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ANALISE DA PREVALENCIA E INFLUENCIA DO POLIMORFISMO 894G/T DO GENE NOS3,
CANDIDATO A MODIFICADOR DA FIBROSE CISTICA, NO QUADRO MICROBIOLOGICO DE
PACIENTES FIBROCISTICOS
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FC € uma doenca autossémica recessiva provocada por mutagdes no gene CFTR e mesmo entre
pacientes com genotipos iguais encontra-se quadros clinicos variaveis, sugerindo a a¢ao de outros
genes. NOS3, gene candidato a modificador participa da sintese de NO, gas que nas vias aéreas
participa de processos de defesa e inflamatério. A presenca do polimorfismo 894G/T, in vitro, leva
a maior estabilidade enzimatica e a maior produg¢do de NO, dificultando ou impedindo a
colonizacdo do trato respiratério por P. aeruginosa. Este estudo investigou 53 pacientes
fibrocisticos para identificar o polimorfismo 894G/T e associa-lo com o quadro microbiol6gico. A
freqUiéncia da variante alélica 894G foi de 0,75 (n=79) e de 0,25 (n=27) para 894T e as freqiiéncias
genotipicas estdo de acordo com aquelas esperadas pelo equilibrio de Hardy-Weinberg (x°=0,48,
p=0,79). A comparacéo do polimorfismo 894T com a coloniza¢do por P. aeruginosa mostrou que a
variante G tem freqiéncia acentuada (f = 0,92) no grupo de pacientes ndo colonizados e entre os
individuos G/T, 84% deles apresentam colonizagdo crbnica pela bactéria. Assim, em nossa
amostra a presenga da variante 894T ndo mostrou nenhum tipo de prote¢éo do hospedeiro contra
colonizacéo bacteriana e a presenca do alelo G em homozigose parece conferir certa resisténcia

do paciente a colonizacédo por P. aeruginosa.
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