

Avec toutes ces avancées extrêmement rapides
tâchons de rester compétents pour les patients

qui en ont besoin et de les accompagner.

avancer avec les patients au cas par cas 

Remise en question du rôle du MK libéral



“Les espèces qui survivent ne sont pas les

espèces les plus fortes, ni les plus

intelligentes, mais celles qui s’adaptent

le mieux aux changements.”
Charles Darwin

http://evene.lefigaro.fr/citation/especes-survivent-especes-fortes-intelligentes-adaptent-mieux-c-24632.php
http://evene.lefigaro.fr/citation/especes-survivent-especes-fortes-intelligentes-adaptent-mieux-c-24632.php
http://evene.lefigaro.fr/citation/especes-survivent-especes-fortes-intelligentes-adaptent-mieux-c-24632.php
http://evene.lefigaro.fr/citation/especes-survivent-especes-fortes-intelligentes-adaptent-mieux-c-24632.php




Merci pour votre attention



Hugo BIRCKEL
Rodolphe KEIM

AKCR 24 MARS 2025

Merci pour votre attention !
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