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Abstract: 

Cystic fibrosis is the most common serious autosomal recessive genetic disease in 

Caucasian populations. It is caused by mutations in the CFTR gene, which codes for a 

homonymous membrane protein playing an essential role in the transport of chloride and 

sodium ions across epithelial cells. Its dysfunction leads to altered ion regulation, resulting in 

an accumulation of thick mucus, responsible for the respiratory, digestive and metabolic 

disorders characteristic of the disease. 

Over 2,000 CFTR gene variants have been described, but not all cause severe cystic 

fibrosis. These mutations are classified into six groups, according to their impact on CFTR 

protein synthesis, transport and activity. The most frequent is the ΔF508 mutation, which 

corresponds to the deletion of phenylalanine at position 508. 

Genotype-phenotype variability explains why patients with the same mutation present 

different symptoms. This variability is influenced by environmental factors, epigenetics and 

other modulating genes, which play a role in the severity and progression of the disease. 

Diagnosis relies on a multidisciplinary approach, combining sweat testing, molecular 

analysis of the CFTR gene, and complementary biological examinations. In diffrent countries, 

neonatal screening, based on the immunoreactive trypsin assay, enables early intervention, but 

has yet to be introduced in Algeria, where it could considerably improve patient management. 

The management of cystic fibrosis has evolved considerably with the advent of CFTR-

modulating therapies, which directly target the defective protein. At the same time, 

conventional symptomatic management strategies remain essential to limit complications and 

improve patients' quality of life. 

Finally, cystic fibrosis remains a major challenge in medical genetics, requiring an 

integrated approach combining early diagnosis, personalized therapeutic management and 

advanced genetic research. Optimizing neonatal screening programs and identifying local 

CFTR mutations will enable us to refine treatments and improve patient prognosis in the future. 

Keywords: Cystic fibrosis, CFTR protein, CFTR gene, Mutations, Screening, 

Treatment.  
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 :صخلم

 جتان وھو .يزاقوق لصأ نم صاخشلأا ىدلً اعویش رثكلأا يحنتملا يدسجلا يثارولا ضرملا وھ يسیكلا فیلتلا

 مویدوصلاو دیرولكلا تانویأ لقن يفً ایساسأً ارود بعلی سناجتم يئاشغ نیتورب ىلإ زمری يذلا ،CFTR نیج يف تارفط نع

 نع لوؤسملا كیمسلا طاخملا مكارت ىلإ يدؤی امم ،تانویلأا میظنت رییغت ىلإ يفیظولا ھللاتخا يدؤی .ةیراھظلا ایلاخلا ربع

 .ضرملا اھب زیمتی يتلا يئاذغلا لیثمتلاو يمضھلاو يسفنتلا زاھجلا لكاشم

 فینصت متی .داحلا يسیكلا فیلتلا اھعیمج ببست لا نكلو ،CFTR نیج يف ریغتم 2000 نم رثكأ فصو مت

 يھً اعویش تارفطلا هذھ رثكأو .ھطاشنو ھلقنو CFTR نیتورب قیلخت ىلع اھریثأتلً اقفو ،تاعومجم تس ىلإ تارفطلا هذھ

 .508 عضوملا يف نینلاأ لینیفلا فذح عم قفاوتت يتلاو ،ΔF508 ةرفط

 سفن نم نوناعی نیذلا ىضرملا ىدل ةفلتخم ضارعأ روھظ ببس يثارولا طمنلاو ينیجلا طمنلا نیب نیابتلا رسفی

 ةدش يفً ارود اھعیمج بعلت يتلاو ،ىرخلأا ةلدعملا تانیجلاو ةینیجلالا ةثارولاو ةیئیبلا لماوعلاب نیابتلا اذھ رثأتیو .ةرفطلا

 .هروطتو ضرملا

 CFTR نیجل يئیزجلا لیلحتلاو قرعلا رابتخا نیب عمجی ،تاصصختلا ددعتم جھن ىلع صیخشتلا دمتعی

 لخدتلا ،يعانملا يلعافتلا نیسبیرتلا رابتخا ىلإ اًدانتسا ،ةدلاولا يثیدح صحف حیتی ،اسنرف يف .ةیفاضإ ةیجولویب تارابتخاو

 .ىضرملا ةرادإ نم ریبك لكشب نسحی نأ نكمی ثیح ،رئازجلا يف دعب ھلاخدإ متی مل نكلو ،ركبملا

 يلعافتلا يسیكلا فیلتلا ضرمل ةلدعملا تاجلاعلا روھظ عم ریبك لكشب يسیكلا فیلتلا ةرادإ تروطت دقل

(CFTR)، ةیدیلقتلا ضارعلأا ةرادإ تایجیتارتسا لظت ،كلذ ىلإ ةفاضلإاب .ةرشابم بیعملا نیتوربلا فدھتست يتلاو 

 .ىضرملا ةایح ةیعون نیسحتو تافعاضملا نم دحلل ةیرورض

 نیب عمجیً لاماكتمً اجھن بلطتی امم ،ةیبطلا ةثارولا ملع يفً اریبكً ایدحت لثمی يسیكلا فیلتلا لازی لا ً،اریخأ

 ةدلاولا يثیدح صحف جمارب نیسحت دعاسیسو .ةمدقتملا ةیثارولا ثاحبلأاو ةیصخشلا ةیجلاعلا ةرادلإاو ركبملا صیخشتلا

 .لبقتسملا يف ىضرملا صیخشت نیسحتو تاجلاعلا نیسحت ىلع يجاتلا يسیكلا فیلتلا ضرمل ةیلحملا تارفطلا دیدحتو

 جلاعلا ، ركبملا فشكلا ، تارفطلا ،CFTR نیجلا ،CFTR نیتورب ،يسیكلا فیلتلا :ةیحاتفملا تاملكلا
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Résumé : 

La mucoviscidose est la maladie génétique autosomique récessive grave la plus 

fréquente chez les populations d’origine caucasienne. Elle est causée par des mutations du gène 

CFTR, qui code pour une protéine membranaire jouant un rôle essentiel dans le transport des 

ions chlorures et sodium à travers les cellules épithéliales. Son dysfonctionnement entraîne une 

altération de la régulation ionique, provoquant une accumulation de mucus épais, responsable 

des atteintes respiratoires, digestives et métaboliques caractéristiques de la maladie. 

Plus de 2 000 variants du gène CFTR ont été décrits, mais ne provoquent pas tous 

une mucoviscidose sévère. Ces mutations sont classées en six groupes, selon leur impact sur 

la synthèse, le transport et l’activité de la protéine CFTR. La plus fréquente est la mutation 

ΔF508, qui correspond à la délétion de la phénylalanine en position 508. 

La variabilité génotype-phénotype explique pourquoi des patients ayant une même 

mutation présentent des symptômes différents. Cette variabilité est influencée par des facteurs 

environnementaux, épigénétiques et d’autres gènes modulateurs, qui jouent un rôle dans 

la gravité et l’évolution de la maladie. Le diagnostic repose sur une approche multidisciplinaire, 

combinant le test de la sueur, l’analyse moléculaire du gène CFTR, et des examens biologiques 

complémentaires. Dans de nombreux pays, le dépistage néonatal, basé sur le dosage de la 

trypsine immunoréactive, permet une intervention précoce, mais reste à mettre en place en 

Algérie.  son instauration pourrait améliorer considérablement la prise en charge des patients. 

La prise en charge de la mucoviscidose a considérablement évolué avec l’apparition des 

thérapies modulatrices de CFTR, qui ciblent directement la protéine défectueuse. Par ailleurs, 

les stratégies classiques de prise en charge symptomatique restent indispensables pour limiter 

les complications et améliorer la qualité de vie des patients. 

Enfin, la mucoviscidose demeure un enjeu majeur en génétique médicale, nécessitant 

une approche intégrée combinant diagnostic précoce, prise en charge thérapeutique 

personnalisée et recherche génétique avancée. L’optimisation des programmes de dépistage 

néonatal et l’identification des mutations locales du CFTR permettront d’affiner les traitements 

et d’améliorer le pronostic des patients à l’avenir. 

Mots clés: Mucoviscidose, Protéine CFTR, Gène CFTR, Mutations, Dépistage, Traitement. 
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