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ESTUDO DO POLIMORFISMO 894G/T NO GENE NOS3, CANDIDATO A MODIFICADOR DA
FIBROSE CISTICA, EM PACIENTES NA REGIAO DE CAMPINAS

Aline Roberta Bariani Marcelino (Bolsista PIBIC/CNPq), Cyntia A. A. Correia, Luciana C. Bonadia,
Anténio F. Ribeiro, Jodo D. Ribeiro e Profa. Dra. Carmen Silvia Bertuzzo (Orientadora), Faculdade
de Ciéncias Médicas - FCM, UNICAMP

A FC é uma doenga autossdmica recessiva com expressividade variavel. As mais de 1.500
mutagdes do gene CFTR alteram a fungdo da proteina por inimeros mecanismos, contribuindo
para a heterogeneidade clinica. Mesmo entre pacientes de gendtipos iguais encontram-se quadros
clinicos variaveis, sugerindo a existéncia de genes modificadores modulando o fenétipo. O gene
NOS3, candidato a modificador é expresso em vasos sanguineos pulmonares, células do trato
respiratério e neutrofilos e seu produto, NOsintase, catalisa a sintese de 6xido nitrico, gas que
participa de processos de defesa. Estudos indicam que o polimorfismo 894G/T leva a maior
estabilidade da enzima, modulando o fenétipo de pacientes, ja que maior estabilidade produziria
maior quantidade de NO, dificultando a colonizacdo do trato respiratério por bactérias. O objetivo
deste estudo é identificar o polimorfismo 894G/T no gene NOS3 e associa-lo com o quadro
pulmonar-microbiolégico e gendétipo CFTR. Até o momento foram investigados 50 pacientes com
gendtipos CFTR conhecidos em acompanhamento no Ambulatério de FC no HC/UNICAMP. A
andlise molecular € feita através de PCR e digestdo enzimatica seguidas de eletroforese. A
frequéncia do alelo T encontrada foi de 0,69 e do alelo G foi de 0,31, diferindo daquelas

encontradas na literatura. Os dados clinicos estdo sendo levantados para a andlise de associagao.
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