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A fibrose cistica (FC) € uma doenca autossOmica recessiva causada por mutacdes no gene da condutancia
transmembranica da fibrose cistica (CFTR), o qual codifica uma proteina localizada na membrana de células
epiteliais e funciona como canal de cloro. A FC afeta multiplos 6rgdos, mas a doenca pulmonar é a principal causa
de morte dos pacientes. Estudos que correlacionam o genoétipo CFTR com a gravidade da doenga sugerem que
modificadores genéticos, como variaveis polimorficas, podem estar envolvidos na biologia da doenca. O objetivo
deste trabalho foi identificar dois polimorfismos extragénicos ao CFTR e correlaciona-los com a gravidade da
doenca pulmonar em pacientes com FC. O gendtipo de 58 pacientes homozigotos para Phe508del para SNPs nos
loci 11p13 e 20g13.2 foram determinados, comparados com as frequéncias genotipicas e alélicas de individuos
controles e associados, quando a informacdo estava disponivel, a taxa de reducao anual da capacidade pulmonar.
Ndo foram encontradas diferengas significativas entre as frequéncias alélicas e genotipicas dos dois grupos para
ambos loci. Além disso, os indices de reducdo da capacidade respiratéria também ndo atingiram diferenca
significativa entre os grupos genotipicos. O estudo permitiu determinar que as frequéncias genotipicas e alélicas
obtidas nos pacientes com FC sdo semelhantes aos individuos controles da nossa populagdo, mas diferentes dos
dados internacionais. Esses dados confirmam a importancia da realizagdo de estudos na populagdo local para
confirmagdo das frequéncias de variantes alélicas. Os resultados do presente trabalho sugerem que outros SNPs
nesses loci ou mesmo loci adicionais podem apresentar maior relevancia biolégica na doenga pulmonar em
pacientes com FC da nossa regido (Apoio: FIPE-HCPA, CNPq, FAPERGS).
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