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INTRODUCTION 

 

La mucoviscidose est une maladie génétique autosomique récessive. Les 

deux parents de l’enfant doivent porter le gène pour que la maladie soit transmise et 

puisse se déclarer. Il s’agit d’une maladie considérée comme rare et possiblement 

létale. Le gène impliqué dans cette pathologie est le gène CFTR (Cystic Fibrosis 

Transmembrane Conductance Regulator) codant une protéine, qui correspond à un 

canal CFTR qui va ainsi permettre des échanges ioniques au niveau cellulaire. 

L’atteinte de ce canal CFTR via des mutations ou délétions du gène CFTR va induire 

un défaut d’ouverture de ce canal ou un défaut de migration de la protéine à la 

membrane et donc, une perturbation du flux d’ions. Ceci va entraîner une 

déshydratation du mucus à l’origine de la formation d’un bouchon muqueux 

notamment. Ce phénomène va surtout induire des problèmes respiratoires. Cette 

maladie peut également présenter des affections multi-organiques et atteindre les 

voies digestives et génitales.  

  

La mucoviscidose est aujourd’hui assez connue du grand public notamment grâce au 

gagnant de la quatrième saison de la Star Academy, Grégory Lemarchal. Cette 

émission étant la plupart du temps en direct live, les téléspectateurs ont pu se rendre 

compte de l’impact de la maladie sur le quotidien.   

  

La mucoviscidose est diagnostiquée dès le plus jeune âge et celle-ci peut faire 

basculer la vie des patients et de leurs parents. C’est pourquoi cette thèse sera 

principalement consacrée à ces enfants qui se battent au quotidien. Nous allons 

donc aborder deux parties dans cette thèse en commençant par l’histoire de cette 

maladie, l’épidémiologie, la génétique, le dépistage et le diagnostic puis les multiples 

symptômes de cette pathologie. Nous aborderons ensuite les traitements dont 

certains offrent des perspectives très prometteuses pour l’avenir des jeunes patients 

ainsi que les bilans, suivis et surveillances nécessaires, et enfin les règles 

hygiéno-diététiques afin de faciliter le quotidien et l’évolution possible à l’âge adulte. 
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Nous aborderons également la place prédominante des parents et des aidants et le 

rôle du pharmacien d’officine qui trouve logiquement sa place dans le parcours de 

soins de ces enfants.  
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Partie 1 : La mucoviscidose chez l’enfant  

A.​ Historique  

1.​ Evolution de la description de la maladie (1) (2) 

Au moyen-âge, on commence à remarquer que certains bébés possèdent une 

sueur salée et que ce phénomène était associé à une mort précoce et fut appelé “la 

maladie du baiser salé”. Un vieil adage disait : “Malheur à l’enfant chez qui un baiser 

sur le front a un goût salé, il est ensorcelé et doit bientôt mourir”.  

Durant le XXe siècle, un lien entre maladie pulmonaire, diarrhées et atteintes 

pancréatiques a été mis en évidence. On remarque aussi que ces affections ne sont 

pas isolées dans une même famille.  

En 1936, un pédiatre suisse, Guido Fanconi, commence à décrire de manière 

scientifique, et pour la première fois, la fibrose kystique du pancréas. En réalisant 

des autopsies sur des nourrissons, Dorothy Hansine Andersen décrit ensuite cette 

pathologie comme touchant les organes de la digestion. 

En 1943, Sydney Farber énonce pour la première fois le mot “mucoviscidose”. En 

effet, ce mot est composé de “mucus” et de “visqueux”. Par ailleurs, il en conclut que 

la localisation ne s’arrête pas aux organes de la digestion. 

En 1953, Paul di Sant’Agnese s’intéresse aux anomalies électrolytiques. Ce qui 

aboutit en 1959 à la découverte du test de la sueur. Lewis Gibson réalise des tests 

diagnostiques sur des nourrissons enveloppés pour leur faire produire de la sueur 

qui est ensuite imprégnée sur des papiers buvards pour l’analyse des électrolytes. 

En 1981, Michael Knowles découvre que les glandes sudoripares n’expulsent pas le 

chlore et qu’en conséquence la sueur salée est due à une mauvaise réabsorption du 

chlore.  

En 1989, Lap-Chee Tsui réalise des analyses génétiques et identifie le long bras du 

chromosome 7 qui code un canal chlore, le canal CFTR.  
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Depuis 2002, un dépistage néonatal est devenu systématique dès le troisième jour 

de vie du nourrisson ce qui facilite la prise en charge des nouveau-nés atteints de la 

mucoviscidose. Il s’agit du test de Guthrie que nous aborderons en détail dans une 

prochaine partie. 

2.​ Évolution de la qualité de vie du patient 

La mucoviscidose est une maladie qui impacte de manière concrète le 

quotidien des personnes atteintes. En effet, elle touche de multiples organes, ce qui 

engendre une nécessité de soins au quotidien. Lors de la venue des patients experts 

mucoviscidose à la faculté de pharmacie, l’une d’entre elles nous a confié que : 

“vivre avec la mucoviscidose c’était vivre à 20-25 ans dans un corps d’une personne 

de 90 ans.” C’est une phrase qui a marqué les esprits. Cela s’explique par des nuits 

difficiles notamment dues aux problèmes respiratoires et à l’accumulation de mucus. 

Chaque petite étape du quotidien devient une épreuve, comme monter des escaliers. 

La vie doit s’organiser autour des rendez-vous médicaux, des séjours à l’hôpital 

lorsque la maladie prend le dessus, et des périodes de répit qui ne durent jamais.  

Le patient et sa famille sont confrontés à la dégradation de l’état général et à 

l’évolution de la maladie. Comme nous l’avons évoqué précédemment, le diagnostic 

est systématique uniquement depuis 2002. Ainsi, avant cette date, la maladie était 

déclarée tardivement. Elle représente pourtant un bouleversement et nécessite un 

suivi rapproché pour pouvoir appréhender ce nouveau quotidien tant pour le patient 

que pour son entourage. De plus, il faut considérer cette prise en charge dans la 

globalité tant sur le point social avec l’image et la confiance en soi que sur le point 

médical. Une autre dimension est à prendre en compte, il s’agit de la dimension 

scolaire et professionnelle. Une adaptation en ce qui concerne l’école et le travail est 

nécessaire. Le personnel encadrant les enfants doit être formé et surtout doit être au 

courant de la conduite à tenir et du comportement à avoir envers ces enfants 

malades. 

La qualité ainsi que l’espérance de vie se sont nettement améliorées depuis 

plusieurs années. Les patients vivent mieux et plus longtemps. Par exemple, l'Indice 

de Masse Corporelle (IMC) s’améliore. Ces patients sortent de la dénutrition du fait 
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des supplémentations en enzymes pancréatiques notamment (3). Ils ne sont plus 

sous-alimentés et cela exerce une influence positive sur la fonction pulmonaire.  

Construire une vie de famille, avoir un emploi, faire des études ne sont plus 

incompatibles avec la maladie. L’amélioration des soins, le développement de 

nouveaux traitements et la recherche permanente pour connaître au mieux cette 

pathologie permettent d’améliorer la qualité de vie de ces patients même s’il reste 

encore beaucoup à faire. 

3.​ Evolution de la prise en charge de la maladie 

Comme la plupart des maladies, la prise en charge médicamenteuse évolue 

en fonction des connaissances de la physiopathologie. Lorsqu’aucun médecin ou 

scientifique n’avait posé un nom sur cette atteinte, on pensait qu’il s’agissait d’un 

déficit en vitamine A (1). Puis, des injections intramusculaires de pénicilline ont 

complété la prise en charge, tout en évitant la formation de résistances contre des 

probables bactéries. On a ensuite ajouté des bronchodilatateurs, des corticoïdes, 

des enzymes pancréatiques mais surtout la thérapeutique révolutionnaire des caftor 

que nous décrirons dans la partie thérapeutique.  

Concernant le diagnostic, il est réalisé de plus en plus tôt, c’est-à-dire dès la 
naissance de l’enfant voire en anténatal. Ce diagnostic précoce permet donc une 

prise en charge plus rapide de l’enfant et surtout une éducation à la maladie pour les 

parents. Une prise en charge multidisciplinaire est nécessaire allant du pédiatre au 

kinésithérapeute en passant par le diététicien, le médecin, le pharmacien ou même 

le psychologue. 

Depuis 1967, la mucoviscidose est reconnue comme étant une affection longue 
durée (4). Cela implique que les dépenses liées au traitement, à la maladie, au 

déplacement ou même à l’appareillage probable sont entièrement prises en charge 

par la sécurité sociale. 
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B.​ Épidémiologie 

1.​ Prévalence et démographie 

La prévalence en Europe est d’environ 8 à 12 cas pour 100 000 habitants. 

Peu de cas sont déclarés en Afrique et en Asie. L’incidence en Europe est de 1/2 

500 (Nord et Ouest) à 1/10 000 (Sud et Est). On compte environ 2 millions de 

porteurs hétérozygotes. (5) 

Le sexe ratio est de 1, c’est à dire qu’il touche autant les femmes que les hommes. 

La fréquence est donc la même entre les deux sexes. Parmi les patients atteints de 

mucoviscidose en 2024, 3 737 sont de sexe féminin et 4 136 sont de sexe masculin. 

La gravité est souvent supérieure chez les femmes que chez les hommes. (6) 

On recense en 2024, 162 nouveaux patients atteints de la mucoviscidose par an en 

France. L’âge moyen des patients est de 26.4 ans. Parmi les 8 000 patients atteints 

de la mucoviscidose en France en 2024, 2 699 sont des enfants et 5 174 sont des 

adultes. Les figures 1 et 2, ci-dessous démontrent que la proportion des patients 

adultes augmente depuis plusieurs années en lien avec la mise en place des 

thérapeutiques dès l’enfance. Les patients vivent plus longtemps, l’espérance de vie 

est améliorée.  

 

Figure 1 : Evolution du nombre de patients depuis 1992 (6) 
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Figure 2 : Pyramide des âges en 2024 (6) 

Concernant la démographie géographique, la figure 3 illustre la distribution des 

patients atteints de mucoviscidose en France en 2024. Un constat est frappant, 

certaines régions sont beaucoup plus exposées que d’autres notamment l’Ouest 

(Bretagne, Normandie), le Nord (Hauts de France), le Grand Est, la région 

Bourgogne-Franche-Comté et l’Auvergne Rhône Alpes. A contrario, le Sud-Ouest et 

le Centre de la France restent moins marqués avec une prévalence souvent 

inférieure à 9 malades pour 100 000 habitants. Cette disparité peut être due à un 

facteur génétique, cette maladie étant héréditaire. Elle reste concentrée dans les 

zones avec une population familiale et historique mais est aussi liée à la qualité du 

recensement dans les centres de mucoviscidose qui peut parfois être approximative. 
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Figure 3 : Prévalence de la mucoviscidose par département de résidence (nombre de 

patients pour 100 000 habitants) (6) 

2.​ Espérance de vie  

Le taux de mortalité pour 1 000 personnes reste stable à 6.6 en 2020 à 6.7 en 

2024. Ce chiffre est à analyser avec précaution puisque même s’il est stable, la 

population est en croissance constante et ne concerne que peu de patients. L’âge 

médian du décès atteint 39.5 ans. On compte une cinquantaine de décès par an (52 

en 2024). En 2021, 2022 et 2023, 7 décès sur 10 concernaient les patients greffés. 

Un léger recul est observé puisqu’en 2024, 6 décès sur 10 concernent les patients 

greffés.  

Le plus jeune patient décédé en 2024 avait 11.8 ans et le patient le plus âgé avec 

89.6 ans. Cette disparité dépend de la prise en charge thérapeutique possible mais 

aussi de l’ampleur de l’atteinte de la maladie chez ces patients.  

C.​Génétique  
1.​ Gène CFTR (7) 

Lorsque les chercheurs ont posé un nom sur la maladie, le but principal était 

de trouver la cible des futures thérapeutiques, l’élément déclencheur de ces 
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symptômes. En 1989, le gène CFTR est mis en évidence comme responsable de la 

maladie. Les explorations ont alors débuté : recherches de mutations, impact sur la 

fonction de la protéine ou même relations entre le génotype et le phénotype. Une 

nouvelle porte était ouverte. Cette découverte a bouleversé l’avenir de la prise en 

charge de la maladie. 

Le gène a été mis en lumière en 1989 mais les recherches avaient commencé 4 ans 

auparavant. C’est en 1985 que la localisation de ce gène a été découverte : il se 

situe sur le long bras du chromosome 7. Il est assez grand, s’étendant sur 180 

kilobases et comprenant 27 exons. Le gène CFTR code une protéine qui porte le 

même nom. 

Après la découverte du gène CFTR, les chercheurs se sont penchés sur le lien entre 

les mutations et la symptomatologie. C’est d’ailleurs à Lille, qu’une équipe de 

recherche de l’INSERM, a établi le lien entre la mucoviscidose et la stérilité 

masculine via l’absence de canaux déférents. De même, les pancréatites chroniques 

chez les patients mucoviscidoses sont documentées depuis 1998. Différents travaux 

ont conduit à un nouveau terme pour définir le phénomène : les CFTR-RD (CFTR 

related disorder). Il est utilisé pour qualifier ces maladies qui ne remplissent pas tous 

les critères pour définir une mucoviscidose. 

2.​ Protéine CFTR (7) 

La protéine CFTR est composée de 1480 acides aminés et est régulée par 

l’AMP cyclique (figure 4). Il s’agit d’un canal anionique présent sur les cellules 

épithéliales pulmonaires, du pancréas, du tractus gastro-intestinal et des glandes 

sudoripares. Cette protéine est impliquée dans la régulation du pH et dans la 

concentration en sel du liquide présent à la surface des voies aériennes en exerçant 

un rôle dans la conduction des ions chlorures et bicarbonates. Lorsque le canal 

devient imperméable, cela entraîne des déséquilibres hydriques et électrolytiques qui 

conduisent à des dysfonctionnements d’organes. 
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Figure 4 : Structure de la protéine CFTR (8) 

La protéine CFTR transporte en particulier les ions chlorures et le bicarbonate. La 

structure de cette protéine est assez bien élucidée, elle est composée de deux 

domaines transmembranaires (MSD1 et MSD2) qui comportent chacun six hélices 

transmembranaires hydrophobes. Elle se compose aussi de deux domaines 

cytoplasmiques qui lient les nucléotides (NBD1 et NBD2) et le domaine R, un 

domaine régulateur, unique de la CFTR. Cette organisation est caractéristique des 

protéines transporteurs ABC (ATP Binding Cassette). Les domaines sont organisés 

de manière à former un pore qui permet le mouvement des anions.  

Les chercheurs ont émis l’hypothèse que la phosphorylation du domaine R via 

l’enzyme PKA (Proteine kinase A) permet d’améliorer l’activité du canal et de stimuler 

l’ouverture du canal CFTR grâce à l’ATP et qu’au contraire, quand celui-ci est 

déphosphorylé cela inhibe l’activité et favorise la fermeture du canal en gardant ainsi 

le chlore et le bicarbonate au sein de la cellule (32).  

3.​ Mutations (7) (8) 

Depuis 1989 et la découverte de ce gène, plus de 2 000 mutations ont été 

mises en évidence. Les mutations diffèrent selon la localisation et l’ethnie du patient. 

Cependant, certaines mutations étaient plus fréquemment retrouvées que d’autres, 

comme la mutation appelée F508del (figure 5). Il s’agit d’une délétion de trois 

nucléotides qui correspond à la perte d’une phénylalanine en position 508 de la 

protéine CFTR.  
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Figure 5 : ΔF508 dans CFTR (8) 

Si on s’intéresse au génotype des patients européens, on se rend compte que la 

mutation F508del est présente chez deux tiers des sujets. Il existe en France, une 

base située à Montpellier, “CFTR France”, qui entretient les données et recense la 

distribution des mutations dans notre pays. 

 

Tableau 1 : Représentation des 6 classes de mutations décrites dans le gène CFTR 

Les mutations connues sont classées selon le type de défaut moléculaire (Tableau 

1). Nous allons d’abord aborder les mutations de classe 1, 2 et 3 qui sont jugées 

comme étant sévères. Lorsque les patients présentent deux exemplaires de ces 

mutations, on observe, la plupart du temps, une insuffisance pancréatique et une 
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atteinte pulmonaire dès l’enfance. En France, 50% d’entre eux sont homozygotes à 

la mutation F508del, donc une proportion moindre comparée à la moyenne 

européenne précédemment citée. 

Concernant les mutations de classe 1, elles correspondent à une absence de 

synthèse de la protéine CFTR, celle-ci n’est donc pas exprimée à la surface des 

cellules. Il s’agit de mutations non-sens avec des insertions ou des délétions qui via 

un codon stop prématuré donne naissance à un ARN messager incomplet ou même 

absent. La protéine formée est donc non fonctionnelle. On peut citer comme étant les 

plus fréquentes : pGly542, pArg553, pTrp1282. L’approche thérapeutique idéale 

serait de restaurer cette synthèse protéique.  

Les mutations de classe 2 comprennent par exemple pGly58Glu, pAsn1303Lys 

mais surtout pPhe508del. Dans cette classe, le repliement et le trafic intracellulaire 

de la protéine sont affectés. Sachant cela, il est logique de comprendre que la 

protéine mal repliée perturbe sa stabilité dans le réticulum et conduit à sa 

dégradation par le protéasome. Le phénomène s’appelle la dégradation associée au 

réticulum endoplasmique (ERAD) (8). En plus de ce phénomène, on constate un 

défaut de fermeture du canal chlore. Il serait donc intéressant au niveau 

thérapeutique de travailler sur le repliement de la protéine. 

Les mutations de classe 3 correspondent à une absence totale de la fonction de la 

protéine due à un défaut d’ouverture du canal CFTR. L’ATP ne se lie pas 

correctement aux domaines de liaison aux nucléotides (NBD) et n’est donc pas 

hydrolysé. On peut citer comme exemple la mutation G551D, présente chez environ 

2 à 4% des patients. Ces mutations sont qualifiées de “mutations fermetures” car 

elles inactivent l’ouverture du canal. Au niveau thérapeutique, il est nécessaire de 

restaurer la conductance du canal. 

Les mutations des classes 4, 5 et 6 permettent de conserver une activité résiduelle 

de la protéine. Concernant la classe 4, il s’agit de mutations faux-sens qui se situent 

dans le domaine transmembranaire. La fonction de la protéine est diminuée, il faudra 

donc, comme pour la classe 3, restaurer la conductance du canal. La classe 5 

correspond à une diminution de la quantité de protéines disponible à la membrane. 

Une piste thérapeutique serait de corriger/maturer l’épissage. Enfin, la classe 6 est 
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caractérisée par une instabilité de la protéine par un défaut au niveau du domaine C 

terminal qui doit être corrigé par les thérapeutiques. 

Si le patient a une mutation sévère et de classe 4, il peut présenter, par exemple, 

une fonction pancréatique exocrine conservée pendant plusieurs années, sans signe 

de gravité.  

Outre la classification selon la fonction de CFTR, il existe aussi une classification 

selon le degré de pathogénicité (de A à D) qui correspond aux conséquences 

cliniques : (9) 

-​ Groupe A : CF-causing, les mutations sont associées à des formes 

“classiques” de mucoviscidose, sévères 

-​ Groupe B : CFTR related disorders, les mutations sont associées à des 

formes modérées et tardives, mucoviscidose non classique de sévérité 

moyenne 

→ Ces deux groupes de mutations sont dites “larges spectres”, de sévérité variable. 

-​ Classe C : Les mutations sont neutres sans conséquence clinique  

-​ Classe D : Le variant de signification clinique est inconnu ou incertain 

4.​ Transmission 

Comme nous l’avons déjà abordé, la mucoviscidose se transmet de manière 

autosomique récessive. Les deux parents doivent posséder le gène muté pour le 

transmettre à leur enfant. Parfois les parents connaissent leur statut génétique mais 

la découverte est le plus souvent fortuite à la naissance de l’enfant. On compte 

aujourd’hui en France plus de 2 millions de français porteurs d’un gène défectueux 

(soit une personne sur trente environ) (10). 

Reprenons d’abord la définition d’un gène récessif : c’est un gène qui n’induit pas la 

pathologie s’il est seul. L’enfant doit posséder deux exemplaires dans son génome 

pour que la maladie soit présente (10). 
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Figure 6 : Schéma de la transmission des gènes des parents à l’enfant (11) 

Sur la figure 6, on peut observer que chaque parent possède un gène normal (boule 
bleu) et un gène de la mucoviscidose (boule rouge). Les deux parents sont donc 

porteurs sains, ils ne déclarent pas la maladie. 4 possibilités existent concernant le 

statut génétique de leur futur enfant. Tout d’abord, les parents peuvent transmettre 

chacun leur gène sain, l’enfant sera donc sain sans aucun gène de la 

mucoviscidose. Si l’un des deux parents transmet un gène normal et l’autre parent 

un gène de la mucoviscidose, l’enfant aura le même statut génétique que ses 

parents, c’est-à-dire un gène sain et un gène défectueux. Avec cette combinaison, 

l’enfant ne sera pas malade, il sera porteur sain. Cette option représente deux 

risques sur quatre. A contrario, si les parents transmettent tous les deux leur gène 

défectueux, l’enfant sera atteint de la mucoviscidose, cela représente 1 risque sur 4 

(10). 

D.​ Dépistage   

Tout d’abord, il est important de distinguer le dépistage du diagnostic. En effet, 

le dépistage arrive en amont. Il consiste à rechercher, ici chez un nouveau-né, la 

présence d’une pathologie sans que cet enfant n’ait de symptômes. Il s’oppose au 
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diagnostic, où on confirme la présence de la pathologie lorsque l’enfant présente 

déjà des symptômes. Il confirme ou non la maladie. Un dépistage doit être le plus 

précoce possible afin de faciliter la prise en charge du nourrisson et d’améliorer le 

pronostic à long terme. 

1.​ Prénatal  

Le dépistage prénatal est réalisé pendant la grossesse. Il permet de repérer 

des anomalies ou des pathologies visibles chez le fœtus. Plusieurs méthodes le 

permettent : les échographies trimestrielles, les marqueurs sériques maternels, des 

tests d’ADN libre circulant pour les trisomies, des dépistages ciblés s’il existe des 

antécédents. Ce dépistage peut conduire à un diagnostic prénatal que nous 

aborderons dans la prochaine partie. 

2.​ Néonatal  

Depuis 2002, chaque enfant, dès sa naissance, bénéficie d’un dépistage 

néonatal systématique grâce au test de Guthrie. Il n’est cependant pas obligatoire 

et nécessite le consentement des parents pour pouvoir réaliser l’analyse génétique. 

Ce dépistage consiste à rechercher certaines maladies génétiques dont la 

mucoviscidose, 48 à 72 heures après la naissance de l’enfant. Il est nécessaire pour 

permettre de déceler des potentielles pathologies chez le nouveau-né et ainsi 

prévenir les complications. Le principe de prélèvement est simple, il suffit d’une 

goutte prélevée au talon. Cette goutte est ensuite placée sur un papier buvard sur 

lequel un dosage de la trypsine immuno-réactive (TIR) est réalisé. Il s’agit d’une 

enzyme que l’on retrouve au niveau du pancréas, et qui permet de mettre en avant 

une atteinte pancréatique. Son dosage permet de repérer environ 95% des 

nouveau-nés atteints de mucoviscidose mais l’augmentation de la TIR n’est pas 

spécifique de cette pathologie. Elle nécessite parfois, en complément, des 

recherches plus approfondies en biologie moléculaire à la recherche de 29 mutations 

possibles. Ainsi, si ce dosage est inférieur au seuil de 65 µg/L, on peut conclure à un 

dépistage négatif. Cependant, si ce dosage est supérieur au seuil, il est nécessaire 
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de réaliser une étude du gène CFTR pour rechercher de possibles mutations et 

réaliser éventuellement dans un troisième temps, un test de la sueur que nous 

aborderons dans une prochaine partie.  

Si les parents de l’enfant ne donnent pas leur accord pour l’étude génétique, on 

recommencera un dosage de la TIR à 21 jours de la naissance. Si la concentration 

est de nouveau supérieure au seuil de 65 µg/L, le test de la sueur sera réalisé sans 

besoin d’étude génétique. Cette stratégie de dépistage est résumée dans la Figure 7 

(12) (13). 

 

Figure 7 : Algorithme actuel TIR-DNA en France. CRCM : Centre de ressources et de 

compétence de la mucoviscidose, TIR : trypsine immunoréactive, dosée à trois jours (j3) et à 

trois semaines de vie (j21), TS : test de la sueur (12) 

Outre la mucoviscidose, il est possible de dépister d’autres pathologies comme 

l’hypothyroïdie congénitale, la drépanocytose, la phénylcétonurie, un déficit en 

MCAD (déficit en acyl-CoA-déshydrogénase des acides gras à chaîne moyenne), 

l’hyperplasie congénitale des surrénales, sept maladies du métabolisme 

(l’homocystinurie, la leucinose ou maladie des urines à « odeur de sirop d’érable », la 

tyrosinémie de type 1, l’acidurie isovalérique, l’acidurie glutarique de type 1, le déficit 

en 3-hydroxyacyl-coenzyme A déshydrogénase des acides gras à chaîne longue, le 
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déficit primaire en carnitine) et depuis septembre 2025 s’ajoute à cette liste : 

l’amyotrophie spinale proximale, des déficits immunitaires combinés sévères (DICS) 

et le déficit en acyl-coenzyme A déshydrogénase des acides gras à chaîne très 

longue (VLCAD). (14) 

Lors de l’un de mes stages hospitaliers, j’ai eu la chance d’assister à la réalisation de 

tests de Guthrie chez des nouveau-nés. Les puéricultrices le réalisent 

préférentiellement lors d’un repas qui a pour effet d’apaiser le bébé. Elles prélèvent 

ainsi plusieurs gouttes de sang qu’elles déposent sur le papier buvard. Le sang doit 

traverser ce papier pour que le prélèvement soit considéré comme correct et puisse 

être analysé. Les parents reçoivent le document à remplir avant le test ainsi qu’un 

dépliant qui explique brièvement le but de celui-ci (annexe 2). Ils peuvent donc en 

prendre connaissance en amont et poser des questions si nécessaire. Les noms et 

prénoms des deux parents doivent être inscrits ainsi que leurs signatures (cadre 

rouge sur la figure 9). Il est d’ailleurs nécessaire de prévenir les parents de ne pas 
mettre les doigts sur la partie buvard puisqu’ils risquent d’altérer le papier comme 

indiqué sur celui-ci (figures 8 et 9).  

Figure 8 : Recto du buvard du dépistage néonatal (15) 
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Légende : 1 – Le Code Maternité est un code à 3, 4 ou 5 caractères alphanumériques. Le Code 
Maternité correspond au code de la maternité de naissance.  
2 – A partir du 1er novembre 2024, le dépistage de la drépanocytose est généralisé à l’ensemble des 
naissances. Les naissances à risque de drépanocytose ne seront plus à indiquer ici. 
3 – Au mieux, le nom renseigné doit être le nom de l’enfant déclaré à l’état civil. Si la déclaration à 
l’état civil n’a pas été faite, il demeure important de noter le nom transmis par les parents. 
4 – Le rang de naissance correspond à l’ordre de naissance pour une grossesse multiple. Ainsi au 
cours d’un accouchement de jumeaux, il conviendra de mettre 1/2 pour le premier enfant né, et 2/2 
pour le second. 
5 – Selon le statut du prélèvement, il est nécessaire de cocher prélèvement « initial » ou « 2e 
prélèvement ». En effet, il est parfois nécessaire de refaire un prélèvement. Tout nouveau prélèvement 
(2ème, 3ème ou plus) doit nécessiter de faire cocher la case « 2e prélèvement ». 
6 – Le code demandé est le code du service de prélèvement, comme pour le code maternité, il peut 
être retrouvé auprès du Centre Régional de Dépistage Néonatal. 

Figure 9 : Verso du document accordant ou non le consentement parental à la réalisation 

d’un test génétique participant au diagnostic (16) 

Légende : 7 – Les informations contenues dans le paragraphe concernant les parents permettront de 
recontacter les parents en cas de besoin. Ces informations sont donc essentielles pour avertir les 
parents des résultats de leur enfant. 
8 – L’item « Médecin déclaré CPAM » doit être complété avec le nom du médecin traitant des parents. 
Il peut être remplacé pour l’identité de tout autre professionnel ayant suivi les parents ou destiné à 
suivre l’enfant (pédiatre, SF, …). 
9 – La ville correspond à la ville d’exercice du professionnel. Cela permettra aux Centres Régionaux 
de Dépistage Néonatal de retrouver le professionnel et de la contacter en cas de besoin. 
 
A la suite de ce prélèvement, le document est envoyé dans une enveloppe, via la 

poste, dans différents centres régionaux de dépistage. Il s’agit de structures au sein 

de centres hospitaliers universitaires. L’ensemble des laboratoires métropolitains 

réalisent le dosage de la TIR. Cependant seuls 8 laboratoires réalisent l’analyse du 
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gène CFTR : Bordeaux, Brest, Caen, Lille, Lyon, Montpellier, Paris et Reims (17). Le 

délai de retour est d’environ 30 jours. Si les parents n’ont pas de retour passé ce 

délai, le résultat est considéré comme étant négatif. 

E.​ Diagnostic  

Dans cette partie, nous allons citer les principaux éléments qui peuvent 

conduire au diagnostic de la mucoviscidose. Le test de Guthrie en fait partie, nous 

l’avons déjà détaillé dans la partie précédente. 

1.​ Prénatal et pré-implantatoire 

Le diagnostic prénatal est réalisé à l’aide d’une amniocentèse. Cela 

consiste à prélever du liquide amniotique, ou des cellules du placenta dans l’utérus 

de la mère pour ensuite réaliser une analyse génétique de l’embryon. Il peut être 

réalisé chez la femme enceinte, en début de grossesse ou après une échographie 

qui aurait détecté une anomalie du transit intestinal. Mais ce prélèvement n’est pas 

un geste anodin, il peut amener à une fausse couche dans 1% des cas. Si ce 

diagnostic se révèle positif, il peut conduire à une interruption médicale de 

grossesse.  

Le diagnostic pré-implantatoire est réalisé lors d’une fécondation in vitro. Les 

cellules embryonnaires sont analysées et triées afin de sélectionner un embryon non 

malade et ainsi pouvoir l’implanter dans l’utérus de la future maman. (18) 

2.​ Suivi échographique  

Un suivi rapproché lors de la grossesse est réalisé. Des échographies de 

contrôles peuvent permettre de mettre en évidence, par exemple, un intestin 

hyperéchogène (19) qui peut être le signe d’un bouchon muqueux, appelé un iléus 

méconial, souvent provoqué par la mucoviscidose. On peut donc apercevoir dans 

certains cas : des dilatations digestives comme des atrésies du grêle ou une 

péritonite méconiale qui est traduite par la présence de calcifications pariétales 
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intestinales ou péritonéales. En cas de doute, une analyse génétique peut être 

réalisée au préalable afin de trouver de possibles mutations CFTR chez les parents. 

Si le résultat s’avère positif à une ou plusieurs mutations, une amniocentèse peut 

être réalisée comme nous l’avons déjà abordé. On remarque que la plupart du 

temps, les poumons sont préservés jusqu’à la naissance. Des anomalies peuvent 

être perçues au niveau du pancréas et des intestins comme nous l’avons cité mais 

ne sont pas entièrement spécifiques de la mucoviscidose. Ils peuvent aussi 

correspondre à des infections, la trisomie, des retards de croissance intra utérins ou 

même à des saignements intra-amniotiques (20). Ces découvertes doivent faire 

l’objet d’investigations afin de confirmer ou non le diagnostic de la mucoviscidose 

comme un bilan étiologique complet afin de trouver des possibles mutations, un 

examen échographique minutieux avec un suivi régulier des signes digestifs et de la 

croissance fœtale.  

3.​ Analyse génétique  

Rappelons que la mucoviscidose est une maladie qui se transmet de manière 

autosomique récessive. Les deux parents doivent posséder et transmettre le gène 

muté pour que l’enfant soit atteint de la maladie. Si chacun des deux parents 

possède un gène muté et qu’ils sont porteurs sains, alors l’enfant a un risque sur 

quatre de développer la maladie. Les recherches génétiques chez les parents 

peuvent être réalisées après un test de Guthrie révélateur, ou après la naissance 

d’un premier enfant atteint, s’il existe des antécédents familiaux, si l’un des conjoints 

est atteint et souhaite connaître son risque de transmission ou même en vue d’un 

diagnostic prénatal ou préimplantatoire. (2) (13) 

Après accord parental et avec une méthode de PCR, les mutations les plus 

fréquentes sont recherchées, soit environ 80% des mutations.  

Il est possible qu’aucune mutation ne soit retrouvée. Dans ces cas-là, il est possible 

d’utiliser une méthode complémentaire comme le séquençage nouvelle génération 

(NGS). Il permet de mettre en évidence plus précisément la séquence des deux 

copies du gène CFTR et de possiblement poser le diagnostic de mucoviscidose. 

Cette méthode est donc plus sensible, rapide et permet d’analyser la totalité du 

gène. (13) 
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Comme détaillé précédemment, un consentement des parents est obligatoire pour 

réaliser l’étude génétique d’un enfant. 

4.​ Test de la sueur  

Il s’agit d’un test caractéristique de la mucoviscidose qui peut être réalisé dès 

trois kilos et environ trois semaines après la naissance (21). Il est réalisé lorsque 

l’étude génétique a permis de mettre en avant 1 ou 2 mutations ou que les deux 

dosages de TIR sont supérieurs au seuil et que les parents n’ont pas donné leur 

accord pour l’étude génétique. À l’époque, on mettait le corps de l’enfant dans un sac 

plastique pour le faire transpirer et récolter la sueur qui devait être salée. Aujourd’hui 

ce test est réalisé au CRC (Centre de Ressources et de Compétences) de la 

mucoviscidose, à l’hôpital, en utilisant la stimulation par iontophorèse à la 
pilocarpine, au niveau de la face interne du bras, au-dessus du pli du coude. La 

pilocarpine possède des propriétés cholinergiques qui permettent d’augmenter la 

sécrétion de sueur par les glandes sudoripares. On fait passer en transdermique 

durant 5 minutes un courant de faible intensité au travers de gels imprégnés de 

pilocarpine (22). Puis, on recueille la sueur grâce à un collecteur fixé à l’aide d’un 

bracelet au bras de l’enfant pour pouvoir la doser (figure 10). Une concentration en 

chlorure supérieure à 60 mM/L dans la sueur collectée est généralement évocatrice 

de la maladie (13). La maladie est écartée en dessous de 30 mM/L et le diagnostic 

est intermédiaire entre ces deux valeurs (21). Avant de tirer toute conclusion quant 

au diagnostic, il faut écarter d’autres causes comme une hypothyroïdie non traitée, 

un diabète insipide néphrogénique, une insuffisance surrénalienne non traitée, un 

pseudo-hypoaldostéronisme, une glycogénose, une fucosidose ou même une prise 

de corticoïdes.  

Le test doit être réalisé par un personnel habilité et formé. La récolte de la sueur doit 

durer 30 minutes. En dessous de 20 minutes, la production n’est pas assurée et 

au-dessus d’une heure il existe un risque de réabsorption.  
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Figure 10 : Appareil Nanoduct permettant de réaliser le test de la sueur 

5.​ Différence de potentiel de l’épithélium nasal 

La différence de potentiel de l’épithélium nasal est utile pour mesurer la 

tension à ce niveau. Cette tension résulte du transport d’ions transépithéliaux et 

reflète en partie la fonction du canal CFTR. Il existe donc une corrélation entre le 

phénotype de la mucoviscidose et l’électrophysiologie. Il s’agit d’une aide précieuse 

pour la recherche mais aussi pour l’analyse de l’efficacité des traitements récents 

comme la thérapie génique ou les modulateurs. Cet outil peut être utilisé si une 

fonction anormale de la protéine CFTR est repérée ou si le diagnostic n’est pas 

totalement défini.  

Chez les sujets sains, un équilibre existe entre l’absorption du sodium et le transport 

du chlore. De plus, le volume de liquide à la surface est régulé. Ainsi, dans cet 

épithélium, la moindre absorption ou sécrétion de sels chargés induit une différence 

de potentiel mesurée grâce à la tension de surface. C'est donc logiquement que chez 

la personne malade on retrouve une absorption du sodium par les cellules 
épithéliales trois fois supérieure à celle d’un épithélium sain. Au contraire, la 

sécrétion de chlore est diminuée. En conclusion, le potentiel transépithélial sera 

donc majoré (>40mV) chez la personne atteinte de mucoviscidose. Cet élément, 

facile à mettre en place, constitue un bon outil dans le diagnostic de cette maladie. 

(23) 
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6.​ Diagnostic différentiel  

Le diagnostic différentiel permet de différencier une maladie d’une autre 

avec une similitude dans la symptomatologie notamment : des obstructions 

intestinales, des vomissements bilieux, du liquide présent sur l’intestin grêle, des 

masses au niveau de la région iléo-caecale ou même plus classiquement des 

douleurs ou des distensions au niveau de l’abdomen. Il est donc nécessaire 

d’évaluer la gravité et le caractère complet de l’obstruction. Des examens 

approfondis peuvent être réalisés comme un examen tomodensitométrique de 

l’abdomen afin de statuer sur des signes de souffrance à ce niveau. 

Certaines maladies comme l’hyperchlorhidrose isolée (24) peuvent faire augmenter 

le taux de chlorure dans la sueur, ce qui peut entraver les tests diagnostiqués de la 

mucoviscidose. Un test génétique peut être utile dans ce cadre. De plus, 

naturellement, toute bronchectasie peut être due à la mucoviscidose mais peut-être 

aussi due à des maladies auto-immunes, des pneumonies, des dyskinésies ciliaires 

primitives ou même d’autres pathologies d’où l’importance d’un diagnostic précis. 

(25) (26) (27) 

7.​ Annonce à la famille 

L’annonce doit être faite rapidement après le diagnostic, la plupart du temps 

par un médecin du CRCM (Centre de Ressources et de Compétences de la 

mucoviscidose). Cette annonce, bien qu’anxiogène, ne doit pas être alarmiste. Il est 

important d’aborder l’après diagnostic avec la prise en charge, les différents 

traitements, les règles hygiéno-diététiques et surtout préciser l’importance d’une 

prise en charge globale. En effet, différents professionnels du médical et du 

paramédical vont intervenir dans la vie de ces enfants au quotidien. Il sera donc 

important d’expliquer le rôle de chacun des intervenants mais surtout l’importance 

des parents/responsables légaux dans l’accompagnement avec la maladie. De 

multiples entretiens et évaluations seront nécessaires. Différents points seront 

abordés comme : l’explication des traitements de fond, la proposition d’un soutien 
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psychologique pour les aidants, une possible consultation de conseil génétique pour 

les parents, la mise en contact avec les professionnels libéraux et enfin la mise en 

place d’un programme d’éducation thérapeutique. Il est aussi important de 

transmettre le nom de certaines associations si la famille le désire. 

F.​ Symptomatologie  

1.​ Respiratoire  

La mucoviscidose touche en particulier le système respiratoire (représenté 

sur la figure 11) allant de l’appareil respiratoire inférieur à l’appareil respiratoire 

supérieur. Comme nous l’avons abordé, la protéine CFTR est un canal ionique 

présent à la surface des cellules épithéliales des organes producteurs de mucus ce 

qui entraîne une symptomatologie en rapport avec ces organes (28). 

 

Figure 11 : Schéma de l’appareil respiratoire (29) 

Une diminution des capacités respiratoires (VEMS) est fréquemment observée et 

représente une cible pour certaines thérapeutiques. Les sécrétions sont asséchées, 

le mucus est déshydraté, et une obstruction des voies bronchiques est retrouvée. La 
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déshydratation va augmenter la viscosité et créer des bouchons qui bloquent la 

respiration. Il s’agit du terrain propice pour les bactéries qui vont coloniser les 

bouchons de mucus et engendrer une inflammation. Les fonctions respiratoires vont 

être dégradées en lien avec ces infections. Des toux et sinusites chroniques, des 

dyspnées, des sifflements respiratoires (appelés wheezing) sont typiquement 

retrouvés chez les patients (30). Une dilatation permanente des bronches peut 

conduire à des bronchectasies (31). Le calibre des bronches est modifié comme on 

peut le constater sur la figure 12 (généralement de manière peu réversible) et 

s’accompagne d'hyper sécrétions muco purulentes abondantes.  

 

Figure 12 : Illustration d’une obstruction de bronchiole avec association d’oedème de la 

muqueuse (1), de bronchospasme (2) et d’hypersécrétion (3) 

Il est important d’aborder le rôle des mucines. Les mucines sont des glycoprotéines 

qui participent à l’organisation du mucus et en conséquence qui permettent la 

protection des muqueuses contre les agents infectieux.  

Les mutations du gène CFTR entraînent une modification du flux ionique à travers la 

membrane plasmique des cellules épithéliales qui altère le réseau de mucines dans 

les organes comme les poumons. La concentration de mucines n’est pas directement 
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liée à l’infection mais elle possède un lien significatif avec les marqueurs de 

l’inflammation comme les polynucléaires neutrophiles. 

La plupart du temps, on remarque qu’une infection précède une inflammation. 

Via cette hypothèse, on peut penser que les lésions pulmonaires causées par 

l’inflammation peuvent être repérées de façon précoce avec l’imagerie, notamment la 

tomodensitométrie. On estime à 22%, les patients atteints de mucoviscidose qui 

présentent des lésions dès leur première année de vie. Certains parlent de cercle 

vicieux qui comprend : “obstruction, infection, inflammation”, alors que d’autres 

suggèrent que c’est l’inflammation due au mucus qui engendre une colonisation 

bactérienne. C’est la théorie qui est aujourd’hui privilégiée (32).  

En résumé, le mucus déshydraté dû aux modifications du transport des ions Cl-, 

HCO3- et Na+ entraîne la réduction des mouvements ciliaires qui ne peuvent plus 

exercer leur rôle. Chez un sujet sain, les cils tapissent la surface des cellules ciliées 

et assurent le transport du mucus en battant de manière coordonnée afin de produire 

des ondes permettant le déplacement du mucus en alternant des phases de 

propulsion et des phases de récupération. Au cours de la mucoviscidose, ils sont 

immobilisés et le mucus ne circule plus. Une possible infection bactérienne induit une 

réponse immunitaire exacerbée ce qui engendre une surproduction de mucus mais 

de manière contreproductive.  

 

Figure 13 : Description schématique d’un segment de muqueuse bronchique proximale 

caractérisée par la présence de glandes sous muqueuses, l’abondance des cellules ciliées et 

l’aspect en colonne des cellules épithéliales (33) 
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Les cellules sécrétoires permettent de produire les mucines, représentées par les 

filaments verts sur la figure 13. On peut également observer le début des 

mouvements ciliaires à gauche du schéma. Les différentes cellules représentées ici 

permettent de former ensemble la couche ASL (Airway Surface Liquid) qui 

correspond au liquide de surface des voies aériennes. Elles permettent aussi de 

produire différentes molécules avec des rôles antimicrobiens et 

d'immuno-modulation. Avec cette représentation, il est facile de comprendre que 

lorsque cette couche est correctement hydratée, les battements ciliaires peuvent se 

faire mais dès lors que celle-ci est déshydratée, le mucus s’effondre sur les cils et 

les englue comme représenté sur la figure 14 (33). 

La compréhension de ce mécanisme est absolument nécessaire afin de faciliter et 

accélérer la prise en charge de la mucoviscidose. 

 

Figure 14 : Représentation schématique d’une surface épithéliale saine et pathologique (33) 
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2.​ Digestif  

a.​ Pancréatique 

L’atteinte digestive de la maladie contribue en grande partie à la morbidité de 

celle-ci et engendre des conséquences sur le système pulmonaire comme nous 

l’avons vu précédemment. Les anomalies de CFTR induisent des anomalies sur les 

différentes sécrétions biliaires, pancréatiques... Les sécrétions sont épaissies, les 

petits canaux sont obstrués et cela mène à une détérioration progressive de la 

fonction pancréatique.  

Sur le plan physiopathologique, on observe chez ces patients une infiltration 
graisseuse, une atrophie et une fibrose du pancréas appelée secondaire car elle 

est due à la précipitation des sécrétions pancréatiques visqueuses. 

Différents éléments peuvent pallier ces anomalies comme un régime 

hypercalorique, hyperlipidique, accompagnés d’enzymes pancréatiques, que 

nous aborderons en détail dans une prochaine partie, mais ne permettent pas de 

résoudre complètement ces anomalies (34).  

Le plus couramment, on observe une insuffisance pancréatique exocrine. Les 

sucres complexes et les graisses sont mal digérés. Ce dysfonctionnement du 

système digestif est très rapidement mis en évidence chez le nourrisson. L’excès 

d’acide entraîne une précipitation des acides biliaires. L’absorption des graisses et 

des vitamines liposolubles est perturbée. Cette dénutrition peut conduire à des 

troubles de développement de l’enfant. 

La fibrose déstructure les îlots de Langerhans ce qui peut conduire à une 

dérégulation de la sécrétion d’insuline, une hormone hypoglycémiante. Le diabète 
peut alors apparaître et représente la 3e complication la plus fréquente après 

les atteintes respiratoire et pancréatique avec une prévalence allant de 30 à 50% 

(28). Cette prévalence augmente suivant l’âge avec environ 15% de diabétiques à 20 

ans contre 50% à 30 ans (35). Ce diabète se manifeste classiquement par une soif 

intense, une perte de poids, une fatigue et une augmentation des épisodes 

infectieux.  
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Le mécanisme aboutissant au diabète est constitué de plusieurs éléments qui 

agissent de manière synergique comme nous pouvons le constater sur la figure 15. 

Il est complexe et associe une diminution de la production et de la sensibilité à 

l’insuline avec une augmentation parallèle du glucagon, une hormone 

hyperglycémiante. La surveillance doit être renforcée chez les patients traités par 

corticothérapie au long cours, élément qui pourrait accentuer ce phénomène.  

 

Figure 15 : Physiopathologie du diabète de la mucoviscidose (36) 

Un diagnostic rapide doit être réalisé chez les patients présentant ces symptômes et 

la prise en charge doit être précoce afin de réduire les complications possibles. Un 

suivi des macro et des microangiopathies incluant les rétinopathies ou les 

néphropathies doit être rigoureux puisqu’ils sont aussi fréquents qu’un diabète 

classique. Néanmoins, la vitesse de progression et la sévérité seraient moindre dans 

le cas d’un diabète de la mucoviscidose. Le tableau 2 ci-dessous résume les 

différences entre un diabète de la mucoviscidose et un diabète de type I, II ou MODY 

(Maturity onset diabetes of the young). Le diabète de la mucoviscidose est particulier, 
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il mélange les deux formes du diabète : le type 1 (insulino-dépendant) et le type 2 

(insulino-résistant). Certaines études ont même démontré qu’il existe un 

polymorphisme génétique entre le diabète de type II et le diabète de la 

mucoviscidose (36). 

 

Tableau 2 : Caractéristiques du diabète de la mucoviscidose et comparaison aux autres 

types de diabète (36) 

Un dépistage doit être réalisé tous les ans dès 15 ans ou même plus tôt si on repère 

des signes évocateurs. L’hyperglycémie provoquée par voie orale reste le test de 

référence et est réalisée dès 10 ans dans les CRCM avec des dosages aux trois 

temps : T0, T60 et T120 minutes. Les CRCM en France ne sont pas tous 

homogènes sur la réalisation de ces tests. Les résultats de la glycémie sont résumés 

dans le tableau 3 ci-dessous.  
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Tableau 3 : Anomalies de la tolérance au glucose au cours de la mucoviscidose définies 

selon l’hyperglycémie provoquée par voie orale (36) 

b.​ Hépatobiliaire  

Concernant le foie, les atteintes sont les conséquences de la dysfonction de la 

protéine CFTR qui entraîne une production biliaire altérée et induit une inflammation 

chronique conduisant à la cirrhose. La cirrhose est une maladie grave du foie 

caractérisée par des lésions hépatiques irréversibles. La symptomatologie est 

représentée par un ictère, de la fatigue mais elle est parfois asymptomatique donc 

difficile à repérer et la prise en charge peut ainsi être retardée. Les analyses 

sanguines peuvent faciliter la mise en évidence des perturbations hépatiques. Dans 

ce contexte, on retrouve une augmentation des gamma-glutamyl-transférases ou des 

transaminases (ASAT, ALAT), marqueurs d’un dérèglement hépatique. 

Cette atteinte est chronique et aura pour conséquences une dénutrition, un retard de 

croissance ainsi qu’un affaiblissement général (35).  

Cependant, l’atteinte hépatique est observée relativement tard, rarement à l’âge 

pédiatrique. Environ 5 à 10% des patients vont observer l’apparition d’une cirrhose 

durant leur première décennie. Une plus grande majorité peut rencontrer une 

hypertension portale qui expose les patients à un risque hémorragique au niveau 
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digestif durant leur deuxième décennie. Cette augmentation de pression peut être 

responsable de varices de l’œsophage et conduire à un épanchement responsable 

d’ascite. 

En clair, il est important de réaliser des dépistages annuels afin de mettre en 

évidence le plus tôt possible une probable atteinte hépatique et mettre en place un 

traitement substitutif. Les signes recherchés sont une splénomégalie et/ou une 

hépatomégalie ainsi qu’une anomalie des enzymes hépatiques comme abordé 

précédemment. Les complications d’une cirrhose hépatique sont à l’origine de 2.5% 

de décès des patients atteints de la mucoviscidose (37). 

c.​ Intestinale 

On peut observer deux cas de figure : une constipation chronique/syndrome 

d’obstruction intestinale distale ou des diarrhées fréquentes. Dans les deux cas, les 

douleurs abdominales sont récurrentes. 

Les troubles du transit sont fréquemment retrouvés. Les selles sont volumineuses et 

grasses, appelées stéatorrhées. Elles sont signes de défaut d’absorption des 

graisses. L’IMC est diminué, les patients sont dénutris ce qui engendre des retards 

de croissance. Des occlusions intestinales sont aussi retrouvées, appelées iléus 
méconial. Le méconium est la première selle émise par un nourrisson dans l’iléon. 

On le retrouve parfois épaissi, ce qui cause des occlusions néonatales. La reprise de 

poids après la naissance peut donc être plus lente pour ces enfants : deux à trois 

semaines au lieu de 8 à 10 jours. (31) 

3.​ Appareil reproducteur 

L’appareil reproducteur et la fertilité sont altérés. Chez les hommes, au niveau 

anatomique, on remarque une fermeture du canal déférent qui permet le transport 

des spermatozoïdes des testicules vers la prostate. Sans ce canal, les 

spermatozoïdes ne peuvent pas circuler et cela induit une infertilité chez 98% des 
patients de sexe masculin atteints de la mucoviscidose. La production de 

spermatozoïdes n’est pas altérée mais ils ne peuvent pas circuler dans l’appareil 

reproducteur. Il est aussi probable de repérer l’absence d’une partie de l’épididyme 

qui sert au stockage des spermatozoïdes. Les vésicules séminales sont souvent mal 
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formées et conduisent à une diminution de la quantité de sperme émise qui en plus 

de cela, ne contient que peu ou pas de spermatozoïdes, phénomène appelé 

l’azoospermie. 

Chez les femmes, une baisse de la fertilité est aussi observée due à 

l’épaississement de la glaire cervicale (35). Néanmoins, différentes aides 

permettent désormais aux femmes de pouvoir procréer avec un suivi très rapproché 

puisqu’il existe un risque non négligeable d’exacerbation durant la grossesse. 

Avec l’allongement de l’espérance de vie, le nombre de grossesses chez ces 

femmes est en constante évolution. En France, en presque 20 ans, l’incidence des 

grossesses a été multipliée par quatre. Le premier cas de grossesse chez une 

femme ayant la mucoviscidose a été déclaré en 1960 mais l’histoire s’est terminée 

tragiquement puisque cette femme est décédée 6 semaines après l’accouchement 

d’une insuffisance cardio-respiratoire (20). Le constat est assez net : durant la 

grossesse a lieu une perturbation de la mécanique respiratoire, une potentielle 

immunodépression mais surtout des besoins nutritionnels croissants qui ont un 

impact négatif sur la mère et l’enfant. 

4.​ Rhumatologique  

Au niveau rhumatologique, il est fréquent de retrouver des troubles de la 
densité minérale osseuse. Les patients atteints de mucoviscidose ont plus de 

risque de développer une ostéopénie ou une ostéoporose (30). On recense une 

prévalence croissante avec l’âge, atteignant 38% pour l’ostéopénie et 23% pour 

l’ostéoporose (28). Un suivi par ostéodensitométrie est donc recommandé afin de 

prévenir ces complications. 

Avec la progression de la recherche au niveau thérapeutique, de nouvelles 

manifestations extra pulmonaires ont émergé, notamment articulaires. L’incidence 

des patients ayant une polyarthrite rhumatoïde en plus de la mucoviscidose est 

élevée et représente environ 1/3 des patients (38). Pour rappel, la polyarthrite 

rhumatoïde est une maladie articulaire inflammatoire et chronique qui est 
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caractérisée par des poussées de durée variable. Elle se retrouve le plus 

couramment au niveau des articulations des mains et des pieds. Le marqueur 
anti-CCP (anti-peptides cycliques citrullinés) de cette pathologie représente un 

intérêt diagnostique et peut être détecté précocement. L’évolution de ces deux 

affections semble être liée et dépendante du statut infectieux du patient comme le 

décrit l’étude menée par le Dr Doyen au CRCM de Lille (39). 

5.​ Autres symptomatologies  

En plus des comorbidités classiques que nous venons d’aborder, il en existe 

d’autres émergentes du fait du vieillissement de la population. Des sur-risques de 

cancers digestifs sont apparus chez ces patients touchant en particulier les voies 

intestinales, biliaires mais aussi l’appareil testiculaire et colorectal du fait de la quasi 

constante dysbiose intestinale (28). Des cas de leucémies et de cancer du cerveau 

ont aussi été mis en évidence du fait d’une exposition cumulée aux rayons X, résultat 

d’une accumulation de scanners notamment. L’étude internationale EPI-CT, 

coordonnée par le CIRC (Centre International de Recherche sur le Cancer), débutée 

en 2010 et parue en 2023, vise à évaluer le risque de la survenue de cancers chez 

les enfants et les adolescents exposés aux rayonnements. L’étude met en avant un 

surrisque du développement d'hémopathies. Cependant, l’imagerie, notamment la 

tomodensitométrie (scanner) possède un véritable intérêt diagnostic. Il ne faut donc 

pas complètement renoncer à cet examen mais appliquer les règles de 

radioprotection : une indication bien définie confirmée par un radiologue, une 

substitution qui n’expose pas aux rayons X comme un IRM ou une échographie et 

logiquement, utiliser la dose la plus faible possible (40). 

De même, l’insuffisance rénale chronique est une complication possiblement 

induite par le diabète ou même par une exposition répétée et prolongée aux 

aminosides (que nous aborderons dans la partie traitement), mais aussi aux 

immunosuppresseurs qui peuvent impacter la fonction rénale. En conséquence, les 

patients transplantés pulmonaires sont plus à risque de présenter toutes ces 

comorbidités (28). Elles sont résumées dans le tableau 4. 

Il est aussi à souligner l’importance de la santé mentale et de l’augmentation de la 

prévalence des symptômes d’anxiété, de stress et de dépression, recensés chez les 
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patients mucoviscidoses et leur entourage. Un questionnaire “Patient Health 

questionnaire” permet de dépister ces symptômes (28). 

Tableau 4 : Tableau représentant les comorbidités extra respiratoires classiques et 

émergentes dans la population adulte mucoviscidosique (28) 
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Partie 2 : Thérapeutiques, suivis et règles hygiéno-diététiques 

A.​ Les traitements adaptés à l’enfant 
1.​ Les modulateurs CFTR  

Il est primordial d’aborder dans cette thèse les modulateurs du canal CFTR. 

Il en existe 2 types : les potentiateurs et les correcteurs. Les correcteurs facilitent 

la maturation et le transport intracellulaire de la protéine afin d’augmenter son 

expression membranaire. Les potentiateurs augmentent la fréquence d’ouverture du 

canal CFTR pour permettre le passage des ions chlorures. Les potentiateurs et les 

correcteurs visent à rétablir un minimum de 10% de l’activité de la protéine CFTR 

(35). 

La prise en charge et l’éligibilité au traitement dépendent des classes de mutations 

(figure 16), ce qui souligne l’importance du dépistage et de l’analyse génétique 

développés précédemment. Les modulateurs CFTR ont complètement changé la 

prise en charge du patient atteint de mucoviscidose en agissant directement sur la 

symptomatologie. Cependant, les patients ne guérissent pas. Environ 10% des 

patients atteints de la mucoviscidose demeurent sans solution thérapeutique (35). 

Les modulateurs CFTR sont instaurés par le médecin pédiatre. Un suivi régulier lors 

de l’initiation est nécessaire. Certaines pharmacies fonctionnent avec des 

rendez-vous pour venir retirer le médicament. En effet, aux vues des spécificités de 

la prise du traitement, des explications claires doivent être fournies et la bonne 

compréhension des responsables de l’enfant doit être vérifiée. Le coût du traitement 

n’est pas négligeable ainsi la pharmacie commande selon la demande. 
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Figure 16 : Classes de mutations entraînant la mucoviscidose et stratégies thérapeutiques 

correspondantes (41) 
NMD : nonsense mediated mRNA decay ; PTC : premature termination codon (codon stop prématuré) 

ASO : oligonucléotides antisens. 

La prise en charge du patient peut se faire à l’aide de combinaisons de ces 

thérapies mais aussi de monothérapie avec le potentiateur seul. En monothérapie, 

on peut nommer 1 potentiateur : ivacaftor KALYDECO®.  
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En association, il existe :  

-​ Lumacaftor + ivacaftor : ORKAMBI® 

-​ Tézacaftor + ivacaftor : SYMKEVI® 

-​ Ivacaftor + tézacaftor + élexacaftor : KAFTRIO® 

a.​ Ivacaftor : KALYDECO ® (42) 

Présentation  

L’ivacaftor est un potentiateur destiné majoritairement aux mutations de classe III 

comme la mutation la plus commune de cette classe : G551D mais aussi G1244E, 

G1349D, G178R, G551S, S1251N, S1255P, S549N ou S549R. Son rôle est 

d’augmenter la durée d’ouverture des canaux CFTR mutés et sains. La fonction 

respiratoire est nettement augmentée allant jusqu’à 10% du VEMS. La concentration 

sudorale en ions chlorure diminue d’environ 50 mmol/l.  
 

Pour qui ? 

En monothérapie, il est indiqué chez l’adulte, les adolescents et les enfants âgés de 

6 ans et plus, pesant au minimum 25 kg. Depuis 2025, de nouveaux dosages et de 

nouvelles galéniques en granulés permettent l’élargissement aux enfants avant 6 ans 

(43).  

 

Posologie  

Le dosage dépend du poids et de l’âge de l’enfant et évolue selon la croissance de 

celui-ci comme cela est précisé dans les tableaux 5 et 6. 
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Tableau 5 : Dosages de KALYDECO sachet selon le poids et l’âge (42) 

 
Tableau 6 : Dosages de KALYDECO comprimé selon le poids et l’âge (44) 

 
La figure 17 est présentée ici pour apporter un visuel aux patients et aux pharmaciens.  
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Figure 17 : Boîte de KALYDECO 75 mg en sachet (45) et KALYDECO 150 mg en comprimé 

(46) 

b.​ Lumacaftor + ivacaftor : ORKAMBI ® (47) 

Présentation  

Il s’agit d’une combinaison d’un correcteur et de l’ivacaftor. Le correcteur 

possède une action de correction du repliement des protéines mutées notamment 

CFTR-F508del. Il stabilise le repliement des protéines qui, dès lors, sont moins 

dégradées par le protéasome. L’association à un potentiateur est nécessaire puisque 

même si le repliement est corrigé, si le canal reste fermé alors l’action est nulle. Les 

deux agissent en synergie via une correction du repliement et une potentialisation 

de l’ouverture du canal CFTR pour que l’effet pharmacologique soit observé. Les 

améliorations cliniques sont modérées avec un gain de 2 à 3% du VEMS et une 

diminution de 10 mmol/L de la concentration de chlorure dans la sueur (35).  

 

Pour qui ? 

Cette association est indiquée pour les jeunes patients homozygotes pour la 

mutation F508del dès l’âge de 1 an. Une nouvelle fois, le génotype doit être connu 

avant la mise en place du traitement. 

 

Posologie  

Plusieurs galéniques et dosages sont disponibles. Concernant les granulés en 

sachet, on peut retrouver plusieurs dosages : 75 mg/94 mg, 100 mg/125 mg, 150 

mg/188 mg et en comprimés on retrouve les dosages : 100 mg/125 mg et 200 

mg/125 mg. Le premier chiffre correspond au dosage de lumacaftor et le second au 
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dosage de l’ivacaftor. Une nouvelle fois, le dosage et la galénique sont choisis en 

fonction du poids et de l’âge de l’enfant comme présenté dans les tableaux 7 et 8. 

 

 

Tableau 7 : Dosages d’ORKAMBI sachet selon le poids et l’âge de l’enfant (47) 

 

Tableau 8 : Dosages d’ORKAMBI comprimé selon le poids et l’âge de l’enfant (48) 

 

La figure 18 est présentée ici pour apporter un visuel aux patients et aux pharmaciens.  
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Figure 18 : Boite d’ORKAMBI sachet 75 mg/94 mg (49) et ORKAMBI comprimé 200 mg/125 

mg (50) 

c.​ Tézacaftor + ivacaftor : SYMKEVI ® (51) 

Présentation  

De même que pour l’ORKAMBI, il s'agit d’une combinaison d’un correcteur et d’un 

potentiateur agissant en synergie. 

 

Pour qui ? 

Le traitement est indiqué chez les patients dès l’âge de 6 ans et plus et homozygotes 

pour la mutation F508del. L’indication a été étendue aux hétérozygotes pour la 

mutation F508del si elle est associée à certaines mutations dont la protéine a gardé 

une fonction résiduelle. 

 

Posologie 

Le SYMKEVI existe en deux dosages : 50 mg/75 mg et 100 mg/150 mg et 

uniquement sous forme de comprimé (le premier dosage correspond au Tézacaftor 

et le deuxième correspond à l’ivacaftor). Une adaptation posologique est possible 

lors d’une prise concomitante avec des inhibiteurs modérés ou puissants du 
CYP3A ou lors d’insuffisance hépatique. Une nouvelle fois, le dosage dépend de 

l’âge et du poids du patient comme décrit dans le tableau 9 ci-dessous.  
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Tableau 9 : Dosages de SYMKEVI comprimé selon le poids et l’âge de l’enfant dès 6 ans 

(51) 

La figure 19 est présentée ici pour apporter un visuel aux patients et aux pharmaciens.  

 

Figure 19 : Boîte de SYMKEVI 100 mg/ 150 mg en comprimé (52) 

d.​ Ivacaftor + tézacaftor + élexacaftor : KAFTRIO® (53) 

Présentation  

Le KAFTRIO est une association d’un potentiateur : l’ivacaftor (KALYDECO) et de 

deux correcteurs : le tézacaftor et l’éléxacaftor. L'important ici est de cibler plusieurs 

sites de la protéine CFTR dans le but d’augmenter l’effet correcteur et ainsi de 

restaurer la fonctionnalité de la protéine. 

J’ai eu la chance de pouvoir assister à des consultations avec des médecins, des 

infirmiers, des kinésithérapeutes, des psychologues, des diététiciens à l’hôpital 

Jeanne de Flandre (CHU de Lille). J’ai pu me rendre réellement compte de 
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l’amélioration de l’état des patients grâce aux traitements, notamment au 

KAFTRIO/KALYDECO. Le test de la sueur peut nettement s’améliorer et parfois se 

normaliser. Cette association permet très rapidement une diminution de l’ordre de 45 
mmol/L voire plus selon le patient. Le VEMS peut aussi largement s’améliorer avec 

un gain pouvant aller jusqu'à 14% (35). 

Pour qui ? 

D’abord réservé aux adultes puis aux adolescents, compte tenu de l’amélioration 

significative de la symptomatologie et de la qualité de vie des patients, l’indication a 

été élargie aux enfants hétérozygotes pour F508del âgés de plus de 2 ans (35). 

Le KAFTRIO granulés est indiqué, en association avec le KALYDECO, dans le 

traitement de la mucoviscidose chez les enfants âgés de 2 à 6 ans et porteurs d’au 

moins une mutation du gène CFTR autre que de classe 1.  

 

Posologie 

Plusieurs dosages sont disponibles : 37.5 mg/25 mg/50 mg et 75 mg/50 mg/100 mg 

en comprimé, 60 mg/40 mg/ 80 mg et 75 mg/50 mg/100 mg de granulés en sachet. 

Le choix est établi à l’aide du poids et de l’âge du patient. Les moments de prise 

sont décrits dans les tableaux 10 et 11. 

 
Tableau 10 : Dosages de KAFTRIO sachet selon le poids et l’âge de l’enfant de 2 ans à 6 

ans (53) 
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Tableau 11 : Dosages de KAFTRIO comprimé selon le poids et l’âge de l’enfant de 6 ans à 

12 ans (54) 

 

Mode d’administration commun aux -caftors 

Concernant les modalités de prise, chez l’enfant, le sachet de granulés doit être 

mélangé avec 5 ml d’aliment semi liquide ou liquide à température ambiante ou 

inférieure puis il doit être ingéré dans la totalité et immédiatement sans dépasser 

un délai d’une heure. Il faut respecter un intervalle de 12 heures entre la prise du 

matin et la prise du soir qui doivent être effectuées avec un repas riche en graisse 

afin d’améliorer l’absorption et diminuer les nombreuses interactions (les -caftors 

sont métabolisés par les CYP3A4, 3A5 et substrat de Pgp). Cependant, il n’est pas 

nécessaire de réveiller les enfants pour prendre leur traitement, une flexibilité de 1 à 

2 heures peut être accordée.  
 

La figure 20 est présentée ici pour apporter un visuel aux patients et aux pharmaciens.  
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Figure 20 : Représentation des boites de KAFTRIO 75 mg/50 mg/100 mg et de KALYDECO 

150 mg sous forme de comprimé (55) 

 

Effets indésirables communs aux -caftors 

Malgré un effet pharmacologique non discutable, certains effets indésirables ont été 

mis en avant notamment chez les adultes et les adolescents, populations parmi 

lesquelles il y a plus de recul. On note de possibles effets hépatiques, d’où la 

nécessité d’une surveillance régulière du bilan hépatique, des céphalées, des 

diarrhées, des opacités du cristallin, des infections urinaires, des infections des voies 

respiratoires supérieures, des rhinopharyngites, des otalgies, des hypoglycémies, 

des douleurs abdominales ou même parfois des rashs cutanés. Une amélioration de 

la trithérapie serait en cours de développement pour diminuer les effets indésirables 

et augmenter les effets recherchés (35).  

Lors des consultations auxquelles j’ai assisté à l’hôpital Jeanne de Flandre, j’ai 

découvert qu’il peut exister des troubles du sommeil et des troubles du 
comportement notamment en début de traitement. Près de 50% des patients 

auraient présenté ce type de troubles pendant le premier mois de traitement. Par 

troubles du comportement, on sous-entend : des déficits de l’attention avec ou sans 

hyperactivité, de l’irritabilité ou des troubles de l’humeur. Cependant, les troubles 

cités seraient transitoires et auraient disparu pour 38% des patients. La balance 

bénéfices/risques reste donc franchement favorable à l’utilisation de la trithérapie 

chez les enfants à partir de 2 ans. Si les troubles persistent ou deviennent 

handicapants dans le quotidien de l’enfant, des adaptations peuvent être mises en 
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place avec une inversion entre le KAFTRIO (prise le soir au lieu du matin) et le 

KALYDECO (prise le matin au lieu du soir). (56) 

 

Oubli et précautions communs aux -caftor 

Les conditions de prise en cas d’oubli sont identiques et les modalités restent les 

mêmes pour tous les -caftor: 12 heures d’écart entre la prise du matin et celle du 

soir. Si le traitement du matin est oublié et que le patient ou son aidant s’en rend 

compte plus tard dans la journée, passé un délai de 6 heures, il est préférable de 

privilégier la bi ou trithérapie plutôt que l’ivacaftor seul le soir. Le lendemain, le 

rythme de prise pourra être repris de manière habituelle.  Il ne faut pas prendre deux 

doses concomitantes. 

 

Surveillance commune aux -caftor 

Une surveillance de la fonction hépatique est nécessaire via les transaminases 
(ASAT, ALAT) et la bilirubine totale avant la mise en route du traitement et tous les 

trois mois pendant la première année puis une fois par an. Une surveillance 

ophtalmique pour détecter une possible cataracte doit être réalisée avant et pendant 

le traitement. 

Des adaptations posologiques existent pour les patients qui présentent des 

antécédents d’atteintes hépatiques ou présentent une insuffisance hépatique 

modérée ou sévère et si le patient prend un autre traitement qui peut interagir 

notamment les inhibiteurs modérés ou puissants (selon le traitement) du CYP3A4. 

Quelques exemples d’inhibiteurs du CYP3A4 : (57) 

-​ certains antifongiques azolés : kétoconazole, fluconazole… 

-​ les macrolides : érythromycine, clarithromycine, josamycine… 

-​ l’amiodarone  

-​ le diltiazem, le vérapamil. 

On peut aussi en retrouver dans l’alimentation : le pamplemousse sous sa forme 

solide ou en jus est à éviter. Attention, il peut être présent dans certaines boissons 

aux agrumes sans que la mention y soit clairement indiquée. 
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Quelques exemples d’inducteurs du CYP3A4 : (57) 

-​ millepertuis  

-​ certains anticonvulsivants : carbamazépine, phénobarbital 

-​ certains anti-infectieux : rifampicine, efavirenz. 

 

Prescription commune aux -caftor 

Le traitement est remboursable à 65% par l’assurance maladie et doit être prescrit 

sur une ordonnance d’exception à 4 volets. La prescription reste réservée aux 

médecins spécialistes et doit être réalisée uniquement si le génotype est connu. Le 

médicament est soumis à prescription initiale hospitalière semestrielle. Il s’agit 

de traitements inscrits sur liste 1, le renouvellement n’est pas restreint. 

 

Ainsi, le tableau 12 ci-dessous résume, en 2024, la répartition du traitement des 

patients en fonction de leur âge : de leur naissance jusqu’à 12 ans et plus. La 

thérapeutique la plus utilisée reste le KAFTRIO/KALYDECO. Dans cette répartition, 

34 patients bénéficient d’un autre modulateur, en essai clinique ou avec un autre 

schéma thérapeutique adapté spécialement pour le patient. 

 

Tableau 12 : Modulateurs du gène CFTR en fonction de la classe d’âge (6) 

74 

https://www.zotero.org/google-docs/?airYok
https://www.zotero.org/google-docs/?oEd4xX


 
 

 
2.​ De la sphère respiratoire  

​ Les thérapeutiques à visée respiratoire sont primordiales et occupent une 

grande place dans la prise en charge du patient. Le tableau 13 ci-dessous met en 

évidence, en pourcentage, l’utilisation de chaque thérapeutique dans cette prise en 

charge. L’aérosolthérapie reste la plus utilisée avec environ 68% de l’effectif total, 

suivi des macrolides comme l’azithromycine avec 25%, puis des corticoïdes oraux 

avec 10%. Les autres méthodes sont plutôt négligeables. La prise en charge 

pulmonaire médicamenteuse augmente de manière croissante en fonction de l’âge.  

 

Tableau 13 : Thérapeutiques à visée respiratoire (≥ 3 mois) en 2024 (6) 

La figure 21 reprend les thérapeutiques administrés en aérosolthérapie que nous 

allons aborder dans une prochaine partie. Les bronchodilatateurs restent en tête 

suivis des corticoïdes qui, de même, augmentent avec l’âge.  
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Figure 21 : Produits administrés en aérosolthérapie (≥ 3 mois) en 2024 (6) 

a.​ Traitements par inhalation 

​ Dans le traitement de la mucoviscidose, on peut retrouver les 

bronchodilatateurs. Ceux-ci ont pour but de soulager les symptômes 

d'essoufflement et d’ouvrir les voies respiratoires afin de faciliter l’élimination du 

mucus et ainsi prévenir de potentielles infections. Certains inhalateurs sont très 

utilisés puisqu’ils présentent des avantages pratiques comme les doseurs 

pressurisés ou les poudres sèches. Pour faciliter la prise du traitement, celui-ci peut 

être accompagné d’une chambre d’inhalation. Celle-ci est placée entre l’aérosol et 

la bouche et a pour but d’optimiser l’inhalation et son dépôt pulmonaire. L’utilisation 

est simple. Le dispositif médicamenteux doit être secoué pour remettre les molécules 

en suspension, puis il est placé sur la chambre d’inhalation. Le masque est ensuite 

placé sur la bouche et le nez de l’enfant, les pulvérisations peuvent donc être 

réalisées dans le dispositif. L’enfant peut ensuite inhaler durant quelques secondes. 

Afin de s’assurer de la bonne prise du médicament, la valve doit bouger en suivant 

les respirations de l’enfant. L’entretien se fait environ une fois par semaine à l’eau 

savonneuse et le séchage à l’air libre. 

Les principaux bronchodilatateurs appartiennent à la famille des bêta 2 mimétiques. 

Ils induisent une relaxation des muscles lisses bronchiques en cas de 
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bronchoconstriction. Concernant les longues durées d’action, on peut citer par 

exemple : FORMOTÉROL, SALMÉTÉROL, INDACATEROL et concernant les 

courtes durées d’action : SALBUTAMOL, TERBUTALINE. Quelques effets 

indésirables peuvent apparaître pour les longues durées d’action : palpitations, 

céphalées, toux, à contrario des courtes durées d’action où on retrouve 

majoritairement une hypersudation, des vertiges et des dysgueusies. (58) 

Les corticoïdes inhalés peuvent être utilisés avec une chambre d’inhalation 

comme les bronchodilatateurs. Parmi les corticoïdes inhalés on peut citer : 

BUDESONIDE, BECLOMETHASONE, FLUTICASONE. Ils peuvent être combinés à 

d’autres molécules comme par exemple dans le SERETIDE : SALMETEROL, 

FLUTICASONE. Ceux-ci ont pour but de diminuer l’inflammation localement. 

Quelques effets indésirables peuvent être recensés comme des candidoses (intérêt 

de rincer la bouche après l’administration), une dysphonie ou une voix plus rauque. 

(59) 

b.​ Aérosols, nébulisation et oxygène (60) (61) 

​ Les aérosols sont particulièrement intéressants puisqu’ils permettent une 

pénétration plus profonde de la molécule et donc possèdent un effet plus local. En 

plus de ceux-ci, les avantages sont nombreux : effet rapide, dose totale de 

médicament réduite en étant plus concentrée, diminution d’effets secondaires. Mais 

en pratique, plusieurs éléments sont à prendre en compte dans l’utilisation de 

l’aérosolthérapie comme le temps nécessaire pour l’administration, la tolérance, la 

pratique, la connaissance du matériel, les règles de bon usage… 

Il existe aussi la nébulisation, pratique puisque certaines molécules ne sont 

disponibles que sous forme liquide. La nébulisation est désormais très peu utilisée 

chez l’enfant puisque les nouvelles thérapies augmentent de manière significative les 

fonctions respiratoires. Elle reste cependant fréquente chez l’adulte qui ne les a pas 

reçues dès son plus jeune âge et qui reste habitué à ces nébulisations. Il existe 

plusieurs types de nébuliseurs : les pneumatiques, les électroniques à tamis vibrants, 
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les ultrasons… Malgré une nébulisation qui peut atteindre 15 à 20 minutes, les 

pneumatiques sont préférés puisque les ultrasons peuvent dénaturer certaines 

protéines. 

Certains systèmes comme la technologie des mailles vibrantes, se démarquent par 

un flux d’air plus rapide et des gouttelettes de médicament plus petites ce qui réduit 

la durée du traitement tout en délivrant une quantité plus importante alors que 

d’autres systèmes plus classiques possèdent un flux d’air plus lent avec de plus 

grosses gouttelettes. Les mailles vibrantes utilisent le principe d’un courant électrique 

qui crée un effet “micro-pompe”, ce qui projette la solution à travers des trous afin 

de créer un aérosol calibré (62). Cette différence entre les aérosols nécessite une 

évaluation du dosage, de la quantité et de la durée en fonction du type d’aérosols.  

Concernant la mucoviscidose, les études ont démontré que les systèmes de 

nébulisation conventionnels sont préférés puisqu’ils offrent des débits élevés et des 

particules plus petites ce qui réduit la durée du traitement et augmente la quantité de 

médicament qui arrive dans les poumons. Cependant les données sont insuffisantes 

pour déterminer au global si un système de nébulisation conventionnel est meilleur 

qu’un autre, il en revient au clinicien, conscient de la variabilité entre les systèmes, 

de choisir et d’adapter au mieux le nébuliseur au patient. 

La technique d’inhalation via une bonne éducation est primordiale pour que l’effet 

soit optimal. L’enfant doit être en position assise avec la tête et le dos droits afin 

d’éviter que l’aérosol ne fasse des courbes inutiles et/ou ne soit bloqué à cause de la 

trachée et/ou des tuyaux mal positionnés. L’enfant doit être au calme pour réaliser 

des respirations régulières, idéalement par la bouche (62). Différents embouts 

existent pour correspondre à la demande. Chez les enfants, nous allons préférer des 

masques qui recouvrent le nez et la bouche afin de garantir au maximum la prise du 

médicament. 

Un entretien du nébuliseur est impératif afin de lui garantir un effet optimal dans le 

temps. Celui-ci doit être nettoyé après chaque utilisation et désinfecté environ une 

fois par jour. Après avoir été démontées, les pièces doivent être nettoyées à l’eau 

tiède avec du savon type liquide vaisselle puis rincées soigneusement. Il est 

préférable de ne pas l’essuyer et de le laisser sécher à l’air libre. 
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Concernant l’oxygénothérapie, elle peut être utilisée chez certains patients. 

Cependant, à ce jour, il n’existe aucune donnée probante qui incite les médecins à 

prescrire une supplémentation chronique en oxygène chez les patients avec forte 

atteinte pulmonaire due à la mucoviscidose. A contrario, il est démontré qu’il existe 

une corrélation entre l’oxygénothérapie à court terme et une amélioration de la durée 

de l’exercice physique, du temps d'endormissement et même de l’assiduité scolaire 

et professionnelle (63). 

Le pharmacien tient un rôle clé dans la délivrance de l'oxygène médical à domicile. Il 

doit être formé à l’oxygénothérapie et inscrit à l’Ordre au tableau de la section A,D ou 

E. Les règles de bonnes pratiques de dispensation à domicile de l’oxygène à usage 

médical doivent être respectées, ainsi dès que le pharmacien effectue une 

dispensation dans son intégralité, il doit en avertir l’ARS. Il est aussi possible de 

sous-traiter cette dispensation à une structure autorisée. Le pharmacien reste le 

garant de la sécurité notamment de l’analyse de l’ordonnance et de l’installation au 

domicile (pour cela des visites peuvent être effectuées). Il est aussi responsable de 

l’observance du patient et du respect des consignes de sécurité. Il doit s’assurer de 

la bonne compréhension du patient et de son entourage (64).   

c.​ Fluidifiants  

Depuis plusieurs années, la dornase alfa ou désoxyribonucléase, le 

PULMOZYME, joue un rôle important dans la fluidification des sécrétions et facilite 

la clairance muco-ciliaire. Lors d’une infection, les polynucléaires neutrophiles qui 

font partie des leucocytes, sont recrutés, meurent mais ne sont pas automatiquement 

éliminés. Les molécules d’ADN forment un réseau de mucines qui constituent un 

piège pour les polynucléaires neutrophiles (32). Ce traitement est un réducteur de 

DNase qui hydrolyse les molécules d’ADN afin d’éliminer les cellules mortes. Le 

PULMOZYME est utilisé en inhalation par nébuliseur. Il est indiqué dans le cadre du 

traitement de l’encombrement bronchique afin d’améliorer la fonction respiratoire 

chez les patients âgés de plus de 5 ans, atteints de la mucoviscidose dont la 

capacité vitale forcée (CVF) est supérieure ou égale à 40% de la valeur attendue. 
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Une nébulisation par jour d’une ampoule de 2.5 mg est préconisée avec une 

augmentation possible à 2 fois par jour pour les patients de plus de 21 ans. 

L’observance quotidienne est primordiale même en cas d'exacerbation puisque les 

études démontrent que dès lors que le traitement est administré de façon 

intermittente, l’amélioration de la fonction respiratoire disparaît. L’information doit être 

transmise au patient dès le début du traitement qui part ailleurs est très bien toléré 

avec des effets indésirables rares. D’un point de vue pratique, ce médicament est 

soumis à une prescription initiale hospitalière semestrielle et se conserve au 

réfrigérateur entre 2°C et 8°C. L’ampoule doit rester à l’abri de la lumière (66). 

De plus, des études ont démontré un effet non négligeable de l’inhalation 

préventive chez le nouveau-né via la nébulisation de solution hypertonique-SH sur la 

fluidification des sécrétions. Dès les premiers mois de la vie, l’inhalation de solution 

saline hypertonique entraîne une amélioration de l’insuffisance respiratoire et même 

une prise de poids si celle-ci est bien tolérée (67). 

d.​ Corticoïdes par voie orale 

Dans certains cas, pour lutter contre l’inflammation, les corticoïdes par voie 

orale peuvent être préconisés. Cependant, les corticoïdes ne sont pas dénués 

d’effets indésirables. Au contraire, du fait des nombreux effets probables, ils ne sont 

pas recommandés de manière systématique. Des surveillances sont nécessaires afin 

de déceler des anomalies du métabolisme glucidique ou même un retard de 

croissance chez le jeune enfant. Le traitement peut aussi entraîner une diminution 
des défenses immunitaires en augmentant ainsi le risque d’infection. Si le 

traitement dure plus de 10 jours, il sera nécessaire d’effectuer une décroissance 

progressive à l’arrêt pour éviter une insuffisance surrénale aiguë du fait de l’arrêt de 

stimulation des glandes surrénales pendant la durée de celui-ci (65). 

METHYL PREDNISOLONE, PREDNISOLONE et PREDNISONE sont donc à 

prendre le matin afin de suivre le rythme nycthéméral de l’activité corticotrope, de 

préférence pendant le repas.  

80 

https://www.zotero.org/google-docs/?0HVqmR
https://www.zotero.org/google-docs/?HrgpqO
https://www.zotero.org/google-docs/?QL4RcA


 
 

 
e.​ Kiné respiratoire (33) (68) 

Afin de connaître au mieux le rôle prédominant de la kinésithérapie 

respiratoire, j’ai eu la chance de rencontrer Raphaël, un kinésithérapeute ayant 

effectué plusieurs formations dans le domaine de la kinésithérapie respiratoire et 

accompagné plusieurs patients atteints de mucoviscidose. Je voulais comprendre 

dans la pratique : l’intérêt, la réalisation des séances, leurs contenus, l’expérience 

qu’il avait à m’apporter autant vis à vis des patients que de leurs proches.  

J'ai pu me rendre compte de la place du kinésithérapeute dans le quotidien de 

l’enfant et sa famille. La plupart du temps, le suivi kiné débute très tôt dans la vie du 

nourrisson. Différentes techniques qu’il pratique visent à drainer les bronches afin de 

prévenir les surinfections, développer la capacité pulmonaire, améliorer le confort 

digestif mais aussi prévenir les conséquences musculo-squelettiques à l’aide 

d’étirements et d’exercices. Cette partie du traitement est difficile à pérenniser, la 

kiné est donc rapidement instaurée quotidiennement voire pluriquotidiennement. 

L’idéal serait même d’instaurer la kiné en prévention même si l’enfant est 

asymptomatique uniquement pour la considérer comme étant une habitude 

quotidienne et instaurer une routine même si cela n’a pas démontré un réel effet sur 

la fonction respiratoire. 

Raphaël m’a apporté un élément assez marquant, il relate le fait que l’adhésion à la 

kinésithérapie est assez faible chez les grands enfants et les adolescents. Le 

professionnel doit donc faire preuve de persuasion et de patience. Un arrêt de la kiné 

ou même un manque d’observance conduit à une détérioration de la fonction 

pulmonaire dans les 3 semaines qui suivent. 

Le déroulement d’une séance de kinésithérapie est simple : mobiliser les 
sécrétions, les faire remonter (en ayant au préalable vérifier la possibilité de 

tousser), puis expectorer/évacuer. Chaque séance commence par le lavage de nez 

au sérum physiologique afin de dégager les voies aériennes supérieures. Le 

kinésithérapeute ausculte le patient en début et en fin de séance afin d’écouter et 
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d'observer des potentiels changements des bruits respiratoires. Si aucun bruit ne se 

fait entendre, cela signifie qu’il n’y a pas de sécrétion ou surtout qu’elles sont trop 

denses. Puis vient l’étape de la mobilisation. 

La technique reste focalisée sur des exercices inspiratoires lents et résistés afin 

de ramener les sécrétions du poumon profond vers les voies aériennes proximales et 

moyennes où les techniques expiratoires lentes ou forcées prennent le relais. 

Aujourd’hui, les techniques les plus courantes sont le DA, l’EDIC, ELPr et 
l’ELTGOL. Nous allons désormais passer en revue chacune des techniques. 

Le DA signifie drainage autogène autrement appelé toilette bronchique. Il s’agit d’une 

technique alliant inspirations et expirations contrôlées par le patient en position 

assise (figure 22) et qui est reconnue pour améliorer les débits bronchiques. 

L'exercice commence par une inspiration nasale, suivie d’une pause, puis l’expiration 

est réalisée par le nez ou la bouche de manière passive. Cette technique nécessite 

que le patient puisse reconnaître des signaux sensoriels, auditifs et donc concerne 

les grands enfants, les adolescents ou les adultes. Cette technique est plutôt 

pratique puisqu’elle ne nécessite pas de thérapeute mais celui-ci doit tout de même, 

au départ, vérifier la bonne exécution du patient. Cependant on relate quelques 

limites : elle nécessite une bonne observance du patient, ce qui n’est pas toujours le 

cas. De plus, les séances durent de 30 à 45 minutes parfois même davantage. 

 

Figure 22 : Illustration d’application du drainage autogène (DA) (68) 
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L’EDIC signifie exercice à débit inspiratoire contrôlé. L’objectif est simple : épurer le 

poumon profond. L’exercice consiste, avec l’aide du thérapeute, à réaliser des 

manœuvres inspiratoires lentes et profondes en décubitus latéral en plaçant la région 

à traiter en supralatéral comme on peut l’observer sur la figure 23. Cela signifie que 

le poumon à traiter est placé en position haute. L’inspiration est lente, maximale puis 

suivie d’une apnée de 3 à 5 secondes. Le kiné intervient durant l’expiration, ce geste 

permet une augmentation de la pression dans les bronches afin d’être correctement 

dégagées, le plus profondément possible. Cette manœuvre peut être réalisée dès 

l’âge de 3 ans environ.  

 

Figure 23 : Modalités d’application de l’EDIC en supralatéral chez un enfant de 3 ans (68) 

Avant cet âge, le kiné peut réaliser des exercices simples à l’aide d’un ballon de 
yoga par exemple. Il peut se placer assis sur le ballon avec le nourrisson dans les 

bras et effectuer des petits sauts, ce qui peut permettre de mobiliser les sécrétions 

de l’enfant grâce au rythme imposé par l’adulte. Une autre technique chez l’enfant de 

moins de 24 mois peut être judicieuse : l’ELPr (Expiration Lente Prolongée). C’est 

une technique passive (au vu de l’âge de l’enfant) d’expiration à l’aide d’une pression 

manuelle thoraco-abdominale du kinésithérapeute qui intervient au moment de 

l’expiration afin d’avoir un volume expiré supérieur à une expiration classique. Le 
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nourrisson est sur le dos sur un plan semi-dur redressé à 35°, représenté sur la 

figure 24. La manipulation d’un tout petit est à réaliser avec précaution car des 

conséquences respiratoires délétères sont possibles si cela est mal fait. 

 

Figure 24 : Application de l’ELPr chez le nourrisson (68) 

A partir de 8 à 10 ans, on utilise majoritairement l’ELTGOL, l’Expiration Lente Totale 

Glotte Ouverte en infraLatéral. Contrairement à l’EDIC, cela correspond à une 

expiration lente où le patient est placé en infralatéral, c'est-à-dire avec la zone 

encombrée du côté du plan d’appui, en décubitus latéral. La glotte ouverte permet de 

ne pas avoir de pression expiratoire positive (pression résiduelle maintenue dans les 

voies aériennes pendant l’expiration). Le patient souffle contre résistance, 

automatiquement la pression et les sécrétions augmentent. Le kinésithérapeute est 

placé derrière le patient et exerce des poussées à l’aide de ses mains ce qui permet 

une nouvelle fois d’augmenter la pression. Le patient doit bien garder la bouche 

ouverte pour qu’on puisse percevoir les bruits. S’il est impossible de maintenir la 

glotte ouverte, un embout buccal peut être utile comme on peut le voir sur la figure 

25. De plus, il permet d’amplifier les bruits. Cette technique peut être réalisée sans 

professionnel mais comme le drainage autogène, elle nécessite un contrôle 

concernant l'exécution. 
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Figure 25 : Réalisation de la manoeuvre d’ELTGOL (68) 

Depuis quelques années, avec l’essor des nouvelles thérapies, les séances de 

kinésithérapie s’espacent mais gardent un rôle prépondérant dans le suivi positionnel 

et musculo-squelettique mais aussi améliorent le confort digestif.   

3.​ De la sphère métabolique  

a.​ Enzymes pancréatiques (69) (70) 

​ En réponse à l’insuffisance pancréatique, certains aliments, notamment les 

graisses, peuvent être mal digérés et donc mal absorbés. De ce fait, les patients 

doivent parfois être supplémentés en extraits pancréatiques. Le mécanisme 

d’absorption est perturbé puisque les canaux pancréatiques sont obstrués par le 

mucus. Ainsi les enzymes produites par le pancréas ne peuvent donc pas circuler et 

participer à la digestion des aliments. Cette situation va entraîner des problèmes de 

croissance et/ou un mauvais état nutritionnel. 

On recense trois principales enzymes pancréatiques : la lipase qui digère les 

graisses, la protéase qui digère les protéines et l’amylase qui digère les sucres 

complexes, notamment l’amidon. 

On peut citer le CRÉON, qui existe en 4 dosages : 5 000 UI, 10 000 UI, 25 000 UI et 

35 000 UI. Il se présente sous forme de granulés gastro-résistants. La posologie est 

choisie en fonction de l’état digestif du patient et de ses habitudes alimentaires. Chez 
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le nourrisson et l’enfant, la dose à ne pas dépasser est de 2500 unités 
lipase/kg/repas. La prise doit se faire pendant ou immédiatement après le repas. 

Pour faciliter la prise chez le nourrisson et l’enfant, les gélules peuvent être ouvertes 

afin de mélanger les capsules à de la nourriture acide (ph<5.5) de type compote de 

fruits ou du yaourt par exemple, en faisant bien attention de ne pas les écraser, ni 

dans le contenant, ni dans la bouche de l’enfant. Il est nécessaire de vérifier que le 

traitement est pris dans son intégralité. Il ne faut pas verser les microgranules dans 

le biberon au risque d’obstruer la tétine. Le mélange doit être pris immédiatement, 

sans être conservé. Peu d’effets indésirables ont été rapportés. Après ouverture du 

flacon, le médicament doit être conservé au maximum 3 mois. 

b.​ Diabète 

La mucoviscidose altère le pancréas en y détruisant les îlots de Langerhans 

et ayant pour conséquence la diminution de sécrétion de l’insuline comme nous 

l’avons déjà abordé. Le diabète est une complication fréquente et nécessite 

différentes prises en charge comprenant les insulines, les analogues GLP-1 ou 

même les antidiabétiques oraux. Le diabète peut être induit par les traitements 

immunosuppresseurs ou bien même par les corticoïdes (71). Il est rare dans 

l’enfance et peut se révéler plus tard à l’âge adulte.  

Dans certains cas, quand le diabète est confirmé, les insulines sont mises en place 

si l’état général du patient le nécessite en termes d’évolution pondérale, respiratoire 

et infectiologique. Des auto-injections peuvent être réalisées par le patient lui-même 

(selon l’âge) en fonction de la surveillance glycémique. Des pompes à insuline 

peuvent être utilisées afin d’assurer un débit et une optimisation en permanence en 

fonction des repas, des collations ou même des besoins (72). Par exemple, les 

médecins vont mettre en place des insulines ultrarapides avant le repas 

hyperglycémiant, ou des insulines basales comme Toujeo ou Tresiba à faible risque 

d’hypoglycémie, ou des insulines intermédiaires comme Levemir administrée le 

matin. Ainsi, la situation doit être évaluée au cas par cas selon les prises alimentaires 

du patient et de ses habitudes. 
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Cette insulinothérapie est couplée à une autosurveillance glycémique ou à une 

mesure continue du glucose par des capteurs type Freestyle installés en sous 

cutanée. 

Concernant les modulateurs CFTR, ils ont démontré un impact positif sur la sécrétion 

de l’insuline chez certains patients mais peu de données existent, le recul sur ces 

traitements reste limité. 

L'éducation thérapeutique pour les patients et leurs familles est primordiale. La 

connaissance des bases physiopathologiques du diabète est nécessaire afin de 

comprendre l’importance des traitements, de l’observance, de la conduite à tenir en 

cas d’hyper ou d’hypoglycémies et du suivi régulier. Le suivi est pluridisciplinaire 
avec l’intervention du médecin, du pharmacien, des infirmiers, des kinésithérapeutes, 

des diététiciens, des psychologues et même des éducateurs sportifs. En effet, 

l’activité physique joue un rôle dans la diminution de la résistance à l’insuline. Il est 

conseillé de réaliser des activités physiques d’endurance, aérobies modérées, et des 

exercices de musculation avec des résistances (36). 

4.​ Antibiothérapies   

a.​ Bactéries concernées (73) 

L’antibiothérapie a une place primordiale dans la prise en charge des 

infections afin d’améliorer l’état nutritionnel et respiratoire des patients atteints de 

mucoviscidose. Les bactéries concernées sont détectées lors de l’examen cyto 

bactériologique des crachats (ECBC). Comme nous le montre le tableau 14, presque 

80% des patients ont réalisé au moins 1 ECBC dans l’année 2024 (pourcentage par 

rapport à l’effectif total). 

Dès lors, l’antibiothérapie peut démarrer de manière précoce et à doses élevées en 

fonction du germe et de sa sensibilité. 
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Tableau 14 : Répartition des germes respiratoires en 2024 (6) 

Les principales bactéries observées sont : Haemophilus influenzae, Staphylococcus 

aureus, Streptococcus pneumoniae et Pseudomonas aeruginosa. Les 

staphylocoques et les haemophilus sont les premiers retrouvés dans l’arbre 

bronchique. Lorsque les pseudomonas sont retrouvés, l’infection est déjà 

considérée comme aggravée. Une bactérie peut être retrouvée dans environ 1% des 

cas : Burkholderia cepacia. Il s’agit d’une bactérie difficile à traiter, résistante à la 

colimycine et aux aminoglycosides, responsable d’une détérioration rapide voire de 

syndrômes septicémiques. Des résistances peuvent émerger si la bactérie a la 

capacité de créer une capsule et devenir mucoïde en créant un biofilm. La 

colonisation est considérée comme étant chronique si plus de 50% des prélèvements 

sont positifs lors des 12 derniers mois (avec au moins 4 prélèvements dans la 

période). Au CRCM de Lille, le prélèvement des crachats est réalisé avec le 

kinésithérapeute. 

Ainsi, les bactéries retrouvées chez les patients peuvent varier en fonction de l’âge 

du patient comme nous le montre la figure 26. 
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Figure 26 : Bactéries cliniquement importantes (6) 

b.​ Antibiotiques adaptés (74) (75) 

La mise en place d’une antibiothérapie peut être privilégiée pour ne pas 

tomber dans un cercle vicieux : infection et inflammation puis dégradation de la 

fonction pulmonaire. L’usage répété des antibiotiques peut cependant entraîner des 

résistances, ce qui peut compliquer la prise en charge de potentielles futures 

infections. Les allergies possibles doivent être communiquées si elles sont connues. 

Le traitement est disponible dans plusieurs formes : sirop, comprimés, aérosol ou 

même solution intraveineuse (souvent pour Pseudomonas aeruginosa). 

L’antibiothérapie probabiliste doit être rapide et adaptée en fonction des résultats des 

crachats et des antibiogrammes. Cependant, l’interprétation de l’antibiogramme est 

la plupart du temps complexe et ne garantit pas une réponse thérapeutique 

entièrement efficace de l’antibiotique. La durée de traitement est située idéalement 

entre 10 et 14 jours. En intraveineux, le délai peut être allongé à 21 jours. 
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S’il s’agit d’une exacerbation :  

Une prophylaxie peut être réalisée afin d’éviter les exacerbations respiratoires de la 

maladie mais elle n’est pas courante ni automatique. Cette mise en place dépend de 

la bactérie et concerne le plus souvent Staphylococcus aureus, premier agent 

pathogène retrouvé dans les crachats des enfants atteints de la mucoviscidose.  

Les SAMS (Staphylococcus aureus sensibles à la méthicilline) sont les plus faciles à 

traiter, la plupart du temps avec une monothérapie par voie orale. Une bêta 

lactamine en association ou non à l’acide fusidique pendant 14 jours peut suffire à 

traiter l’exacerbation.  

Les SARM (Staphylococcus aureus résistants à la méthicilline) sont redoutés 

puisqu’ils sont difficiles à traiter et donc corrélés à une évolution péjorative et à un 

déclin de l’état du patient. Un protocole : triméthoprime-sulfaméthoxazole et 

rifampicine a démontré une diminution de la présence des SARM dans les 

prélèvements mais ce protocole est hors AMM et l’effet clinique n’a pas été établi. 

Dès lors que Pseudomonas aeruginosa est détecté, un traitement d’éradication doit 

être mis en place, dans les 4 semaines après la primo-infection. Si la primo-infection 

est asymptomatique, une simple thérapeutique inhalée peut être choisie. La voie 

orale sera utile si le patient présente une exacerbation respiratoire importante. Ainsi, 

plusieurs protocoles peuvent être suivis :  

-​ Bi-antibiothérapie : bêta lactamine et aminoside en intraveineux pendant 14 

jours 

-​ Antibiothérapie inhalée comme la tobramycine nébulisée pendant 28 jours, en 

poudre sèche sous forme de gélule, la colimycine nébulisée + ciprofloxacine 

orale ou l’aztréonam-lysine en nébulisation. 

Dès lors que le patient est de nouveau infecté, moins d’un an après la 

primo-infection, le traitement est considéré comme étant le même. 

 

En dehors d’une exacerbation :  

 

​ Les traitements d’entretien sont introduits afin d’améliorer la symptomatologie 

et la fonction respiratoire en diminuant le risque de survenue d’exacerbations. 
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Pour Pseudomonas aeruginosa, un traitement antibiotique inhalé est le choix de 

référence. Plusieurs molécules possèdent l’AMM pour l’indication d’infection 

chronique à Pseudomonas aeruginosa :  

-​ Tobramycine en solution nébulisée 

-​ Tobramycine en poudre sèche 

-​ Aztreonam lysine en aérosol  

-​ Colistiméthate sodique nébulisé  

-​ Colistiméthate en système poudre sèche  

 

Deux antibiotiques peuvent être associés de manière alternée.  

5.​ Anti-inflammatoires  

​ Pour rappel, dans la mucoviscidose, l’inflammation notamment bronchique est 

due à une accumulation de polynucléaires neutrophiles et de cytokines, 

médiateurs de l’inflammation. Cette inflammation conduit à une détérioration des 

poumons qui est, sur le long terme, la cause la plus fréquente des décès. Après avoir 

abordé le rôle anti-inflammatoire des corticoïdes inhalés et du PULMOZYME, nous 

allons aborder les traitements par voie orale.  

Une étude Cochrane, mise à jour en 2018, nous indique que des doses élevées 

d’ibuprofène peuvent ralentir la progression de la maladie pulmonaire, notamment 

chez les enfants (à contrario, des doses faibles qui peuvent, elles, induire une 

inflammation). Néanmoins, trop peu de données existent concernant l’innocuité de ce 

traitement. En connaissant le risque néphrotoxique, il paraît judicieux de suspendre 

les anti-inflammatoires lorsque le patient reçoit d’autres traitements néphrotoxiques 

comme les aminoglycosides. L’ibuprofène reste donc l’anti-inflammatoire de 

référence, mais il est peu utilisé chez ces patients en raison de ses nombreux 

risques et effets indésirables (76).  

L’azithromycine, bien qu’étant un antibiotique, a largement démontré son efficacité 

en tant qu’anti-inflammatoire, notamment chez les patients colonisés par 
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Pseudomonas aeruginosa. Même s’il est utilisé hors AMM dans la mucoviscidose, 

cet antibiotique permet une réduction significative de la survenue d’exacerbation. Le 

mécanisme d’action est simple : le recrutement des polynucléaires neutrophiles est 

inhibé, les molécules d’adhésion et les cytokines pro-inflammatoires sont bloquées. 

La durée du traitement doit être de 6 mois minimum. La posologie varie selon le 

poids du patient. (77) 

6.​ Supplémentations  

a.​ Vitaminiques (78) 

​ Des carences vitaminiques sont courantes chez les patients atteints de la 

mucoviscidose, notamment des vitamines liposolubles comme les vitamines A, D, E 

et K. Des spécialités existent en pharmacie pour pallier ce phénomène. Pour une 

meilleure absorption, les suppléments vitaminiques doivent être pris en même temps 

que les extraits pancréatiques. Nous allons passer en revue les différentes vitamines. 

La vitamine A est indispensable pour la croissance cellulaire, la vision, l’immunité ou 

même le renouvellement des tissus. L’alimentation composée de rétinol, de 

caroténoïdes ou de bêta carotène couvre les apports nécessaires chez un sujet sain. 

Elle est présente dans les légumes (carottes, cresson, épinards, tomate, laitue…), 

dans les fruits (abricot, melon, fruits rouges…), le jaune d’oeuf, le beurre, la crème 

fraiche ou même les huiles. Lors d’une carence, on remarque en premier lieu une 

diminution de la vision nocturne. Si un traitement est mis en place, on surveillera, via 

une prise de sang, une hypervitaminose A qui peut être délétère.  

Elle peut se présenter sous forme de comprimés, de capsules molles, de solutions 

huileuses ou même de produits pour application cutanée.  

La vitamine D participe à la minéralisation osseuse et peut aussi être apportée par 

l’alimentation (notamment les poissons gras) en plus de l’exposition au soleil. La 

carence en vitamine D peut donc avoir pour conséquence une ostéoporose précoce 

chez l’enfant. De plus, chez le patient atteint de mucoviscidose, les besoins sont 

considérés comme étant doublés par rapport aux patients non malades. Le dosage 

est adapté en fonction de la prise de sang. Les ampoules, les capsules molles, les 
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solutions buvables de CHOLÉCALCIFÉROL sont préconisées. Le CALCIFÉDIOL 

peut aussi être utilisé sous forme de solution buvable en gouttes.  

La vitamine E ou l’alpha tocophérol possède une action antioxydante. On la retrouve 

dans les matières végétales : huiles et margarines, les oléagineux type noisettes, 

amandes ou dans les céréales comme le blé. Des capsules molles d’acétate 

d’alpha-tocophérol retrouvées dans TOCO peuvent être préconisées. 

La vitamine K est retrouvée dans les légumes verts (épinards, choux) et les huiles 

végétales. Elle joue un rôle dans la coagulation du sang et participe à la fixation du 

calcium dans les os. Une supplémentation comme la VITAMINE K1 est systématique 

chez le nouveau-né, d’autant plus s’il s’agit d’un allaitement maternel exclusif.  

Des compléments alimentaires regroupent toutes les vitamines précédemment 

citées, les spécialités dépendent du laboratoire.  

b.​ Osseuses (79) 

​ En fonction du patient, les troubles de la densité minérale osseuse peuvent 

nécessiter une supplémentation en calcium. Plusieurs spécialités et plusieurs 

formes galéniques existent sur le marché : OROCAL, CALCIDOSE, CACIT, 

CALTRATE, FIXICAL. 

Dans certains cas, un traitement est nécessaire pour diminuer l’activité et la durée de 

vie des ostéoclastes (responsable de la résorption osseuse). Il s’agit des 

bisphosphonates : acide alendronique, acide risedronique, acide zolédronique. 

Pour certaines spécialités, il existe même des associations à la vitamine D. 

De nombreuses études analysent l’utilité de ce traitement cependant, elles existent 

dans la majorité des cas chez l’adulte. Chez l’enfant dès 5 ans, les biphosphonates 

auraient démontré une certaine efficacité pour des indications très précises comme 

la survenue de fractures dites à “faibles traumatismes” en augmentant la DMO 
(densité minérale osseuse). Cependant, ce traitement induit de nombreux effets 

indésirables comme des douleurs osseuses, des syndromes grippaux ou même des 
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troubles digestifs. Il peut donc être utilisé uniquement après la correction d’une 

carence en calcium et/ou en vitamine D. Les conditions de prise de ce traitement 

sont précises : à prendre tous les jours ou une fois par semaine voire une fois par 

mois selon la molécule, avec un grand verre d’eau peu minéralisée (eau du robinet) 

et en position assise ou debout afin d’éviter des irritations de l’oesophage. La plupart 

sont à prendre au minimum 30 minutes avant le repas sauf le risédronate à prendre 

immédiatement après le petit déjeuner (80). 

Le tableau 15 ci-dessous reprend les recommandations françaises et européennes 

concernant la prise en charge de la maladie osseuse liée à la mucoviscidose. 

 

Tableau 15 : Synthèse des recommandations françaises, européennes et nord-américaines 

pour la prise en charge de la maladie osseuse liée à la mucoviscidose (79) 

7.​ Les greffes (81) 

​ Lors de mon entretien avec Dr WIZLA (chef de service du CRCM de Lille), elle 

a mis en évidence la nette diminution des greffes depuis la mise sur le marché des 

94 

https://www.zotero.org/google-docs/?ypwvwT
https://www.zotero.org/google-docs/?UWNqza
https://www.zotero.org/google-docs/?Z4vSiK


 
 

 
-caftor. Certains patients sont même retirés de la liste d’attente puisque leur état de 

santé s’est amélioré. 

Le nombre de patients inscrits en liste d’attente de greffe a nettement diminué 

en passant de 90 en 2020 à 47 en 2024 (Tableau 16). Le nombre de patients inscrits 

sur la liste dans l’année diminue aussi, logiquement puisque la demande diminue. 

 

 

Tableau 16 : Evolution des patients en attente de greffe (6) 

Lorsqu'il y a une situation dite de super urgence (le pronostic vital est engagé à très 

court terme), le patient est placé sur liste prioritaire durant 1 semaine. Si le patient 

est placé sur liste classique, il y a environ 3 mois de délai avant de trouver un 

greffon. A Lille, si un patient nécessite une greffe, il est transféré à Paris où 

l’opération se déroule.  

La greffe principale reste pulmonaire mais on observe, sur le tableau 17, de plus en 

plus de greffes de foie ou de reins chez ces patients. Le registre français de la 

mucoviscidose nous indique qu’en 2024, 22 nouvelles greffes ont été réalisées dont 

dix greffes pulmonaires.  

 

Tableau 17 : Répartition des transplantations, évolution depuis 2010 (6) 
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Grâce aux transplantations pulmonaires, le VEMS augmente significativement, 

notamment chez les patients adultes, en comparaison aux patients non transplantés 

pulmonaires (figure 27). 

 

Figure 27 :  Moyenne du VEMS (%) chez les patients transplantés et non transplantés en 

2024 (6) 

La greffe reste une solution de dernier recours qui peut permettre l’augmentation de 

l’espérance de vie. Néanmoins, il est nécessaire d’expliquer au patient et sa famille, 

l’impact de l'opération et les conséquences notamment au niveau de la rééducation, 

des traitements médicamenteux ou même de la vaccination que nous aborderons 

plus tard.  

B.​ Bilans et suivis nécessaires 

Dès lors qu’un patient est diagnostiqué mucoviscidose, un retentissement est 

à prévoir dans la vie des parents. De nombreux rendez-vous à l’hôpital sont à 

programmer dans les mois suivants la naissance de l’enfant : entre les consultations 

avec le pédiatre, les suivis, les nouveaux traitements, la surveillance… Sur la figure 
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28, on observe que parmi les jeunes patients entre 0 et 19 ans, 71.5% d’entre eux 

ont eu au moins 4 visites à l’hôpital durant l’année 2024. Lorsque le patient grandit et 

se stabilise, les visites peuvent s’espacer. Ces visites sont la plupart du temps 

réalisées au CRCM.  

 

Figure 28 : Nombre de visites à l’hôpital en fonction de l’âge du patient (6) 

Ces visites à l’hôpital peuvent être prévues pour établir une surveillance du patient et 

sa tolérance au traitement, surveiller son état et former le patient et sa famille à la 

maladie mais peuvent aussi être imprévues comme dans le cadre d’hospitalisations. 

La surveillance se fait tous les mois chez le nourrisson avant 1 an, puis tous les 3 
mois.  

1.​ Suivi psychologique  

​ Comme je l’ai déjà abordé, lors de la venue des patients au CRCM, ils 

rencontrent le médecin, le kinésithérapeute, les infirmières, le diététicien mais aussi 

le psychologue. Selon l’âge du patient, le psychologue peut recevoir le patient ainsi 

qu’un parent ou deux en même temps puis à l’inverse séparément. Cela permet aux 
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patients de se confier sans être “écoutés” par leur parent. Le rôle du psychologue 

sera donc d’écouter, d'accompagner et de conseiller le patient et ses proches. 

Souvent l’accompagnement démarre dès le plus jeune âge afin d’instaurer cette 

habitude dans le quotidien de l’enfant. Surtout à l’âge de l’adolescence, les patients 

peuvent se sentir mis à l’écart, différents. Un besoin de parler, d’être compris et 

écouté par quelqu’un d’extérieur à la famille peut être bénéfique.  

Les psychologues du CRCM connaissent la maladie et ses conséquences sur le 

psychique. Si la situation le nécessite, un psychiatre, spécialisé en santé mentale, 

peut intervenir pour la prescription de thérapeutiques, d’examens complémentaires 

mais aussi dans la rédaction de certificats ou d’arrêts de travail.  

Si le besoin de rencontrer un psychologue se fait plus fréquent, un psychologue 

libéral, en ville peut prendre le relai.  

2.​ Bilan clinique 

a.​ Croissance et état général 

​ Dès la naissance de l’enfant, l’état nutritionnel et la croissance sont analysés 

afin de prévenir une potentielle dénutrition. Le poids et la taille sont reportés sur les 

courbes (figures 29 et 30) disponibles dans le carnet de santé des enfants. Même si 

l’enfant se situe dans la moyenne inférieure de la courbe, aucune cassure ne doit 
être observée.  
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Figure 29 : Courbes de croissance de la taille, du poids et de l’IMC chez les filles (82) 

 

Figure 30 : Courbes de croissance de la taille, du poids et de l’IMC chez les garçons (82) 
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b.​ Digestif 

​ Divers examens sont réalisés afin de rechercher une ou plusieurs atteintes 

digestives. On peut compter parmi eux les bilans sanguins. Le bilan sanguin 

regroupe une Numération Formule Sanguine (NFS) qui peut parfois mettre en 

évidence une inflammation via une hyperleucocytose. Concernant les marqueurs 

digestifs, une exploration des anomalies lipidiques permet de confirmer ou d’infirmer 

une potentielle dyslipidémie (hypercholestérolémie ou hypertriglycéridémie). Le foie 

est surveillé via les transaminases : ASAT et ALAT. Dans certaines situations où les 

douleurs sont fortes et qu’une investigation est nécessaire, on peut réaliser des 

échographies abdominales, des scanners et parfois des endoscopies 
oesophagiennes. 

On connaît désormais l’impact que peut avoir la mucoviscidose sur le système 

digestif et ainsi les prises en charge médicamenteuses afin de pallier les problèmes 

de digestion des graisses ou la malabsorption des vitamines et nutriments.  

c.​ Respiratoire  

​ Une exploration fonctionnelle respiratoire est effectuée à l’aide d’un 

spiromètre. La spirométrie permet d’évaluer le fonctionnement des poumons dès le 

plus jeune âge. Cet examen est rapide et indolore. Deux paramètres principaux sont 

mesurés : les volumes pulmonaires et les débits expiratoires. Le test est réalisé 

en laboratoire ou dans un cabinet. Une fois installé, on vous place un pince-nez afin 

de vous éviter de respirer par le nez. L’examen peut alors commencer : tout d’abord 

en respirant tranquillement, puis à fond pour calculer la capacité vitale lente et la 

capacité vitale forcée. Ensuite, on passe au volume expiratoire maximal en une 

seconde et aux débits respiratoires. Les résultats sont ensuite interprétés et évalués. 

Plusieurs indicateurs sont calculés : la capacité vitale (CV) et le volume expiratoire 
maximal par seconde (VEMS) que nous avons déjà abordé. Selon la situation, un 

pneumologue peut intervenir pour la prise en charge de l’enfant et réaliser des 

examens complémentaires comme la pléthysmographie. (83) 

Concernant les imageries, une radiographie ou un scanner du thorax peuvent être 

prescrits par le médecin. Ces examens sont indolores et permettent aux médecins 

100 

https://www.zotero.org/google-docs/?QRn3El


 
 

 
d’obtenir des images précises, en 2D ou 3D, notamment si un produit de contraste 

est injecté auparavant. Avec ces images, diverses anomalies peuvent être détectées 

: kyste, hémorragies, thromboses mais surtout dans le cadre de la mucoviscidose : 

des infections nécessitant un traitement. 

3.​ Autres professionnels de santé 

En résumé, le suivi d’un patient atteint de mucoviscidose doit se faire avec 

une équipe pluridisciplinaire composée de médecins de différentes spécialités, de 

pharmaciens, d’infirmiers, de cadre de santé, de kinésithérapeutes, de diététiciens, 

de psychologue, d’assistantes sociales, de professeurs d’activités physiques 

adaptées et de secrétaires médicales. 
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C.​ Règles hygiéno-diététiques et conseils adaptés 
1.​ Formation des aidants et informations à connaître en cas d’urgence 

La formation des aidants passe par l’éducation thérapeutique du patient 

possible en lien avec les CRCM de France. A Lille, les entretiens peuvent être 

réalisés au Centres de Compétences des Maladies Pulmonaires Rares. Le 

programme a pour but de limiter les hospitalisations et de prévenir les 
exacerbations. Il est organisé en ateliers concentrés autour de plusieurs thèmes : 

l’annonce de la maladie, la scolarité, l’adolescence, la transition à l’âge adulte, la vie 

sociale, le sport, les thérapies, les professionnels de santé, la grossesse et la 

parentalité, les règles hygiéno-diététiques et dans certains cas les transplantations. Il 

existe des séances collectives mais la plupart du temps les séances sont 

individuelles au vu du risque infectieux. (84) 

 

Différents supports peuvent être fournis aux patients comme par exemple la figure 

31. 
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Figure 31 : Support des entretiens réalisé par le CRCM de Lyon (85) 

Les aidants doivent savoir détecter une situation d’urgence et les démarches à suivre 

dans ce cas. Plusieurs situations sont jugées urgentes : une déshydratation 

hyponatrémique notamment lors des fortes chaleurs, une infection pulmonaire, des 

douleurs abdominales d’apparition violente qui peut signifier une complication 

digestive, un arrêt des selles avec douleurs abdominales (risque d’occlusion), du 

sang dans les crachats ou dans les vomissements et une toux violente qui peut 

induire un pneumothorax. 

2.​ Infections  

La survenue d’infections peut être prévenue grâce à certains conseils 
simples de la vie quotidienne.  

Le pharmacien se doit de rappeler les conseils d’hygiènes généraux :  

-​ Hygiène des mains plusieurs fois par jour à l’eau savonneuse ou à la solution 

hydroalcoolique : avant et après chaque repas, après le passage aux toilettes, 

avant de prendre ses médicaments, en rentrant de chaque sortie hors de la 

maison, après avoir toussé, éternué ou s’être mouché 

-​ Hygiène des objets régulièrement touchés ou échangés par une désinfection 

avec les lingettes par exemple 

-​ Port du masque notamment de l’entourage si une personne est malade et à 

l’hôpital lors des consultations ou dans les espaces clos à forte fréquentation 

comme les transports en commun. A noter qu’un masque chirurgical est 

efficace pendant 4 heures maximum et un masque FFP2 est efficace pendant 

8 heures maximum 

-​ Changement de mouchoirs à chaque utilisation, éternuer et tousser dans 

son coude ou dans un mouchoir à usage unique puis se laver les mains 

-​ Mettre en place une distanciation sociale d’au moins un mètre avec les 

personnes fragiles 
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Dans le logement, certaines mesures doivent être mises en place, notamment dans 

les pièces humides comme dans la salle de bain. Ces pièces doivent être 

régulièrement aérées/ventilées. Lorsque l’eau arrive au robinet : il est préférable de 

laisser couler pendant au moins 30 secondes afin de laisser passer les eaux 

stagnantes dans la tuyauterie. Les pommeaux doivent être détartrés au moins une 

fois par mois dans du vinaigre blanc et désinfectés à la même fréquence avec de 

l’eau de javel à 0.5%. S’ils sont trop entartrés, il sera préférable de les changer. 

L’entretien du siphon doit être rigoureux : détartrage une fois par mois et désinfection 

deux fois par semaine. Il représente une grande source de contamination. 

Les flacons pompes rechargeables ne sont pas conseillés car peuvent être source 

de pathogènes. Les jeux de bains, serviettes, tapis de bains doivent être 

correctement séchés. Au niveau de l’hygiène dentaire, on préconise un changement 

de brosse à dents tous les 3 mois, comme une personne qui n’est pas malade. Les 

toilettes doivent être désinfectées et nettoyées au moins une fois par semaine. Le 

lave-linge et le sèche-linge doivent rester ouverts après le lavage et détartrés au 

moins une fois par mois.  

 

Dans la cuisine, les éponges restent humides donc elles sont à déconseiller 

contrairement aux lavettes ou aux microfibres qui peuvent sécher facilement. Le 

lave-vaisselle est préconisé avec des températures élevées. Les fruits et légumes 

doivent être lavés à l’eau potable, minutieusement. Concernant l’eau à boire, l’eau 

du robinet peut être bue avec une gourde bien lavée. Si l’eau en bouteille est 

consommée, elle doit être changée chaque jour. Dans le domicile, les adoucisseurs 

d’eau ne sont pas recommandés car peuvent être un nid à bactéries.  

 

Dans le domicile, l’air doit être régulièrement renouvelé : deux fois par jour pendant 5 

à 10 minutes, dans l’idéal tôt le matin et tard le soir. La température doit avoisiner les 

18 à 20 degrés. Pour prévenir le risque d’exposition à aspergillus, les travaux et les 

poussières doivent être limités. Si un animal est présent dans le foyer, l’entretien de 

la litière ou de la cage est préférentiellement réalisé par une personne tierce. L’accès 

à la chambre de l’enfant doit être restreint par l’animal. Le suivi vétérinaire doit aussi 

être rigoureux.  
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A l’école ou avec sa famille, l’enfant atteint de mucoviscidose peut apprendre à 

nager dans la mer ou les piscines publiques car les contrôles microbiologiques sont 

très stricts. En revanche, il reste déconseillé de se baigner dans les bains bouillants, 

à remous ou de balnéothérapie où les eaux sont fréquemment contaminées. Les 

hammams, les étangs stagnants, les parcs aquatiques intérieurs sont aussi 

déconseillés.  

 

Le patient doit aussi être à jour de ses vaccinations, surtout celles qui concernent les 

poumons et la sphère ORL. 

3.​ Vaccination 

​ Le calendrier vaccinal doit être rigoureusement suivi dès le plus jeune âge, en 

comprenant les vaccinations obligatoires et les vaccinations recommandées. Les 

vaccins sont à réaliser chez le médecin. Un EMLA patch à la lidocaïne peut être 

posé plusieurs minutes avant le vaccin afin de diminuer la douleur lors de l’injection. 

Nous allons reprendre ce calendrier, avec le tableau 18 en support, selon l’âge du 

patient.  

 
 

 
105 



 

 

Tableau 18 : Calendrier simplifié des vaccinations 2025 (86) 

On va prendre pour exemple le cas d’un enfant d’un mois. Il doit réaliser ses vaccins 

obligatoires :  

-​ Diphtérie, tétanos, coqueluche acellulaire, poliomyélite, haemophilus 
influenzae et l’hépatite B à l’âge de 2 mois, 4 mois et 11 mois avec l’infanrix 

hexa, Hexyon ou vaxelis.  

-​ Le pneumocoque doit être réalisé aux mêmes intervalles : 2 mois, 4 mois et 

11 mois avec le prevenar 13 ou vaxneuvance.  

-​ Le vaccin de la rougeole, oreillons et rubéole est à réaliser à 12 mois et 

entre 16 et 18 mois avec le Priorix ou MMR-VAX PRO.  

-​ Les méningocoques ACWY à 6 mois avec le NIMENRIX et à 12 mois avec 

Nimenrix ou MENQUADFI. 

-​ Le méningocoque B à 3, 5 et 12 mois avec le BEXSERO. 

De plus, les vaccins recommandés sont à réaliser au même titre que les vaccins 

obligatoires :  
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-​ Le vaccin du rotavirus est à réaliser avant l’âge de 6 mois et dès 2 mois : 2 

doses à 2 et 3 mois pour le vaccin monovalent ROTARIX et 3 doses à 2, 3 et 

4 mois pour le vaccin pentavalent ROTATEQ, les vaccins ne sont donc pas 

interchangeables et sont oraux, il n’y a donc pas d’injection. 

 

La vaccination pour le Virus Respiratoire Syncytial est réalisée chez la mère, 

pendant la grossesse, entre la 32e et la 36e semaine d’aménorrhée, en amont de la 

période épidémique jusqu’à la fin de celle-ci (de septembre à février). Ce vaccin est 

l’ABRYSVO, pris en charge à 100% par l’assurance maladie. Si l’injection n’est pas 

réalisée chez la mère de l’enfant ou trop tard (accouchement moins de 14 jours 

après la vaccination), l’enfant peut recevoir une injection intramusculaire d’anticorps 

monoclonaux avec le BEYFORTUS. 2 dosages existent à ce jour : le 50 mg chez le 

nouveau-né/nourrissons avec un poids inférieur à 5 kg et le 100 mg pour ceux avec 

un poids supérieur à 5 kg. Si la mère a eu des grossesses antérieures, il est 

préférable de ne pas vacciner de nouveau la maman mais plutôt d’injecter le 

BEYFORTUS au bébé (87). L’injection au bébé est régulièrement réalisée 

directement à la maternité et est dès lors prise en charge à 100% par l’assurance 

maladie, contrairement à la pharmacie où il est pris en charge à 30%. 

 

Certains vaccins sont à réaliser tous les ans comme la grippe ou le COVID. Ensuite, 

le prochain vaccin est à réaliser à 6 ans : diphtérie, tétanos, coqueluche 
acellulaire et poliomyélite avec INFANRIX TETRA ou TETRAVAC acellulaire puis 

entre 11 et 13 ans avec BOOSTRIXTETRA ou REPEVAX.  

Le vaccin du papillomavirus représente pour le GARDASIL 9, un schéma à 2 doses 

espacées de 6 à 13 mois entre 11 et 14 ans et de 3 doses à M0, M2 et M6 de 15 ans 

à 26 ans pour les deux sexes. A noter que des campagnes de vaccination ont lieu 

dans certains collèges, sous réserve de l’autorisation parentale. Sa place dans le 

calendrier vaccinal est indispensable afin d’assurer la protection des patients et de 

prévenir la survenue de cancers dus à HPV.  
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Entre 11 et 14 ans, pour les méningocoques, une dose de NIMENRIX, 

MENQUADFI ou MENVEO est à réaliser indépendamment du schéma vaccinal. Si 

un rattrapage est fait de 15 à 24 ans, 2 doses espacées d’un mois de BEXSERO est 

largement recommandé (Tableau 19).  

 

Tableau 19 : Recommandations vaccinales contre les méningocoques (88) 

La stratégie de cocooning doit être mise en place dans l’entourage des patients 

mucoviscidose. Les parents, frères et sœurs, aidants, grands-parents, assistantes 

maternelles… doivent être à jour dans leurs vaccinations.  

4.​ Alimentation (89) 

​ Dès le plus jeune âge de l’enfant, les aidants doivent connaître des éléments 

clés afin de construire des repas qui conviennent à l’enfant. L’alimentation est 

primordiale dans le développement de l’enfant et est un facteur important pour une 

meilleure santé respiratoire. Cependant, manger ne doit pas être une source 

d’inquiétude ni même de conflits. Faire participer l’enfant à la préparation des repas 

peut faciliter l’acceptation de l’enfant et lui faire comprendre l’équilibre alimentaire.  

Dès la naissance, le poids et la taille du bébé sont scrutés pour éviter une cassure 

de la courbe staturo-pondérale. Par la suite, lors de la diversification alimentaire, des 
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réflexes doivent être instaurés aux aidants pour la bonne évolution du bébé. Lors des 

consultations en CRCM, la diététicienne est présente pour évaluer les besoins 

nutritionnels de l’enfant. La tenue d’un journal nutritionnel peut donner une idée de 

l’alimentation de l’enfant au domicile et sera transmis au pédiatre et à la 

diététicienne. 

L’alimentation doit être variée, composée de fruits, légumes, céréales complètes, 

légumineuses, viandes, poissons, produits laitiers et d’huiles végétales comme l’huile 

d’olive ou de colza. En règle générale, les plats et produits transformés, riches en sel 

et en sucre sont à éviter. Néanmoins, l’exercice physique, la fièvre ou la chaleur par 

exemple, sont à prendre au sérieux chez le patient atteint de mucoviscidose car le 

sel est excrété avec la sueur. Ce phénomène doit être compensé par l’alimentation. 

Un déficit en sel peut conduire à une déshydratation des sécrétions bronchiques 

qui s'épaississent et sont plus difficiles à drainer et à expectorer (cela explique 

pourquoi il est nécessaire de s’hydrater correctement avant les séances de 

kinésithérapie). La consommation quotidienne de sel est de 2 à 6 g par jour, 
couverte par l’alimentation normale et augmentée en cas de forte chaleur ou 

d’exercice physique. 

En plus de cela, nous avons déjà vu que les enzymes pancréatiques sont 

nécessaires pour faciliter la digestion et l’absorption des vitamines. Les fibres 

alimentaires sont aussi utiles au bon fonctionnement de l’organisme. On peut citer 

les fruits, légumes, fruits secs, légumineuses, fruits à coque… Les aliments riches en 

matières grasses comme le lait, le fromage, les sauces, les aliments frits restent 

importants pour le développement de l’enfant. Pour résumer, une assiette doit se 
composer pour ⅓ de fruits et légumes, pour ⅓ de féculents et de ⅓ de 
protéines (viande, poisson, oeuf). Le grignotage avec des bonbons, biscuits, sodas 

est à éviter puisqu’ils sont vite assimilés et provoquent des pics de glycémie. 

Dans certains cas, une alimentation par sonde nasogastrique ou par une 

gastrostomie est préconisée. A ce moment-là, un gastro-entérologue s'ajoute à 

l’équipe médicale. 
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5.​ Mode de vie, école, crèche, garde (90) 

L’entrée en collectivité marque un tournant dans la vie de l’enfant qui devient 

plus exposé aux agents pathogènes. Le suivi d’un enfant atteint de mucoviscidose 

est conséquent et implique des ajustements nécessaires. L’enfant peut être amené à 

manquer certains jours d’école pour des rendez-vous médicaux ou juste pour 

d’éventuelles complications de la maladie.  

A l’école, un plan d’accueil individualisé (PAI) peut être fait dès l’école 

maternelle afin de mettre en place des aménagements pour l’enfant.  

Qu’est ce qu’un PAI ? C’est un dispositif interne à l’école ou à l’établissement 

scolaire. Il concerne la plupart du temps des enfants avec des troubles de la santé 

ou des pathologies chroniques sur une longue période, avec ou sans 

reconnaissance du handicap.  

De quoi est-il composé ? Le PAI définit les adaptations qui peuvent être 

apportées dans le quotidien de l’enfant en crèche, à l’école ou même en centre de 

loisirs. Par exemple, à l’école élémentaire, il peut permettre à l’enfant de pouvoir se 

rendre de lui-même aux toilettes si besoin. Il concentre les traitements, les régimes 

médicaux et alimentaires, et le cas échéant la conduite à tenir en cas d’urgence. Il 

peut dans certains cas dispenser un élève de certaines activités notamment 

sportives si celles-ci sont jugées incompatibles. Il permet ainsi aux professeurs, 

assistantes maternelles, encadrants de pouvoir lui délivrer un traitement en toute 

sécurité. Si l’enfant est hospitalisé, le PAI peut définir le protocole à mettre en place 

pour le suivi de la scolarité.  

Comment est-il élaboré ? Le document est élaboré lors d’une réunion de 

concertation, à la demande de la famille, avec les parents, le directeur de 

l’établissement, le médecin scolaire qui évalue l’enfant. La procédure est ensuite 

expliquée aux enseignants ou aux encadrants de l’enfant (annexe 1). 
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6.​ Activité physique 

​ Afin d’améliorer les fonctions respiratoires, l’activité physique doit être 

fortement recommandée et incluse dans le quotidien du patient. Lorsque le patient 

est au repos, il respire avec son volume courant présent dans les grosses bronches 

tandis que lorsqu’il effectue un effort, les zones peu ventilées habituellement sont 

drainées. Cela permet de désencombrer, de diminuer les besoins en oxygène, de 

développer la force musculaire mais surtout de trouver une activité qui permet un 

relâchement, un amusement et une vie sociale. Le patient est entraîné, tel un sportif, 

la fréquence cardiaque au repos diminue. D’un point de vue nutritionnel, l'exercice 

physique permet de stimuler l’appétit et joue un rôle dans la régulation de la 

glycémie.  

Le patient doit donc trouver une activité physique qui lui plait accompagné par un 

professionnel de santé qui peut lui conseiller certaines activités jugées moins à 

risque pour l’organisme comme la marche, la course, l’escalade, la natation, la 

danse, la gymnastique, le tir à l’arc… Lors de mon stage à Jeanne de Flandre, j’ai 

découvert l’APA : l’activité physique adaptée, encadrée par des coachs spécialisés 

dans ce domaine, qui sont formés pour accompagner ces jeunes patients et 

adolescents. Certains sports jugés plus “violents” comme les sports de contact 

(rugby, boxe…) doivent être mûrement réfléchis et adaptés.   

Peu importe le type d’activité, le patient doit correctement s’échauffer avant, 

s’hydrater correctement et bien s’étirer à la fin de l'entraînement. L'entraînement se 

doit d’être progressif pour ne pas se blesser. Pour compenser les pertes en sel dues 

à la transpiration, une supplémentation en sel peut être envisagée avec le diététicien.  

Petit conseil en plus, la pratique d’un instrument de musique à vent peut favoriser le 

bon souffle des patients. Le théâtre, la musique ou même le chant peuvent aussi 

favoriser l'amélioration du souffle. 

 

 
 

 
111 



 

Conclusion / Perspectives 

​ Tout au long de cette thèse, nous avons analysé, commenté et retracé le 

parcours hors norme de ces patients atteints de la mucoviscidose. Le suivi est 

atypique et engendre des conséquences importantes sur la vie quotidienne. Selon le 

stade de la maladie, les patients peuvent se sentir isolés aussi bien 

professionnellement que socialement. Comment se construire dans ce quotidien 

chargé de rendez-vous et de traitements ? Des dizaines de médicaments par jour 

peuvent être pris par ces patients. C’est ainsi tout naturellement que le pharmacien 

entre en jeu. Il doit gérer les commandes et parfois même les ruptures de stock, 

prévenir les interactions médicamenteuses, transmettre les conseils et apprendre les 

conduites à tenir selon les situations. C’est donc ça l’enjeu. Devoir être prêt à tout 

moment pour répondre aux besoins, aux questionnements et aux doutes parfois. Le 

pharmacien d’officine prend au fil des années, une place particulière dans le 

quotidien des patients et de leur famille. Il reste le professionnel de santé accessible 

et disponible au quotidien. La vaccination, le dépistage, les entretiens thérapeutiques 

sont désormais au cœur du métier de pharmacien. Mais un rôle reste fondamental : 

l’accompagnement. Transmettre son savoir, rassurer, entourer les patients atteints de 

la mucoviscidose mais aussi et surtout épauler leurs parents dont la vie bascule au 

moment du diagnostic. Pour cela des formations spéciales devraient exister au sein 

des CRCM afin de remettre à jour les connaissances des pharmaciens d’officine.   

Pour l’écriture de cette thèse, je me suis souvent appuyée sur la documentation de 

l’association Vaincre la mucoviscidose, fondée sur 4 piliers : guérir, soigner, vivre 

mieux et sensibiliser.  

L’avancée thérapeutique est majeure. Les nouvelles thérapies -caftor sont 

révolutionnaires. L’espoir d’un jour guérir complètement ces patients subsiste 

toujours. Le pharmacien restera au cœur de la prise en charge, au côté des 

médecins, des infirmiers, des kinésithérapeutes ou même des diététiciens. 
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ANNEXES : 

Annexe 1 : Exemple de projet d’accueil individualisé 
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Annexe 2 : Dépliant donné aux parents concernant le test de Guthrie 
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