Mucoviscidoza

Mucoviscidoza este o boala ereditara. Ea se caracterizeaza prin infectii pulmonare cornice, ingrijirea precoce, pe plan antiinfectios si nutritional nu permite totusi asigurarea vindecarii sale. Mucoviscidoza este cea mai frecventa dintre bolile genetice. In tarile europene, ea atinge aproximativ un copil din 1500. Transmiterea acestei afectiuni se face in mod recesiv (vezi transmitere genetica) ceea ce explica faptul ca ea survine adesea la un copil ai carui parinti nu sunt atinsi de boala. La sugar, episoadele de tuse sau o respiratie dificila, la fel ca o anomalie a consistentei mucusului bronsic, sunt doua simptome ale mucoviscidozei. Anomalia privind consistenta mucusului este de fapt comuna tuturor organelor care au o secretie proprie cum este pancreasul, ficatul, pielea, etc. Caracterul anormal sarat al secretiei sudorale este la originea testului sudorii, unul din principalele examene care permite confirmarea diagnosticului. Unori, exista tulburari digestive care evoca mucoviscidoza: eliminarea tardiva a meconiului, o ocluzie intestinala neonatala, o diaree cronica sau o intarziere de crestere ponderala. In acesti ultimi ani, progresele genetice si ale biologiei moleculare au permis localizarea genei responsabile (situata in cromozomul 6) si descoperirea faptului ca mai multe mutatii ar putea fi cauza acestei anomalii. Cea mai frecventa din aceste mutatii reprezinta 70% din cazuri, dar peste 300 de cazuri au fost de acum identificate. Aceste tehnici pot fi aplicate diagnosticului prenatal, prin prelevare de vilozitati trofoblastice din a 10-a saptamana de amenoree. In ciuda progreselor recente, tratamentul nu permite asigurarea vindecarii. El asociaza kinetoterapia respiratorie cotidiana, pentru a preveni si limita obstructia bronsica, tratamentul antibiotic al episoadelor de infectie pulmonara si o ingrijire nutritionala precoce (regim bogat in calorii si in proteine si suplimente de vitamine care permite un castig de greutate si o normalizare a scaunelor). In unele cazuri poate fi avut in vedere un transplant pulmonary, dar multimea organelor atinse ridica probleme inca dificil de rezolvat. Progresele decisive si solutiile asteptate de toti vor veni probabil din partea ingineriei genetice si a biologiei moleculare.

