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FIBROSE CISTICA NO SUL DO BRASIL: INCIDENCIA DA MUTAGAO AF508 NA NOSSA
243 POPULAGCAO. Antbnio Carlos Burlamaque, Carla Streit, Roberto Giugliani, Maria Luiza Pereira (Servico de
Genética Médica - HCPA,; Departamento de Bioquimica - ICBS e Departamento de Genética — Instituto de

Biociéncias — UFRGS).

Fibrose Cistica (FC) é a uma doenca autossdmica recessiva, bastante freqiiente em caucasianos, caracterizada principalmente por
doenga pulmonar crdnica e niveis elevados de eletrolitos no suor. Muta¢des no gene que codifica um canal de ions cloreto na
membrana epitelial, denominado Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator (CFTR), sdo as bases genéticas de FC.
Até 0 momento, mais de 700 mutacOes neste gene j& foram caracterizadas a nivel mundial. Entretanto, uma delecéo de trés pares
de bases no exon 10 responsavel pela perda de uma fenilalanina na posicao 508 (AF508) estéa presente em aproximadamente 70%
dos alelos mutantes associados a FC. A freqliéncia de mutacdes especificas pode variar entre 0s grupos étnicos estudados. O
presente estudo teve como objetivo identificar a frequéncia de AF508 em pacientes de FC no sul do Brasil. Foram avaliados 79
pacientes com FC ndo relacionados, os quais tinham sido previamente diagnosticados pelo Servi¢o de Pneumologia do Hospital
de Clinicas de Porto Alegre. As amostras de DNA gendmico foram amplificadas por PCR e os produtos foram analisados em gel
de poliacrilamida vertical, para identificar a presenca da delecdo ou do fragmento de tamanho normal. Ap6s o estudo dos 158
alelos da amostra, foram encontrados 77 alelos com a AF508, dando uma freqiiéncia de 48,7%. Portanto, a freqiiéncia desta
mutagdo no nosso meio é mais baixa que a maioria dos estudos descritos, possivelmente realizados em populacdes
predominantemente caucasiana (CNPq, FAPERGS, PROPESQ-UFRGS).
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