
 

 

 
MUTAZIONI CFTR CON FUNZIONE MINIMA 

 
Secondo la definizione data da EMA (Agenzia Europea per i Medicinali) le mutazioni del gene CFTR con 
funzione minima sono quelle che non fanno produrre proteina CFTR o fanno produrre una proteina CFTR 
non responsiva a ivacaftor (Kalydeco) o tezacaftor/ivacaftor (Symkevi) in vitro. EMA ha usato tale definizione 
per approvare nell’agosto 2020 la commercializzazione in Europa di Kaftrio (elexacaftor/tezacaftor/ivacaftor) 
indicato per soggetti con F508del/F508del e soggetti con F508del associata a mutazione con funzione 
minima. La lista sotto riportata contiene l’elenco di mutazioni con funzione minima presenti nei soggetti 
inclusi nei trial clinici che hanno portato all’approvazione del farmaco. Non comprende però tutte le 
mutazioni considerabili con funzione minima secondo la definizione usata da EMA, pertanto ha solo un 
valore orientativo. 
Un'altra definizione di mutazioni con funzione minima usata in passato e tutt'ora valida è la seguente: 
mutazioni associate a una assente o scarsa (inferiore al 10%) funzione della proteina CFTR, e per lo più a 
insufficienza pancreatica e a un valore del cloro sudorale maggiore di 86 mmol/L. 

         



 

 
 

 
 

 
 
 

 


