
Int
rod

uct
ion

: La
 mu

cov
isci

dos
e es

t la
 plu

s fr
équ

ent
e de

s m
ala

dies
 au

tos
om

iqu
es r

éce
ssiv

es g
rav

es a
ffec

tan
t la

pop
ula

tion
 cau

cas
ienn

e, a
vec

 un
e in

cide
nce

 en 
Fra

nce
 à u

n ca
s po

ur 4
500

 na
issa

nce
s. C

ette
 aff

ect
ion

 est
due

 à d
es m

uta
tion

s du
 gèn

e CF
TR 

(cys
ticf

ibro
sis

tran
sme

mb
ran

eco
ndu

cta
nce

 reg
ula

tor)
, sit

ué s
ur l

e
bra

s lo
ng 

du 
chr

om
oso

me
 7, c

oda
nt u

ne p
roté

ine 
tran

sme
mb

ran
aire

 int
erv

ena
nt d

ans
 la r

égu
lati

on 
du

tran
spo

rt t
ran

sép
ithé

lial
des

 ion
s ch

loru
re (

Cl–
) 

Ma
tér

iels
 et 

mé
tho

des
: il s

’agi
t de

 l’en
fan

t M
.YAC

INE
 âg

é de
 10a

ns i
ssu

 d’u
n m

aria
ge c

ons
ang

uin
 2em

e de
gré

 , hy
pot

rop
he

aux
 ATC

Ds
fam

iliau
x: d

eux
 déc

ès d
ans

 la f
ratr

ie  ,
 au

x AT
CDs

per
son

nels
 ; pl

usie
urs

 ho
spit

alis
atio

ns à
 l’ag

ede
 la p

etit
e 

enf
anc

e po
ur l

a P
EC 

d’un
e dé

shy
dra

tati
on 

sur
 des

 dia
rrhé

es ,
 et 

plu
sieu

rs c
ons

ulta
tion

s en
 am

bul
ato

ires
 po

ur l
a P

EC 
d’un

e 
tou

x ch
ron

iqu
e

Rés
ulta

ts :
 hip

poc
rati

sme
 dig

ital
 , rh

ino
rrhé

ech
ron

iqu
e ,a

usc
ulta

tion
 pu

lmo
nai

re :
sibi

lan
sdi

ffus
 , Sa

O2:
90%

 
TDM

 tho
rac

iqu
e : M

ulti
ples

 foy
ers 

de d
ilat

atio
n b

ron
chiq

ue c
ylin

driq
ue 

AS
TH

ME
 MA

L C
ON

TR
ÔL

E ;
 PO

UR
QU

OI 
  PA

S U
NE

  M
UC

OV
ISC

IDO
SE

!
MT

 TE
RC

HA
 , A

 De
him

i, D
j B

enc
hou

la,
 B B

iou
d 

Pol
e pé

dia
triq

ue C
HU

 Se
tif

TDM
 tho

rac
iqu

e : M
ulti

ples
 foy

ers 
de d

ilat
atio

n b
ron

chiq
ue c

ylin
driq

ue 
Deu

x te
sts 

de l
a su

eur
s : p

osit
ifs

ECB
C: P

seu
dom

ona
sae

rug
ino

sa
Dis

cus
sio

n: L
e te

st d
e la

 sue
ur d

ans
 la m

uco
visc

ido
se e

st  l
’exa

me
n co

mp
lém

ent
aire

 de 
réfé

ren
ce, 

vali
dé p

ar l
a m

ise 
en 

évid
enc

e de
 deu

x m
uta

tion
s pa

tho
gèn

es, 
pou

r la
 con

firm
atio

n d
iag

nos
tiqu

e. L
a p

rise
 en 

cha
rge

 est
 mu

ltid
isci

plin
aire

.
Elle

 rep
ose

 ava
nt t

out
 sur

 un
e ki

nés
ithé

rap
ie r

esp
irat

oire
 qu

otid
ienn

e et
 le t

rait
em

ent
 des

 sur
infe

ctio
ns

bro
nch

opu
lmo

nai
res,

 ain
si q

ue s
ur d

es r
eco

mm
and

atio
ns n

utri
tion

nell
es a

vec
 rec

our
s au

x ex
trai

ts p
anc

réa
tiqu

es.
Le p

ron
ost

ic, e
nco

re t
rès 

péj
ora

tif, 
est 

sus
cep

tibl
e d’

être
 mo

difi
é pa

r l’a
vèn

em
ent

 des
 thé

rap
ies

pro
téiq

ues
 ou

 d’é
diti

on 
d’ac

ide 
ribo

nuc
léiq

ue o
u d

e gè
ne.

 D’o
ù l’i

nte
ret

d’un
 dia

gno
stic

 pré
coc

e
con

clu
sio

n : 
La m

uco
visc

ido
se e

st u
ne 

des
 ma

lad
ies 

gén
étiq

ues
 où

 la m
orta

lité
 a le

 plu
s di

min
ué 

ces
 de

rniè
res 

ann
ées

. Ce
la 

est 
en 

gra
nde

 pa
rtie

 dû
 à u

ne 
am

élio
rati

on 
de 

la p
rise

 en
 cha

rge
 sym

pto
ma

tiqu
e. L

es t
hér

api
es à

 la b
ase

 mê
me

 de
 

l’an
om

alie
, te

lles
 les

 thé
rap

ies 
pro

téiq
ues

, tra
cen

t un
 no

uve
l ax

e th
éra

peu
tiqu

e p
erso

nna
lisé

 en
 fon

ctio
n d

e la
 mu

tati
on 

du 
pat

ien
t et

 réa
lise

nt u
n p

rog
rès 

con
sidé

rab
le.

Réf
ére

nce
s :©

 201
9 El

sev
ier 

Ma
sso

n SA
S. T

ous
 dro

its r
ése

rvé
s. 

200
2 Ed

itio
ns S

cien
tifiq

ues
 et 

Mé
dica

les 
Else

vier
 SA

S. T
ous

 dro
its r

ése
rvé

s. 
14èm

es 
Jou

rné
es P

édi
atri

que
s d

e Sé
tif  

      
      

      
      

      
      

      
     0

6-0
7m

ai 2
022


