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Cause di ridotta fertilità
- Malnutrizione
- Muco cervicale
- Microambiente uterino

CFTR espresso in: 
- Tube di Falloppio (+)
- Endometrio (+++)
- Cervice uterina (+)

Taylor-Cousar, J.L. CFTR Modulators: Impact on Fertility, Pregnancy, and Lactation in Women with Cystic Fibrosis. J. Clin. Med. 2020

Oppenheimer EA, Case AL, Esterly JR, Rothberg RM. Cervical mucus in cystic fibrosis: a possible cause of infertility. Am J Obstetrics Gynecol. 1970

Trezise AE, Buchwald M. In vivo cell-specific expression of the cystic fibrosis transmembrane conductance regulator. Nature. 1991

Infertilità femminile : 24-35%  (FC) vs 10-15% 

Chan HC, Ruan YC, He Q, et al. The cystic fibrosis transmembrane conductance regulator in reproductive health and disease. J Physiol. 2009 
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CBAVD:
- 1-2% della popolazione generale
- Può associarsi ad assenza degli epididimi e/o vescicole seminali
- Istologia testicolare generalmente normale
- 98% maschi con fibrosi cistica  azoospermia ostruttiva
- Patologia CFTR-correlata 

CFTR espresso in:
- tubuli seminiferi
- sperma

Chan HC, Ruan YC, He Q, et al. The cystic fibrosis transmembrane conductance regulator in reproductive health and disease. J Physiol. 2009 

Infertilità maschile in FC
- Assenza congenita bilaterale dei vasi deferenti (CBAVD)
- Ipogonadismo ( deficit di testosterone)

S.L. Elkin, et al. Hypogonadism in adult males with cystic fibrosis. Thorax, 55 (2000)

Yoon JC, Casella JL, Litvin M, Dobs AS. Male reproductive health in cystic fibrosis. J Cyst Fibros. 2019

In CF patients, the combination of MESA or TESA with ICSI has resulted in 

pregnancy rates of 30–35% per cycle
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https://www.iss.it/rpma/

PMA
• metodiche di I livello: semplici e poco invasive. La fecondazione si 
realizza all’interno dell’apparato genitale femminile (es. IUI)

• metodiche di II e III livello: più complesse e invasive e prevedono 
che la fecondazione avvenga in vitro ( es. FIVET/ICSI)

MESA/TESA + ICSI  per le coppie con infertilità maschile causata da FC: 

tassi di successo della procedura combinate del 30-35% per ciclo.

E per lui?

- TESE: biopsia del tessuto testicolare

- PESA/MESA: aspirazione percutanea o microchirurgica 
epididimale

T.J. McCallum, et al.Fertility in men with cystic fibrosis: an update on current surgical practices and outcomes. Chest, 118 (2000)



6

Cystic Fibrosis Foundation Patient Registry, 2019 Annual Data Report, Bethesda, Maryland ©2020 Cystic Fibrosis Foundation
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I «nuovi» modulatori o modulatori ad «alta efficacia»

Keating D, et al. N Engl J Med. 2018;379:1612–20.
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201 donne in età fertile
14 gravidanze dopo l’inizio del modulatore:
• 7 in coppie con infertilità con desiderio di concepimento
• 7 in coppie che riferivano l’utilizzo di anticoncezionali
Tempo medio di concepimento 8 settimane
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- 21 gravidanze da Marzo 2020 a Marzo 2021  (16% delle donne in età fertile) rispetto alle 18 dal 1996 al 2011
- 90 % in corso di Kaftrio, non interrotto nell’ 86% delle gravidanze
- 3 aborti spontanei 

- Team multidisciplinare: medico, dietista, farmacologo, infermiera, psicologo, genetista.

Pregnancy and outcomes in the era of CFTR modulators and COVID-19 pandemic S. Li1 , A. Patel2 K. S. Kirkby. Posters / Journal of Cystic Fibrosis 20S2 (2021) S1–S322
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Take home messages

• Uomini e donne con fibrosi cistica possono diventare genitori

• Aumento della fertilità nelle donne dopo l’ inizio dei modulatori  

• Modulatori e gravidanza: dati preliminari sulla sicurezza incoraggianti

luca.cristiani@opbg.net


