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A fibrose cistica (FC) é uma doenca autossomica recessiva causada por mutagdes no gene regulador da
conduténcia transmembranica da fibrose cistica (CFTR). O gene CFTR se localiza no cromossomo 7 e é dividido em
27 éxons. Até o momento, mais de 1900 variacdes de sequéncia nesse gene foram identificadas. Metodologias de
triagem sdo necessarias para facilitar a analise molecular do gene devido a sua extensdo e ao grande numero de
mutacdes. O objetivo deste trabalho foi identificar as variacdes de sequéncia em parte do dominio regulatério
(éxons 13D e 14A) do gene CFTR de pacientes com FC utilizando a técnica de dissociagdo em alta resolugdo
(HRM). O DNA de 19 pacientes e de 5 controles foi extraido por precipitacdo em excesso de sais e quantificado
pelo método fluorimétrico. Os éxons 13D e 14A foram amplificados por PCR, submetidos a dissociacdo e
analisados pelo programa HRM v.2.0.1. Os resultados do éxon 14A demonstram a ocorréncia de um perfil de
dissociagdao diferente do normal em 9 pacientes. O sequenciamento de DNA das amostras mostrou que esses
pacientes apresentam o polimorfismo silencioso ¢.2562T>G, previamente descrito na literatura. Na analise do
éxon 13D, as amostras apresentaram 3 perfis de dissociacdo, sugerindo a presenca de, pelo menos, duas
variagoes de sequéncia. A metodologia empregada tem se mostrado eficiente para identificar variagdes no gene
CFTR, podendo ser potencialmente empregada para analisar toda a regido codificante desse gene, visando a
genotipagem de pacientes (Apoio: PROBIC-FAPERGS, CNPq, FIPE-HCPA).
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