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INTRODUCAO

A bronquiolite aguda, bronquiolite viral ou
Bronquiolite Obliterante (BO) é uma doenga infecciosa
que inicia sua manifesta¢io no trato respiratério superior,
progredindo com alterages do trato respiratério inferior. E
definidacomoumainflamaciodosbronquiolos, considerada
entio como uma doenca obstrutiva das vias aéreas. A BO ¢
uma seqiiela anatomopatolégica de repetidas lesoes das vias
aéreas de pequeno calibre, como inalagio de gases e lipideos
(pneumonia lipoidiana) ou inclusive doencas autoimunes.
Na evolugao da doenga ocorre dano ao epitélio respiratério
com obstru¢io total ou parcial da via aérea secunddria ao
espessamento da mucosa por células inflamatérias e fibrose.
A Fibrose Cistica (FC) ou Mucoviscidose é uma doenca
sistémica, hereditdria, de evolugio cronica e progressiva,
caracterizada por uma disfuncio generalizada das glandulas
exécrinas. O gene responsdvel pela FC (CFTR - cistic
fibrosis conductance regulator) foi identificado em 1989,
desde entao mais de 1000 diferentes mutagoes ja foram
descritas. Nos estados do Sul, a incidéncia é muitas vezes
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superior 4 incidéncia européia, como ¢é o caso do Rio Grande do Sul com uma
incidéncia estimada de 1 em 1587 nascimentos e uma freqiiéncia de portadores de
1 em 20 (RASKIN, 2001). Curiosamente a BO também apresenta uma prevaléncia
relativa elevada na regido Sul, e no Rio grande do Sul encontra-se um dos maiores
ambulatérios, que acompanham pacientes com BO, do Brasil (OLIVEIRA e cols,
2006). Muitos autores tém pesquisado mutagdes no gene CFTR em pacientes
com doengas pulmonares, além da FC. Este estudo visa fazer uma investigagao da
mutagao 2183AA-G do gene CFTR em uma amostra de pacientes portadores de
BO. A mutagao 2183AA-G, ¢é caracterizada pela substitui¢ao de uma adenina por
uma guanina, na posi¢ao 2183 e a adigao de uma adenina na posicao 2184, no éxon
13, tendo como conseqiiéncia uma mutagao “frameshift” no dominio R da proteina
(PEREIRA,1996 ¢ RASKIN, 2001), esta mutagao esta relacionada com um quadro
clinico grave, apresentando doenga pulmonar é considerada uma muta¢ao muito
rara, porém tem sido identificada com freqiiéncia considerdvel nos estados do sul

do Brasil.

OBJETIVOS

Realizar a Investigacao molecular da mutagao 2183AA-G do gene CFTR,
em uma amostra de pacientes do Rio Grande do Sul, portadores de BO.

MATERIAL E METODO

Serd avaliada uma amostra de 40 pacientes portadores de BO e 40 controles
pareados por sexo, idade e grupo étnico. E até este momento nao foram realizadas as
andlises dos portadores desta doenga.
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