Mathilde Ballieu.

Olivier du Bus.

6ème D.


Maladie et anomalie héréditaire non liée au sexe
La mucoviscidose

La mucoviscidose est une maladie génétique grave et mortelle, héréditaire, évolutive et non contagieuse.  

Elle est fréquente en Belgique, un enfant sur 2 500 naissances.
Elle est présente dans tout le monde et c’est la maladie génétique la plus répandue en Europe. 
La mucoviscidose apparait dès la naissance mais elle n’est détectée que plus tard car elle se manifeste à des âges différents, soit à la naissance, durant l’enfance ou bien même à l’âge adulte. 
· Origine de la mucoviscidose 
La mucoviscidose est due à la mutation d’un gène appelé CFTR (Cystic fibrosis transmembrane conductance regulator). Ce gène se situe sur le chromosome 7. 
Plus de 1 200 mutations différentes ont été identifiées depuis sa découverte en 1989. 

Le gène CFTR détient l’information pour la fabrication d’une protéine, la CFTR  
Cette protéine joue un rôle essentiel dans la régulation des canaux chlore épithéliaux donc du transport du chlore à travers la membrane des cellules. 
Le dérèglement de cette protéine de 1 480 acides aminés contribue à la difformité du mucus bronchique. 

La mutation la plus courante est la délta-F-508, qui s’observe dans 70% des cas de mucoviscidose : plus de deux millions de personnes semblerait porteuses du gène de la mucoviscidose sans le savoir, ce sont donc des porteurs sains. 

A cause des mutations du gène CFTR, la protéine est soit absente, soit anormale. 
Voilà pourquoi le chlore ne peut pas traverser convenablement les membranes des cellules.

Il n’existe pas de corrélation entre le type de mutation et les manifestations cliniques de la maladie, corrélation dite génotype-phénotype. 
Mais aussi, d’autres gènes surviennent dans l’activité de la protéine CFTR défectueuse (gènes modificateurs). Il est donc impossible de prédire la gravité de la mucoviscidose à partir de la mutation identifiée.
· Transmission de cette maladie héréditaire 
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Un belge sur 20 est porteur du gène responsable. Si les deux parents sont porteurs du gène, ils transmettront probablement la maladie à leurs enfants. 

La mucoviscidose se transmet de façon autosomique récessive donc les deux parents doivent posséder le gène muté afin qu’il y ait un risque de transmission de la maladie. 
A chaque grossesse, ils ont un risque sur quatre de transmettre la mucoviscidose à leur enfant. 
Les deux parents portent une copie du gène muté (a), et une copie du gène normal (A) : ils n’ont pas la maladie, ils sont hétérozygotes. 
L’enfant a/a a repris les deux gènes mutés, de son père et de sa mère, il a donc la mucoviscidose : il est homozygote.

Les enfants A/a portent le gène muté, ils sont hétérozygotes. Ils ne présentent pas la maladie, mais ils risquent de transmettre le gène comme leurs parents. Ils sont appelés porteurs sains.

L’enfant A/A n’a pas récupéré le gène muté ni de sa mère ni de son père, il n’est donc pas malade et ne risque pas de transmettre la mucoviscidose à ses enfants. 
· Organes touchés et leurs répercussions 

La mucoviscidose provoque la production des secrétions de différents cellules de l’organisme. 

Elle touche les cellules de différents organes tels que les voies respiratoires, le tube digestif, les glandes sudorales en provoquant leurs sécrétions (mucus, sueur, …). 

Elle affecte ainsi beaucoup d’organes, principalement les poumons, les intestins, le foie et le pancréas mais elle n’affecte pas les capacités intellectuelles. 

Pour certaines malades, les poumons sont les organes les plus touchés, pour d’autres, ce sont les intestins. 

Au niveau respiratoire, le mucus produit par les cellules qui recouvrent les bronches est plus épais, abondant, visqueux, collant et déshydraté que la normal et s’écoule difficilement. Ces secrétions bronchiales collent à la paroi des bronches et s’y accumulent. La  mucoviscidose se manifeste donc par des infections respiratoires à répétition tels que des bronchites, rhinites et sinusites 
Le thorax du malade peut être déformé par les troubles de la ventilation s’ils sont chroniques et importants. 

Au niveau du tube digestif, les sécrétions abimées interagissent avec l’absorption des nutriments, causant des troubles nutritionnels car les canaux du pancréas sont obstrués par le mucus épaissi. Le pancréas dans plus de 85 % des cas. 
Le pancréas ne sécrète pas d’enzymes du suc pancréatique indispensable à la digestion des aliments et donc les protéines, et les graisses ne savent pas être délivrées dans l’intestin par le pancréas.  La malabsorption produit une diarrhée entrainant avec elle protéines, lipides, vitamines et minéraux et causant un retard staturo-pondéral. 
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Les symptômes de la maladie sont : 

· une toux chronique, persistante et qui épuise l’individu. une respiration sifflante à cause de l’obstruction des bronches ; 

· des infections pulmonaires à répétition ;  

· une expectoration constante ;

· des difficultés de transit intestinal, de digestion,, des gaz car le suc pancréatique ne sait plus arriver à l’intestin entrainant de graves perturbations de la digestion de tous les aliments mais en particulier des graisses ; 

· des selles pâteuses, malodorantes et abondantes 

· une croissance et une absorption alimentaire insuffisantes ;

· une sueur anormalement salée ;

· un risque d’occlusion intestinale ;

· peau salée ;

· crachats épais et opaques constants ;

· sinusites à répétition 

· une diarrhée mais parfois une constipation due à l’épaississement des sécrétions intestinales et par un manque d’hydratation par forte chaleur. 

· perte de poids ;

· fatigue. 
· Le traitement 
La mucoviscidose est une maladie chronique à vie. Elle doit être soignée pour que chaque individu puisse avoir une vie aussi normale que possible. 

Le traitement quotidien de la maladie est lourd. 

Il comprend des séances de kinésithérapie respiratoire souvent deux fois par jour pour empêcher l’obstruction des bronches, des séances d’aérosolthérapie afin de fluidifier les sécrétions, une prise d’antibiotiques capitale pour lutter contre les infections, des vaccinations afin de prévenir des infections, des activités sportives qui aident à tousser et à se débarrasser des sécrétions qui encombrent les poumons, une prise d’enzymes pancréatiques à chaque repas pour aider la digestion des aliments ainsi que d’une bonne alimentation et des repas for calorifiques. 
Une personne atteint de la mucoviscidose tousse et éprouve le besoin de cracher, est inconfortable sur le plan intestinal, est vulnérable au froid et à la chaleur, doit ingurgiter énormément de médicaments, a des signes de fatigue anticipés, doit faire des consultations, des examens, des hospitalisations, 
Les altérations du pancréas conduisent à une insuffisance de la sécrétion d’insuline avec l’apparition d’un diabète qui nécessite l’administration d’insuline. 

Le diabète accentue la mucoviscidose. 
Le diagnostic de la maladie se fait par le test de la sueur. Ce test calcule la quantité de sel, principalement le chlore, dans la sueur. 
Actuellement, elle reste une maladie incurable. Aucun traitement n’est capable d’en guérir. 

Mais grâce à l’amélioration des traitements et à la surveillance, la qualité de vie et la survie se sont améliorées ces dernières années. 
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