A fibrose cistica (FC) é uma doenca autossOémica&sedea causada por mutacSes no gene regulador da
condutancia transmembranica da fibrose cistBfalR). O geneCFTR esta localizado no cromossomo 7, sendo
dividido em 27 éxons. Até o momento, mais de 188@agdes ja foram identificadas nesse gene. Dexidoa
extensdo e ao elevado nimero de mutacdes, o dimgnémlecular demanda muito tempo e metodologas d
triagem se fazem necessarias para agilizar o oc€s objetivo deste trabalho foi identificar asiagdes de
sequéncia no dominio regulatério (éxons 13 e 14AyeheCFTR de pacientes com diagnoéstico de FC. O DNA
de 20 pacientes foi extraido por precipitacdo eoesso de sais e quantificado pelo método fluoriowtAs
regides de interesse foram amplificadas por PCBmstida a dissociagdo e analisada pelo programa HRM
v.2.0.1. Simultaneamente, amostras de 5 indivichmsais, previamente sequenciados, foram analis@das
resultados preliminares demonstram a ocorrénciapifis diferentes do perfil normal na regido sloré14A, os
guais foram encontrados em 14 pacientes. Essagramestdo sendo submetidas ao sequenciamento deet
DNA para identificacdo da alteracdo nucleotidiogspnte. Além disso, a regido do éxon 13 esta semalsada

por HRM e as amostras que apresentarem perfil seociacéo diferente do normal serdo sequenciadas. A
metodologia empregada neste trabalho serd, pastemde, utilizada para analisar toda a regido madife do
geneCFTR visando a identificacdo do gendtipo dos pacieastsdados (Apoio financeiro: PROBIC-FAPERGS,
CNPq e FIPE-HCPA).



