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Abstract

Cystic fibrosis (CF) is a reversed autosomal genetic disease that originates from some white or caucasian
races. This condition is caused by mutations in the CFTR gene, especially the CFTR Phe508del. If CFTR
damage or error occurs then normal function will be disrupted and have a clinical impact on other organs
or multiorgan. Complications such as the pancreas, liver, digestive tract, bone, genital, and respiratory tract
that can cause most deaths in patients with cystic fibrosis. Malabsorption, inflammation, infection and lung
obstruction are signs of cystic fibrosis. Therapy for cystic fibrosis is limited to the improvement of the
airway mokus, recovery of infections maintained with antibiotics, improve physical health and nutrition of
patients.
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Abstrak

Cystic fibrosis (CF) merupakan penyakit genetik autosomal yang mematikan yang diturunkan terutama
oleh populasi ras putih atau kaukasia. Kondisi ini disebabkan oleh mutasi gen CFTR terutama CFTR
Phe508del. Jika terjadi kerusakan atau kesalahan CFTR maka fungsi normal akan terganggu dan
berdampak klinis pada organ yang lain atau multiorgan. Komplikasi seperti pada pankreas, hati, saluran
pencernaan, tulang, genital, serta saluran pernafasan yang terutama dapat menyebabkan kematian paling
banyak pada penderita cystic fibrosis. Kondisi malabsorpsi, inflamasi, infeksi dan obstruksi paru-paru
kronis merupakan tanda-tanda dari cystic fibrosis. Terapi untuk cystic fibrosis sebatas pada pembersihan
mokus saluran pernafasan, pencegahan infeksi yang presisten dengan antibiotik, meningkatkan kesehatan
fisik dan gizi pasien.
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m Pendahuluan

Cystic fibrosis (CF) merupakan penyakit
genetik autosomal yang mematikan yang
diturunkan terutama oleh populasi ras putih atau
kaukasia. Kondisi ini disebabkan oleh gen CFTR
(ATP binding cassette family) dimana terjadi
kesalahan pengkodingan CFTR sehingga fungsi
dalam transport ion masuk dan keluar sel pada
permukaan apikal dari sel epitel sekretori di
saluran pernapasan, pankreas, system pencernaan,
kelenjar keringat dan organ lainnya menjadi
terganggu. Sekitar 80.000 orang dengan penyakit
CF di dunia yang paling banyak disebabkan oleh
CFTR Phe508del[1]. Phe508del menghasilkan
protein yang cacat dan tidak dapat lepas dari
reticulum endoplasma serta penghapusan 3
nukleotida. Kondisi malabsorpsi, inflamasi, infeksi
dan obstruksi paru-paru kronis merupakan tanda-
tanda dari cystic fibrosis. Faktor lingkungan,
genotype dan mutasi gen berhubungan dengan
manifestasi cystic fibrosis. CFTR memiliki fungsi
pada setiap jaringan yang berbeda-beda, jika
terjadi kerusakan atau kesalahan CFTR maka
fungsi normal akan terganggu dan berdampak
Klinis pada organ yang lain atau multiorgan.
Komplikasi seperti pada pankreas dan usus dapat
menyebabkan diabetes dan malabsorpsi lipid[2].
Pada hati dapat menyebabkan liver disease[3][4].
Dan pada sistem pernafasan tejadi obstruksi
mukus saluran nafas dapat menjadi pemicu
potensial inflamasi saluran nafas kronis dan
kerusakan paru-paru[5]. Pada saluran pencernaan
berpotensi menyebabkan gastrointestinal
disease[6]. Pada usus besar dapat menyebabkan
fibrosing colonopahty[7]. Pada tulang dapat
memicu low bone density[8]. Cystic juga dapat
mempengaruhi kesuburan sperma pada pasien
pria[9] maupun pada wanita[10] yang berakibat
menyebabkan infertility. Terapi untuk cystic
fibrosis sebatas pada pembersihan mokus saluran
pernafasan, pencegahan infeksi yang presisten
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dengan antibiotik, meningkatkan kesehatan fisik
dan gizi pasien.

m Manifestasi Klinis

Paru-paru

Disfungsi CFTR sangat berpengaruh
terhadap paru-paru dimana penyebab utama
kematian cystic fibrosis disebabkan oleh adanya
gangguan pada saluran nafas (lung disease). Pada
pasien dengan CF, disfungsi CFTR dapat
menurunkan lapisan permukaan saluran
pernafasan yang ditandai dengan mukus yang
kental dan terjadi gangguan mekanisme
pembersihan mucociliary. Terjadi gangguan ini
menyebabkan  hipersekresi  mukus  yang
menyebabkan penyumbatan mukus pada paru-
paru (Gambar. 1) dan obstruksi saluran
pernafasan. Disfungsi CFTR  menyebabkan
alkalinisasi organel intraseluler dan akumulasi
ceramide, yang menyebabkan terjadi peningkatan
kerentanan  terhadap infeksi  Pseudomonas
aeruginosa. Konsumsi  oksigen  meningkat
dikarenakan transportasi ion yang dipercepat,
mengakibatkan terjadi gradien hipoksia dalam
mukus. Bakteri Pseudomonas aeruginosa dapat
beradaptasi terhadap lingkungan anaerobic
dengan meningkatkan produksi alginate dan
melalui pembentukkan biofilm. Dalam respon
terhadap infeksi, sitokin proinflamasi seperti
TNF-a, dan mediator inflamasi lainnya seperti
Leukotrien B4 dirilis dari sel epitel saluran
pernafasan dan makrofag alveolar, mengakibatkan
perekrutan  neutrophil ke dalam saluran
pernafasan.  Ketika  neutrophil  mengalami
apoptosis, neutrophil merilis DNAnya yang
terakumulasi  dan  berkontribusi  terhadap
obstruksi saluran pernafasan. Pada host normal,
protease (neutrophil elastase) dirilis dalam respon
terhadap infeksi untuk mencerna bakteri,
sementara jaringan paru-paru dilindungi oleh
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adanya anti-protease. Pada pasien dengan CF
infiltrasi neutrofil menghasilkan
ketidakseimbangan protease dan antiprotease
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Gambar. 1. Mokus memblok saluran pernafasan[12]

saluran pernafasan. Kegagalan dan kerusakan
pernafasan menyebabkan perburukan fungsi
paru-paru secara progresif[11].

Cystic
Fibrosis

Perbedaan pada gambar sebelah kiri merupakan saluran pernafasan normal sedangkan pada gambar kanan merupakan saluran
pernafasan yang ditandai penyumbatan mokus yang dapat menyebabkan obstruksi saluran pernafasan akibat cystic fibrosis

Kelenjar Keringat

Fungsi normal CFTR dalam membran apikal
area resorptif kelenjar keringat sebagai kanal ion
untuk transportasi klorida serta mengaktivasi
kanal Na pada epitel. Kemudian kanal ini akan
secara efisien mengreabsorpsi NaCl dari keringat.
Pada disfungsi CFTR terjadi abnormalitas dalam
reabsorpsi elektrolit menyebabkan keringat yang
disekresikan oleh kelejar keringat mengandung
konsentrasi NaCl yang tinggi. Pengukuran
tersebut dapat dilakukan dengan cara pemberian
agonis kolinergik kemudian keringat yang keluar
diperiksa[13]. Dengan terjadinya disfungsi
kemampuan saluran keringat untuk reabsopsi
NaCl, maka terjadi peningkatan konsentrasi Na
dan CI dalam keringat pada pasien cystic fibrosis

Pankreas

Fungsi normal pakreas yaitu pada saluran
pankreas mengeksresikan enzim  pankreas
kedalam cairan yang kaya bikarbonat. Disfungsi
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CFTR menyebabkan sekresi enzim pencernaan
dan bikarbonat kedalam duodenum terhambat,
terjadi obstruksi saluran pankreas. Seiring waktu,
enzim pencernaan seperti amylase, lipase, dan
protease terakumulasi dan mulai mencerna
jaringan pankreas. Jaringan parut fibrosis yang
menggantikan jaringan pankreas yang hancur
sebagai cystic fibrosis. Tanpa enzim pencernaan,
tubuh akan mengalami pencernaan lemak, protein
dan karbohidrat yang buruk. Pada pasien CF
sebanyak Sembilan puluh persen mengalami
ketidakcukupan enzim pankreas ditandai dengan
malnutrisi, penurunan penyerapan vitamin larut
lemak seperti vitamin A, D, E dan K, tinja
berlemak (steatorrhea) dan kegagalan bertahan
hidup bahkan terjadi peningkatan sekunder
konsentrasi serum lipase serta amilase akibat
aoutodigestasi pankreas pada proses awal[2].
Proses kerusakan ini dapat menyebabkan
pankreatitis kronis yang sangat nyeri atau tanpa
gejala.  Progresivitas  kerusakan  pankreas
mempengaruhi fungsi endokrin, menyebabkan
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intoleransi glukosa yang berkisar 5% pada usia 10-
14 tahun hingga 13% pada usia 15-19 tahun ke

Gambar. 2. Mokus memblok pankreas[14]
Disfungsi CFTR ditandai dengan mokus memblok saluran pankreas dan saluran empedu yang menyebabkan sekresi enzim
pencernaan terhambat mengakibatkan terjadi obstruksi saluran pankreas dan malnutrisi pada pasien cystic fibrosis

Hepatik

Fungsi CFTR adalah untuk memfasilitasi
transportasi ion pada permukaan apikal dari
lapisan sel intrahepatic dan ekstrahepatik saluran
empedu dan kandung empedu. Protein CFTR
berfungsi untuk mengatur cairan dan kandungan
elektrolit empedu dengan meningkatkan sekresi
klorida bilier apikal untuk membuat gradien
transmembran Cl yang kemudian digunakan
untuk meningkatkan aliran empedu melalui
penukaran CI-/HCO3- bersama dengan gerakan
pasif air sehingga terjadi peningkatan fluiditas
empedu serta alkalinisasi empedu. Pada pasien
dengan CF, terjadi pengeluaran klorida dari dalam
sel yang tidak normal menyebabkan perpindahan
air dan natrium ke dalam empedu menurun
dikarenakan mutasi gen CFTR. Sehingga, terjadi
penurunan  volume dan aliran empedu
menyebabkan stasis dan obstruksi pada saluran
biliary. Pada obstruksi kronis, terjadi inflamasi
yang ditandai dengan lesi pada focal biliary
cirrhosis. Perburukan bisa menjadi multifocal
biliary cirrhosis dan hipertensi portal. Penyakit
hati berkembang pada dekade pertama kehidupan.
Penyakti hati yang serius tampak pada 13%
sampai 25% anak-anak dengan CF. Perkembangan
sirosis terkait sirosis bilier fokal terjadi pada 20%
sampai 30% pasien CF dan 5% sampai 10% terjadi
sirosis multilobular. Komplikasi sirosis
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atas 50% pada pasien usia 30-50 tahun[7].

multilobular meliputi perdarahan dari esofagus,
hiperslenisme, asites, malnutrisi dan gangguan
fungsi sintesis dengan koagulopati[3][4].

Gastrointestinal
Cystic  fibrosis  merupakan  penyakit
multisistem  yang  mempengaruhi  saluran

gastrointestinal. Keganasan Gl yang paling umum
pada CF adalah karsinoma usus besar dengan
transplantasi paru meningkatkan risiko lebih
lanjut. Studi skrining kolonoskopi pada pasien CF
di atas 40 tahun telah menunjukkan polip
adenomatosa pada sekitar 50% pasien, dan
adenoma lanjut pada 25%. Terdapat juga
Meconium ileus merupakan kondisi obstruksi
intestinal ketika lahir, terjadi pada 20% bayi yang
baru lahir dengan CF. Obstruksi usus terjadi pada
10% sampai 20% pasien cystic fibrosis, sindrom
obstruksi usus distal dapat terjadi pada segala usia
dan merupakan hasil dari penyumbatan usus
sempurna atau sebagian[6].

Usus Besar

Pada pasien cystic fibrosis terjadi penebalan
dinding usus besar secara melingkar dan
intramural. Faktor risiko terjadi pada anak-anak
umur dua sampai tujuh tahun, memiliki riwayat
operasi usus, meconium ileus serta terjadi
sindrom obstruksi usus bagian distal. Penebalan
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dinding kolon menyebabkan penurunan motilitas
dan penyempitan lumen yang dapat menyebabkan
penyempitan saluran usus besar. Tanda Klinis
pada pasien yaitu sakit perut seperti emesis,
sembelit, diare, hematochezia, anoreksia[7].

Tulang

Disfungsi CFTR mengakibatkan eksokrin
pankreatin yang menyebabkan malabsorpsi
vitamin K dan D yang larut dalam lemak, dimana
kedua vitamin penting untuk kesehatan tulang.
Vitamin K sangat penting untuk karboksilasi
osteocalcin dan pembentukan tulang. Dan vitamin
D yang kurang juga mengakibatkan penyerapan
kalsium yang rendah dan memicu hiperparatiroid

Gambar. 3. Perubahan mikroaksitektur tulang[8]

dan  meningkatkan  resorpsi  tulang dan
berkontribusi menjadi low bone density pada
pasien dengan cystic fibrosis. Cystic fibrosis dapat
menurunkan kepadatan mineral tulang dan
perubahan mikroaksitektur ditunjukkan oleh
penuruan lebar kortikal dan ketebalan trabekuler.
Disfungsi CFTR juga dapat mempengaruhi
pembentukan tulang dimana terjadi penurunan
jumlah osteoblast dan maturasi [8]. Pada
pemeriksaan dengan High Resolution Quantitative
Computed Tomography (HR-pQCT) terlihat
perubahan mikroaksitektur tulang pada pasien
sehat dengan pasien cystic fibrosis dimana pada
pasien cystic fibrosis terjadi  penurunan
pemadatan tulang (Gambar. 3).

Ditunjukkan pada gambar (A) merupakan tulang sehat sedangkan (B) merupakan tulang tidak sehat dimana terjadi penurunan

pemadatan tulang yang disebabkan oleh cystic fibrosis

Genital

Cystic Fibrosis dapat menyebabkan obstruksi
utero pada vas deferens pada pria yang
mengakibatkan terjadi infertility dan
hypogonadism. Lebih dari 98% pria dengan cystic
fibrosis akan mengalami obstruksi tersebut
khususnya congenital bilateral absence of the vas
deferens (CBAVD). Mutasi gen CFTR juga
mempengaruhi pematangan sperma yang dapat
menyebabkan  kecacatan  sperma  seperti
azoospermia, oligospermia, motilitas sperma
abnormal (asthenospermis) dan morfologi sperma
abnormal (teratospermia) [9]. Cystic fibrosis juga
mempengaruhi menstruasi dan infertility pada
wanita. Mentruasi tidak normal disebabkan oleh
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penekanan hipotalamus. Hipotalamus
gonadotropin  melepaskan hormon (GnRH)
pulsatilitas yang menyebabkan penurunan
frekuensi dan kontraksi gonadotropin (LH, FSH)
centations sehingga terjadi anovulasi, folikel
ovarium tidak ada perkembangan yang
berkontribusi terhadap ketidakteraturan
mentruasi pada pasien wanita cystic fibrosis.
Prevalensi infertility pada wanita juga tinggi.
Wanita dengan cystic fibrosis dapat mengalami
penurunan kesuburan. Pada serviks, disfungsi
CFTR pada epitel dapat memicu penurunan lendir
serviks yang kental. Lendir ini memblokir serviks
dan merusak sperma yang masuk. Pada akhirnya,
dapat mengubah bikarbonat sekresi, mengurangi
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volume cairan uterus dan mengganggu kesuburan
sperma kapasitas lisasi [10].

= Manajemen Terapi

Terapi untuk cystic fibrosis sebatas pada
pembersinan  mokus  saluran  pernafasan,
pencegahan infeksi yang presisten dengan
antibiotik, meningkatkan kesehatan fisik dan gizi
pasien. Terapi cystic fibrosis bervariasi untuk tiap-
tiap negara, ras dan etnik.

Exercise dan fisioterapi

Berbagai intervensi untuk meningkatkan
kesehatan dengan olahraga dilakukan seperti
jogging, senam, atau olahraga ringan secara rutin
dapat meningkatkan sistem imun tubuh untuk
membantu dalam mengatasi cystic fibrosis.
Latihan yang digunakan pada pasien cystic fibrosis
yaitu latihan berjalan 6 menit, tes jalan kaki yang
dimodifikasi dan tes langkah 3 menit. Latihan
jalan kaki 6 menit dianggap sebagai ukuran yang
sangat penting selama persiapan  untuk
transplantasi paru pada pasien cystic fibrosis. Baik
pelatihan aerobik dan anaerobic bermanfaat
dalam cystic fibrosis[15]. Fisioterapi merupakan
salah satu pengobatan dalam pembersihan sekresi
jalan nafas pada pasien cystic fibrosis. Teknik
pembersihan jalan nafas yang paling sering
dilakukan melalui postural drainage. Penilaian
efektivitas fisioterapi didasarkan pada pengukuran
volume dahak, fungsi paru dengan spirometry,
frekuensi rawat inap dan kualitas hidup[11].
Fisioterapi bertujuan untuk memastikan dalam
pembersihan jalan pernafasan yang memadai
secara kontinu serta meminimalkan jumlah
tekanan positif yang dihasilkan di dalam paru-
paru pasien[15].

Terapi Anti inflamasi

Respon inflamasi terjadi diakibatkan oleh
leukotriene B4 reseptor antagonis yang dihasilkan
oleh makrofag dan polymorhpon nuclear
neutrophils. Antiinflamasi yang digunakan untuk
pasien cystic fibrosis adalah antiinflamasi
nonsteroid khususnya ibuprofren. Dosis tinggi
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ibuprofen dapat memperlambat penyakit paru-
paru pada anak-anak dan mencegah perburukan
fungsi paru-paru pada individue dengan FEV; >
60%][11].

Terapi mukolitik

N-acetilsistein

N-acetilsistein merupakan golongan
mukolitik dengan mekanisme meningkatkan
kadar glutathione antioksida intrasel yang dapat
memproteksi jaringan dari kerusakan yang
disebabkan pergerakan kerusakan oleh neutrophil
pada paru-paru. N-acetilsistein diberikan secara
oral dalam dosis tinggi 0,6 sampai 1,0 g sebanyak
tiga kali sehari, selama sebulan. Dosis tinggi
tersebut memiliki potensi untuk mengatasi
intertwined redox dan inflamasi yang tekait pada
cystic fibrosis[16].

Dornase alfa

Dornase alfa merupakan rekombinasi
manusia atau human deoxyribo nuclease
(DNAse), suatu enzim vyang secara selektif
memotong DNA. Dornase alfa meghidrolisis
DNA yang berada dalam lendir atau dahak dan
mengurangi viskositas lendir atau dahak sehingga
dapat meningkatkan  pembersihan  saluran
pernafasan.  Sehingga  dapat  mengurangi
eksaserbasi dan dapat meningkatkan fungsi paru-
paru[16][17].

Terapi Inhalasi

Terapi inhalasi pada cystic fibrosis
menggunakan larutan salin hipertonis. Terapi ini
direkomendasikan untuk pasien berusia 6 tahun
ke atas dengan dosis standarnya 7%. Mekanisme
kerja larutan salin hipertonis meningkatkan
hidrasi permukaan  saluran pernafasan,
mengiduksi pengeluaran lendir, serta
meningkatkan fungsi mukosiliar sehingga dapat
meningkatkan fungsi, mengurangi eksaserbasi dan
meningkatkan kualitas hidup[11]. Terapi inhalasi
terbaru yaitu menggunakan larutan xylitol
hipertonis. Dimana larutan xylitol hipertonis
untuk pengobatan dari ekseaserbasi CF pada
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pasien rawat inap ditoleransi dengan baik dan
memiliki efektivitas yang sama seperti larutan
salin hipertonis[18].

Terapi Antibiotik

Antibiotik pada cystic fibrosis digunakan
sebagai terapi profilaksis, eksaserbasi, suppression
dan eradication. Bakteri pathogen bervariasi
sesuai usia yang ditemukan pada paru-paru
penderita cystic fibrosis. Bakteri yang paling
umum yaitu pada masa bayi terdapat S.aureus dan
meningkat pada masa kanak-kanak dan
P.aeruginosa paling banyak terdapat pada masa
remaja dan dewasa. Bakteri gram negatif
portunistik ini jika tidak ditangani akan menjadi
kronis sehingga dapat menurunkan atau
memperburuk fungsi paru-paru. Terapi berbeda-
beda di setiap Negara[ll]. Di Eropa
merekomendasikan penggunaan
antistaphylococcal seperti  flucloxacillin  yang
dapat mengurangi pathogen S.aureus. Di Amerika
yang paling umum digunakan adalah tobramycin.
Tobramycin diberikan dengan dosis 300 mg atau
secara inhalasi dengan dosis 112 mg dua Kkali
sehari dan juga dapat diberikan secara intravena
dengan dosis 10mg/kg/hari. Terapi lain seperti
aztreonam dapat juga diberikan dimana dapat
mengurangi pathogen P.aeroginosa dan dapat
meningkatkan fungsi paru-paru serta berat badan
yang signifikan pada pasien. Formulasi liposom
amikasin sebagai alternative baru. Formula ini
memiliki mekanisme yang mirip dengan
tobramycin dapat meningkatkan fungsi paru-paru
dengan ciri khasnya penguraian oleh lipid rhamno
bakteri yang secara efektif aktif pada lokasi
pemberian[19].

Terapi CFTR

Terdapat enam Klasifikasi mutasi CFTR,
antara lain mutasi kelas (I) menyebabkan sebagian
atau semua berkurangnya produksi CFTR
fungsional, sebagai akibat dari premature
termination codon (PTC). Mutasi kelas (I1)
menyebabkan terjadinya kesalahan lipatan protein
dan kegagalan trafficking ke permukaan sel.
Mutasi kelas (I11) terutama pada mutasi gating,
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terjadi kegagalan pembukaan respon terhadap
sinyal intrasel. Mutasi kelas (IV) terjadi
penurunan konduktasi ion. Mutasi kelas (V)
terjadi mutasi splicing yang menyebabkan
penurunan jumlah protein CFTR. Mutasi kelas
(V1) terjadi penurunan stabilitas CFTR yang
menyebabkan pengurangan kelangsungan hidup
pasien[20]. Pemahaman yang lebih baik tentang
mutasi CFTR membantu mengidentifikasi faktor-
faktor risiko yang terjadi serta mengarah pada
terapi pengobatan baru. Terapi baru sedang
dikembangkan  terhadap  beberapa  kelas
mutasi[11][20].

Terapi Potensiator

Terapi ini memiliki target utama yaitu
mutasi CFTR dimana glisin telah digantikan oleh
asam aspartat pada posisi 551 (G551D) dan
mengganggu saluran gating. Penggunaan ivacaftor
dapat meningkatkan signifikan pada FEV1
(peningkatan 10% absolut), 55% lebih kecil
kemungkinan terjadi eksaserbasi paru,
peningkatan berat badan, serta kualitan hidup. Uji
klinis telah dilakukan pada anak-anak yang
berusia 2 sampai 5 tahun dimana obat ini aman
dan dapat memperbaiki biomarker CFTR. Contoh
obat potensiator yaitu ivacaftor[11][21].

Terapi Kombinasi

Disfungsi CFTR yang disebakan F508del ini
bersifat multifaktor dengan pemrosesan protein
yang tidak sempurna dan trafficking ke
permukaan sel, menurunkan saluran gating, dan
perubahan yang tinggi di permukaan sel.
Kerusakan ini dapat diatas sebagian dengan
kombinasi modulator CFTR. Korektor seperti
lumacafter dan tezacaftor membantu dalam
memproses dan trafficking protein ke permukaan
sel dan ivacaftor potensiator = mengatasi
kekurangan gatting. Korektor beraksi dengan cara
melengkapi dan memodifikasi primary defects
dalam  kesalahan  pemasangan,  kesalahan
pemrosesan serta mutasi F508del CFTR. Ketika
korektor menuju ke permukaan sel, potensiator,
ivacaftor berfungsi sebagai pembuka jalur ke
saluran CFTR. Terapi kombinasi terbaru yaitu
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ivacator plus tezacaftor plus elexacaftor dimana
merupakan rekomendasi untuk pengobatan cystic
fibrosis saat ini[22]. Sehingga terapi kombinasi
dapat memperbaiki FEV; lebih baik untuk pasien
cystic fibrosis dan mengurangi eksaserbasi serta
meningkatkan kualitas hidup pasien[23][24]

Terapi Transplantasi Paru

Pasien dengan stadium akhir CF
direkomendasikan untuk menjalankan terapi
transplantasi paru. Suatu penelitian retrospektif
mengatakan bahwa pasien CF vyang telah
menjalankan terapi transplantasi paru memiliki
kelangsungan hidup jangka panjang yang baik
dimana kelangsungan hidup rata-rata hingga
sepuluh  tahun. Dengan adanya terapi
transplantasi paru secara signifikan dapat
menurunkan angka kematian pada pasien stadium
akhir cystic fibrosis[25]

m Kesimpulan

Dari hasil penelusuran pustaka dan
pembahasan yang telah dilakukan dapat
disimpulkan bahwa penyakit cystic fibrosis
merupakan penyakit mutasi gen CFTR. Disfungsi
CFTR yang paling banyak menyebabkan cystic
fibrosis adalah CFTR F508del. Cystic fibrosis
merupakan penyakit multiorgan yang dimana
dapat menyebabkan komplikasi pada beberapa
organ seperti pada pankreas, hepar, saluran
pencernaan, kesuburan pria maupun wanita,
tulang, serta paling berbahaya pada saluran
pernafasan yang paling banyak menyebabkan
kematian pada pasien. Terapi yang digunakan
untuk cystic fibrosis belum ada hanya sebatas pada
pembersinan  mokus  saluran  pernafasan,
pencegahan infeksi yang presisten dengan
antibiotik, meningkatkan kesehatan fisik dan gizi
pasien. Dimana terapi paling banyak berfokus
pada saluran pernafasan dikarenakan penyebab
kematian utama pada pasien cystic fibrosis
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