*

/A
UNIBRASIL

Faculdades Integradas do Brasil

Cadernos da Escola de Saude

Biografia

*Faculdades Integradas
do Brasil (UNIBRASIL),
Curitiba-PR / Brasil;
**Universidade  Federal
do Rio Grande do Sul
(UFRGS), Porto Alegre-
RS / Brasil;

“*Pontificia Universidade
Catdlica do  Parana,
Curitiba-PR / Brasil.

INVESTIGAGCAO MOLECULAR DO GENE CFTR DA MUTACAO
G542X EM UMA AMOSTRA DE PACIENTES PORTADORES DE
BRONQUIOLITE OBLITERANTE DO R10 GRANDE DO SuUL

Pereira, RA(IC)*
Freitas, KC(PQ)*
Passoni, CRMS(PQ)*
Pereira-Ferrari, L(PQ)*
Abreu e Silva, FA(PQ)**
Raskin, S(PQ)***

INTRODUGAO

A bronquiolite é uma doenca, que se caracteriza
por um processo de inflama¢io e fibrose das pequenas
vias aéreas, causada principalmente pelo virus sincicial
respiratério. Os principais sintomas sao rinorréia, tosse e
febricola, assim como catarros, que sao comuns aparecem
nos estdgios iniciais da doenga, seguidos da dificuldade
respiratéria com sinais de obstrugao bronquial e sibilos.
Essa patologia é muito freqiiente em portadores de fibrose
cistica, doenga genética autossdmica recessiva relacionada
ao gene CFTR, que por sua vez encontra-se no cromossomo
7. Mais de 1500 mutagoes e 200 polimorfismos ji foram
identificados nesse gene, o que torna o diagndstico
molecular bastante dificil. A G542X ¢ a segunda muta¢ao
mais freqiiente no mundo, com uma taxa de 2,38% das
mutagoes em CFTR, sendo que a AF508 possui a maior
incidéncia de casos, com uma porcentagem de 66% e nesse

Caso, O principal evento mutante parece ser uma delegdo de 3 pares de
bases que resultam na perda de um simples aminoacido, a fenilanina na
posicdo 508 daquela proteina complexa, levando a varias perturbagées
na fungdo de transporte e secregdo em varias regides do organismo
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Investigagdo molecular do gene CFTR da mutagdo G542X em uma amostra de pacientes portadores de
bronquiolite obliterante do Rio Grande do Sul

conforme estudos realizados em 1994. Trata-se de uma transversio G para T no
nucleotideo 1756 do éxon 11, transformando o cédigo da glicina em cédigo de
parada de transcrigao no cédon 542.

OBJETIVO

avaliar a ocorréncia da mutacdo G542X no gene CFTR em uma amostra
de pacientes do Rio Grande do Sul, portadores de bronquiolite obliterante.

MATERIAL E METODOS

Sangue periférico de 40 pacientes com BO e 40 controles, pareados por
sexo, idade e origem étnica submetidos a extragao de DNA de glébulos brancos e
andlise molecular do éxon 11 do gene CFTR por meio de PCR-RFLP.

RESULTADOS

Espera-se uma baixa freqiiéncia de mutagio G542X no gene CFTR dos
pacientes com bronquiolite obliterante.

CONCLUSAO

A relagio entrea bronquiolite e a fibrose cistica é intima, jd que os portadores
de mutacio no gene CFTR apresentam virias patologias no trato respiratério.
Contudo, nem sempre é conhecida a causa da doenca, que pode ser genético. A
andlise molecular das amostras de sangue serd utilizada para dados estatisticos e para
um diagndstico e tratamento eficazes.
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