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LA FIBROSI CISTICA 
La fibrosi cistica è la malattia genetica più comune per la quale ad oggi non esiste una cura risolutiva. Ha come effetto principale il progressivo deterioramento della funzionalità polmonare e pregiudica seriamente la qualità della vita di chi ne è affetto, costringendo i pazienti a cure costanti e per tutta la vita. 
IN CHE COSA CONSISTE LA PATOLOGIA
La fibrosi cistica è una malattia cronica dovuta alla presenza di due mutazioni del gene CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Regulator) che produce una proteina CFTR difettosa, con la conseguenza che le secrezioni sono povere di acqua, perciò dense e vischiose. 

Gli organi che presentano le più importanti conseguenze cliniche sono i bronchi e i polmoni: all'interno dei bronchi il muco tende a ristagnare, da qui l’esposizione dei pazienti a infezioni gravi, come quella da Pseudomonas Aeruginosa, che portano a un progressivo danno polmonare, che può determinare il decesso per insufficienza respiratoria.
Nel pancreas le secrezioni stagnanti possono formare delle specie di cisti e il tessuto circostante tende ad infiammarsi, indurirsi e diventare fibrotico e non svolge l'azione normale di riversare nell'intestino gli enzimi per la digestione dei cibi. Altri organi interessati sono l'intestino, il fegato, i dotti deferenti nel maschio con conseguente infertilità. 

LA DIFFUSIONE
Si stima che ogni 2.500-3.000 bambini nati in Italia, uno è affetto da fibrosi cistica (200 nuovi casi all’anno). La malattia colpisce indifferentemente maschi e femmine. Oggi oltre 5.000 bambini, adolescenti e adulti affetti dalla patologia frequentano cliniche specializzate in Italia. Per merito dei continui progressi e miglioramenti nelle cure, i neonati con fibrosi cistica possono avere un’aspettativa di vita di 40 anni ed il 4% della popolazione con fibrosi cistica in Italia oggi supera quest’età. Nella maggioranza dei casi, la malattia si manifesta nei primissimi anni di vita. Si stima che ne siano affette circa 100.000 persone nel mondo.
I TRATTAMENTI
Pur non esistendo ancora una cura risolutiva per la fibrosi cistica, negli anni recenti le terapie disponibili hanno consentito un sensibile miglioramento dell’aspettativa di vita che, se nel 1960 non superava i dieci anni, oggi è arrivata ad una media di 40 anni e oltre. Tra i principali obiettivi clinici nella gestione dei pazienti con fibrosi cistica c’è il miglioramento della funzione polmonare. Il trattamento deve essere proseguito per tutta la vita e si basa su alcuni cardini, tra cui la terapia con farmaci inalatori per mantenere la funzionalità polmonare e costante fisioterapia respiratoria. Determinante è il trattamento con antibiotici per controllare le infezioni ricorrenti da Pseudomonas Aeruginosa. 
La svolta nella cura della fibrosi cistica avviene nel 1989 con l’individuazione della causa genetica della patologia, alla quale segue la definizione di una vera e propria specializzazione dei medici in questa patologia – in precedenza erano sostanzialmente pediatri. Nascono così i centri ospedalieri specifici per la fibrosi cistica, con team multidisciplinari. Il nuovo approccio alla patologia, insieme al perfezionamento della terapia antibiotica, della fisioterapia e dell’uso di enzimi pancreatici, sono alla base dell’incremento dell’aspettativa di vita.  La scoperta della causa genetica e i successivi studi sui meccanismi molecolari della patologia hanno aperto un importante filone di ricerca sui farmaci correttori e potenziatori: principi attivi che hanno un'azione specifica sulla mutazione genetica della fibrosi cistica. A seconda dei casi, questi farmaci potrebbero comportare un recupero parziale o totale dell'attività del gene mutato.
Nonostante i progressi terapeutici abbiano modificato la qualità della vita e portato ad un allungamento di essa quando si giunge allo stato avanzato della malattia polmonare e all’insufficienza respiratoria l’unica terapia salvavita è il trapianto di entrambi i polmoni. Questa tecnica ormai consolidata consente ai pazienti una vita quasi normale pur dovendosi sottoporre q frequenti controlli e a terapie anti rigetto non esenti da effetti collaterali. 

