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Checos'e ecomesi cura la fibrosi cistica

Lo specialista

Una proteina difettosa
rende le secrezioni
dense e compromette
polmoni e pancreas

i fibrosi cistica si sente parlare spesso,
ma pochi sanno davvero che cosa com-
porti questa malattia genetica che fino
a 50-60 anni fa non lasciava scampo a
chi ne era affetto: 'aspettativa di vita infatti era
limitata alla primissima infanzia nella maggior
parte dei casi. «Oggi le cose sono molto mi-
gliorate: i pazienti in buona parte raggiungono
l'eta adulta, tende ad aumentare il numero di
quelli che entrano nell'eta matura e in generale
vivono meglio, pur dovendo passare, anche
quando le cose vanno bene, gran parte del loro
tempo per curarsi — segnala Graziella Borgo,
pediatra e genetista, vicedirettore scientifico
della Fondazione per la ricerca sulla fibrosi
cistica—. Questa ¢ la ragione per cui la ricerca
scientifica punta alla scoperta di farmaci inno-
vativi e il momento pare molto promettente».

A che cosa ¢ dovuta la fibrosi cistica?

«Alla base di questa malattia c’é un‘alterazio-
ne del gene Cftr (Cystic fibrosis transmembra-
ne conductance regulator), responsabile della
produzione di una proteina, la cui funzione,
normalmente, é quella di trasportare il cloro e
regolare gli scambi di acqua e sali, tra I'interno
e 'esterno delle cellule. Se questa proteina &
mutata, come accade nei malati di fibrosi cisti-
ca, il sistema di trasporto € alterato e il risulta-
to é la produzione di secrezioni “disidratate™: il
sudore é povero di acqua e molto ricco in sodio
e cloro, il muco ¢ denso e vischioso e tende a
ostruire i dotti in cui viene a trovarsi, soprat-
tutto in polmoni e pancreas».

Quali sono i problemi che crea?

«La presenza di un muco molto denso a
livello dei bronchi ne favorisce l'ostruzione,
che favorisce I'impianto di microbi e le infezio-
ni delle vie respiratorie. Nel pancreas, invece,
si possono ostruire i condotti che riversano
nell'intestino gli enzimi che servono per dige-
rire i cibi, con, per esempio, conseguente diffi-
colta ad assimilare gli alimenti e quindi di cre-
scita. Sostanzialmente, pero € il danno del
polmone che mette a rischio la vita di chi sof-
fre di fibrosi cistica. Le cisti (come suggerisce
il nome) si formano perché c’é¢ un accumulo di
muco e la fibrosi ¢ la reazione del tessuto del
polmone alle cisti e all'infiammazione-infezio-
ne».

Come si puo curare?

«A 0ggi non esistono cure risolutive, ma la
ricerca € in una fase di estremo interesse. In-
fatti si stanno sperimentando farmaci che mi-
rano a correggere o potenziare la proteina Cftr
difettosa e quindi possono modificare radical-

mente il decorso della malattia. Per una picco-
la quota di malati sono gia a disposizione, per
tutti gli altri si stanno cercando. La nostra Fon-
dazione é molto impegnata su questo fronte,
in particolare per i malati che hanno la muta-
zione genetica pit diffusa (progetto Task Force
per Fibrosi Cistica, condotto da Istituto Gaslini
e Istituto Italiano Tecnologia di Genova)».
isono i capisaldi della terapia?

«E fondamentale che la fibrosi cistica venga
curata presso centri specialistici in grado di
offrire un'assistenza multidisciplinare. Il prin-
cipale obiettivo delle terapie dirette ai sintomi
¢ quello di contrastare I'evoluzione della ma-
lattia polmonare, per la quale servono la fisio-
terapia respiratoria e il trattamento mirato con
antibiotici nei confronti dei germi isolati dalle
secrezioni bronchiali. Occorre poi correggere
l'insufficienza pancreatica e mantenere un
buon stato nutrizionale attraverso la sommini-
strazione di enzimi pancreatici, una dieta equi-
librata, ipercalorica, ricca di sali; infine la tera-
pia medica e /o chirurgica della complicanze».

Antonella Sparvoli
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La fibresi cistica é la pili comune tra le malattie genetiche gravi e provoca alterazione di densita, idratazione
e fluidita delle secrezioni di molti organi che progressivamente vengono danneggiati

COME SI TRASMETTE

Lafibrosi cistica si manifesta quando un bambina eredita due geni
Cftr difettosi*, uno dal padre e I'altro dalla madre. | genitori non

LE MANIFESTAZIONI

MNei soggetti con fibrosi cistica viene prodotta una proteina Cir
difettosa o non viene prodotta affatto. La conseguenza

Graznélla

Borgo hanno sintomi della malattia e vengono definiti portatori sani é che a secrezioni risultano povere d'acqua e quindi piu dense
Pediatra . ‘ e poco scarrevoli, A risentire sono soprattutto 'apparato

e genetista, Padre Madre GeneCftrnormale @  Fespiratorio e quello digestivo

icedirattore portatore portatrice  cono Cir mutato

scientifico 5ano sana » APPARATO RESPIRATORIO

Fondazione per
laricerca sulla
fibrosi cistica

] Il muco tende a ristagnare
nei bronchie nei polmani, favorendo
_una serie di disturbi fing
all'nsufficienza respiratoria

Tosse ticorrente con muco denso @
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In Italia oggi la diaﬁgnosi sl fa soprattutto in base a procedure di screening neonatale che permettono di riconoscere la malattia molto precocemente, awiando

Cos| cure econtrol

| tempestivi a beneficio dei malati

Screening neonatale
~ Nellamaggior parte delle r%gioni italiane tutti | neonati vengono sottoposti nel primi giori divita a un test
| discreening su una goccia di sangue. Se il risultato @ positivo (sospetto dimalattia), Il passo successivo  fare
' sullo stesso campiorie [indagine genetica per la ricerca delle mutazioni del gene Cftr, Se e presente anche
una sola mutazione gel gene {chie malato ne ha 2), 1l bambino viene richiamato dopo un mese per essere —
sottopostoal test del sudore per confermare o escludere in modo definitivo fla malattia f \
Test del sudore '
Serve per misurare la concentrazione di sale nel sudore: una concentrazione oltre una determinata soglia nalieve corente lsudareviene
diagnostica la malattia e{'étrn}:laf w'enfhusaéﬂ recuperaio
. = BT VEICOIATE aLla pene Conunggarza
Test di secondo livello Farmaﬂ' chesrfmoiéjana eanﬂhk%gro
- Quando permane Un dubbio dopo ['esecuzione del test del sudore st possono eseguire esami genefici lasudorazione pefgﬂ%”{gﬁgﬁg”m
| pillapprofonditi per giungerea Una diagnosi di certezza )
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LE CURE
Fisioterapia e riabilitazione
respiratoria

Serve per rimuovere

dalle vierespiratorie

il muco che le ostruisce

e favorisce le infezioni,

Per facilitarne a rimozione
eimportante che i bambini
facclano una vita attiva
esidedichinoanche

allo sport

I 49

1ogni25

Aerosolterapia

Eindicata per fluidificare

il muco, dilatare i bronchi
o somministrare antibiotici
in caso diinfezioni
respiratorie

(liitafiani portatori sani di fibrosi cistica

Antibiotici

Servono per controllare
leinfezionia cuii malati
sono piti soggetti. Occorre
instaurare trattamenti
antibiotic mirati

(in base ai batteri isolati
nel muco). Questi farmaci
POSSONo essere
somministrati per bocca,
tramite aerosol come
lerapiacontinua

0 per via venosaa dll

Ogni regione italiana dispone di unCentro specializzato perla cura della malattia che richiede un approccio multidisciplinare.,
| cardinr del trattamento sono i seguenti

Nutrizione

| malati devono avere

un‘alimentazione

ipercalorica,

particolarmentericca

digrassi, e assumere enzimi

Bgncreatm a0gni pasto.
ercontrastarela perdita

di sali pud rendersi

necessaria

I3 supplementazione di sale.

Inoltre in alcuni casi @ utile
anche lintegrazione

con vitamine liposolubili
(ADEK)

Altre terapie

Per gestire le complicanze
Si pUO confare su numerose
altre terapie, Siva dall'uso
di cortisonici a cicli

F_er contrastare
‘inflammazione polmonare
alle iniezioni diinsulina

in casodidiabete.

Quando i palmoni sona
molte compromessi,

il trapianto di polmoni
offrela possinllita
diallungare [aspettativa
divita
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