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Diagnosis of Cystic Fibrosis: Consensus Guidelines from the
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At least one phenotypic feature suggestive of CF
or Family history of CF in siblings
or Immunoreactive trypsin > cut off (hewborn screening)

AND
Positive sweat test

or 2 CF-causing variants

or physiologic testing demonstrating CFTR dysfunction
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A clinical entity associated with
CFTR dysfunction that does not fulfil
the diagnostic criteria of CF

- TS: Cl- <60 mmol/L
- au plus 1 variant CF
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A I CF atypique, non-classique, modérée

AThe di agn o-elated disorder€HasibBen
defined as a monosymptomaticc | 1 ni c al en

i C F drdRated disorders, often with single or multiple
organ involvement éo
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Dépistage néonatal positif

Et

TS: Cl- <30 mmol/L + 2 variants dont au moins
1 de signification clinique incertaine (VUS)

ou
TS: CI- 30 a 59 mmol/L + 0-1 variant CF

Pas de symptome !
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Allele 1 CF CF CF CF
Alléle 2 Non pathogéne CFTRRDou VCC CFou VCC CF

Autres combinaisons : 2 VCC, VCC+B&EBER
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Difficultés diagnostiques

Objectifs : 1) Repérer les patients atteints de mucoviscidose :

-r®duction de | 6esp@®Dance de vie (I CFTR

- prise en charge adaptée
- conseil génétique adapté
2) Rep®rer | es patients avec une affect.i

on

1)
2)
3)
4)

5)

6)

Dysfonction de CFTR avérée ou probable C diagnostic de CF ou de CFTR-RD ?
Nouveau-né CRMS/CFSPID C évolution vers CF ?
Patient CFTR-RD C évolution vers CF ?

Dysfonction de CFTR, phénotype clair mais génotype incomplet C variants rares ? Risque de
remise en cause du diagnostic

Discordances
o Génotype - phénotype
o0 Tests électrophysiologiques : TS, dpn, ICM, évaporimétrie
A Facteurs de variations du TS, limites des explorations fonctionnelles
A Nb de DDB a TS intermédiaire sans variant identifié
o Geénotype -TS

Pas de diagnostic confirmé, diagnostic incertain, 1 seul variant CFTR-RD et TS intermédiaire



lllustrations

1. Entité clinique

2. Dysfonction de CFTR

Atteinte multi-organe

7 C Suivi comme un patient CF
jeune age 5
+ C Le diagnostic peut évoluer CFTR-RD > CF

ST 50-59 mmol/l

C Diagnostic et suivi adaptés au patient



lllustrations

1. Entité clinique

2. Dysfonction de CFTR

ABCD
+ C Diagnostic : CF
TS >60 mmol/I 5
N C Evaluation clinique
Evaluation clinique normale ¢ Non pris en charge comme un

patient CF



lllustrations

1. Entité clinique

2. Dysfonction de CFTR

ABCD
+ C Diagnostic: CFTR-RD
TS 40 mmol/l .
N C Evaluation clinique

DDB, pancreatite aigué C Pris en charge comme un patient CF



C Outils du diagnostic génétique

Coutils d
CoOutils d

C Arbre décisionnel

oOexpl orations

oOexpl orations
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