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OBIETTIVI SCHEMATICI DEL PROGETTO:

e Caratterizzazione dei meccanismi molecolari
mediante i quali mutazioni rare causano la
perdita di funzione della proteina CFTR

 Valutazione dell’efficacia dei modulatori di
CFTR su cellule di individui con FC portatori
di mutazioni rare
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corrente mediata da CFTR (pA/cmz)

DATI PRELIMINARI:

Creazione di una rete di centri FC che ha gia arruolato
150 individui con mutazioni orfane di terapia.

- Sono stati identificati modulatori
y in grado di aumentare la funzione

- di CFTR in oltre il 50% degli

% _ individui arruolati.
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COME QUESTO PROGETTO CONTRIBUISCE ALLAVANZAMENTO
DELLA RICERCA SULLA FIBROSI CISTICA

e Capiremo il tipo di difetto causato da mutazioni
rare, poco caratterizzate, orfane di terapia

* Valuteremo se i modulatori sono in grado di
correggerne i difetti

Questo e il primo passo verso la possibile
approvazione da parte degli organismi regolatori.
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