La fibrose kystique est une maladie caractérisée par un
mauvais fonctionnement des glandes a mucus qui se

retrouvent surtout au niveau du systeme respiratoire et du
systéeme digestif. Chez la personnes atteinte de la fibrose
kystique, ces glandes sécretent un mucus plus épais et plus
visqueux que la normale.

Dans les poumons, le mucus épais obstrue les petits conduits,
appelés bronchioles, ce qui entrave la respiration. L'air peut
ainsi étre emprisonné dans ces bronchioles et d'autres parties
du poumon. Des bactéries risquent alors de s'accumuler et de
causer une infection.

Dans le systeme digestif, le mucus épais bloque les petits
canaux du pancréas. L'écoulement, par ces petits canaux, des
enzymes nécessaires a la digestion se trouve ainsi empéché.
L'assimilation des substances nutritives se fait difficilement ce
qui peut ralentir la croissance de I'enfant.

Quant aux glandes qui sécrétent la sueur, elles produisent une
sueur qui est plus salée que la normale. Ce signe n'entraine pas
de conséquences sérieuses mais il faut cependant éviter la
grande perte de sel lors de la transpiration en période de
chaleur ou apres une activité physique intense.

L'espérance de vie des personnes atteintes est maintenant au-
dela de 50 ans grace au progrés de la science.
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@j LES MANIFESTATIONS
DE LA MALADIE

e Respiration bruyante ;

e Quintes de toux fréquentes et chroniques;

e Infections répétées des voies respiratoires ;

e Retard de croissance malgré un appétit normal ;
e Selles fréquentes.

LES TRAITEMENTS

e La physiothérapie respiratoire pour dégager les
accumulations de mucus
e | 'hydratation pour rendre les sécrétions moins
épaisses
e |es médicaments pour :
#* Combattre les infections pulmonaires ;
* Rendre les sécrétions moins épaisses ;
* Combler les carences alimentaires possibles;
* Faciliter la digestion par la prise d'enzymes.

L'ensemble de ces traitements permettent de ralentir

la progression de la maladie, de diminuer les
hospitalisations et de diminuer le nombre de déces.

Le Trikafta, un médicament maintenant remboursé
dans certaines conditions par la Régie de l'assurance
maladie du Québec (RAMQ), permet d’'améliorer la
qualité de vie des personnes atteintes admissibles au
traitement.

En dernier recours, lorsque les poumons sont

gravement atteints, la chirurgie est considérée, c’est-a-

dire la greffe pulmonaire. La personne greffée est
considérée comme immunosupprimeée pour le reste
de la vie. °
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UNE MALADIE HEREDITAIRE s
A CARACTERE RECESSIF

- Géne défectueux
- Géne normal
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Pour transmettre la maladie, les deux parents
doivent étre porteurs du gene
responsable de la maladie. Les
présentent aucun signe de la maladie.

défectueux
porteurs ne

Deux parents porteurs ont a chagque grossesse une
probabilité de:

e 25 % d'avoir un enfant atteint de la maladie ;

e 50 % d'avoir un enfant porteur et non atteint;

e 25 % d'avoir un enfant non porteur et non atteint.

Dans les régions du Saguenay-Lac-Saint-Jean, de
Charlevoix et de la Haute-Cbote-Nord, c'est pres
d'une personne sur 15 qui est porteuse du gene de la
maladie.

Au Saguenay-lLac-Saint-Jean, la fibrose kystique a
déja atteint plus de 100 personnes.
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LE DIAGNOSTIC

Le diagnostic se fait au moyen de différents tests :

e Test de la sueur;

¢ Examen des selles ;

¢ Analyse des enzymes présentes dans l'intestin ;

e Prise de sang pour analyse génétique (recherche du
géene défectueux CFTR sur le chromosome 7).

Le dépistage sanguin chez le nouveau-né est possible
pour rechercher le gene défectueux de la fibrose
kystique.

Le diagnostic prénatal est effectué par amniocentése
(prélévement de liquide amniotique) ou par biopsie
choriale (prélevement de tissus de placenta) et par
analyse génétique.

L'EVOLUTION DE LA MALADIE

L'évolution de la maladie varie en fonction du degré
d’'atteinte. Suite a un diagnostic précoce, une amélioration
de la qualité de vie est observée grace aux soins
appropriés et aux examens meédicaux reguliers.

LES FACTEURS PSYCHOSOCIAUX

Les premieres années demandent de I'adaptation et un
changement dans les habitudes de vie des parents et de
la famille.

En effet, les soins requis nécessitent beaucoup d’'énergie
de la part des parents et certains enfants seront
hospitalisés a quelques reprises au cours d'une méme
année. De plus, jusqu’a 12,3 % des personnes atteintes de
fibrose kystique ont un diagnostic clinique d'anxiété ou
de dépression.

Avec le temps, un nouvel équilibre s'installe dans la
famille. L'enfant atteint devient plus autonome, il ou elle
poursuit ses études, fait du sport et s'Tadonne a ses
propres activités.

LA RECHERCHE

Les progres de la science apportent beaucoup d’espoir
pour I'avenir des enfants et des adultes souffrant de la
fibrose kystique.

La découverte des différentes mutations du géne de la
fibrose kystique permet d’'identifier les personnes
porteuses de ce géne au sein des familles dont un
membre est atteint de la maladie.

La connaissance du géne défectueux a ouvert la voie a
I'essai de médicaments plus appropriés qui soulagent
mieux les symptémes de la maladie et améliorent ainsi la
qualité et I'espérance de vie des personnes atteintes.

RESSOURCES

Fibrose kystique Canada - Division Québec
Information - Soutien - Entraide
fibrosekystique.ca

info@fkg.ca

Tél.: 1 800-363-7711

Clinique de fibrose kystique - CIUSSS SLS)
Diagnostic et suivi médical - Information - Recherche clinique
Tél.. 418 541-1037

Clinique de pédiatrie du Saguenay
Suivi de la clientéle pédiatrique
Tél.: (418) 549-1034

Service de biologie moléculaire et génétique médicale - CIUSSS SLS)
Information sur les risques de transmission de la maladie, les alternatives de
reproduction, I'analyse génétique et le diagnostic prénatal

Tél.: 418 541-1000 poste 3238

REVISION DU CONTENU
SCIENTIFIQUE ET CONCEPTION
GRAPHIQUE

Comité d'experts de CORAMH
Equipe de CORAMH
Programme de Formation médicale a Saguenay (projet étudiant)
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POUR NOUS JOINDRE

www.coramh.org
coramh@coramh.org
Tél.: 418 541-1056
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