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Patient Organisations Research Group (PORG)

• L'obiettivo del PORG è quello di migliorare le partnership 
tra le organizzazioni europee associate, al fine di 
espandere la rete europea di ricerca sulla FC e accelerare 
l'accesso a nuovi farmaci per le persone con FC 
attraverso la ricerca. 

• Il PORG conta attualmente 11 membri, tra cui Belgio, 
Francia, Germania, Irlanda, Israele, Italia, Lussemburgo, 
Paesi Bassi, Polonia, Svizzera e Regno Unito.



Patient Organisations Research Group (PORG)

• Priorità di ricerca secondo i pazienti

• Collaborazione con ECFS Patient Registry

• Collaborazione con ECFS Clinical Trials Network

• Organizzazione dell'European CF Young Investigators Meeting (EYIM)

• Organizzazione dell'incontro pre-conferenza prima della ECFS Basic 

• Science Conference

• Supporto finanziario (insieme a ECFS) di ricercatori postdoc
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Screening Neonatale Positivo

CFSPID
Cystic Fibrosis Screen Positive, Inconclusive Diagnosis

Test del sudore negativo 
(Cloro < 30 mmol/L)

2 mutazioni del CFTR, 
di cui almeno una di significato 

patogenetico incerto 

Test del sudore dubbio 
(Cloro 30 – 59 mmol/L)

1 o nessuna mutazione 
del CFTR 
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F508del/F508del F508del/other Not F508del

Mutazioni non-sense (stop, classe I):
Arresto prematuro della produzione di CFTR

Dati Registro Italiano 2021-22, pubblicati nel 2024

Delezioni, duplicazioni, frameshift, 
missense, splicing, unknown



Quali opzioni sono 
disponibili per coloro i 

quali non sono 
eleggibili al 

trattamento con 
modulatori CFTR?



THERATYPING
Sperimentazione, a livello cellulare, di 
farmaci già in uso clinico per la FC, su 

genotipi non precedentemente valutati e 
per i quali non erano progettati.





Eur Respir J 2023

Metodi: 

• Studio osservazionale sugli effetti di ETI su una

popolazione di pazienti FC con patologia

polmonare avanzata (FEV1<40%), non eleggibili a 

ETI.

• Efficacia valutata da una commissione a 4-6 

settimane in termini di manifestazioni cliniche, 

cloro sudorale, FEV1%. 

Results:

• Tra gli 84 pazienti con FC arruolati, ETI era efficace in 45 di 

essi. 

• Tra i responders, 22/45 (49%) erano portatori di mutazioni

non approvate dalla FDA. 
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“Trattamento della fibrosi cistica in pazienti di 
età pari o superiore a 6 anni non portatori 
della mutazione F508del, ad eccezione di 
quelli con 2 geni mutati per cui è documentata 
la non responsività alla terapia, come definito 
nell'autorizzazione all'accesso anticipato”.



Lancet Respir Med 2024
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TERAPIA GENICA
NUOVI VETTORI VIRALI

• Vettori Adenovirus Associati (AAV) – 4DMT / SPIROVANT
• Herpes Simplex (HSV) – KRYSTAL BIO
• Bocavirus – CARBON BIOSCIENCE
• Lentivirus – BOEHRINGER INGELHEIM



Mutazioni rare




