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Resumo: Objetivo:Fibrose Cistica(FC) € uma doenga monogénica causada por mutacdes no gene CFTR.
Pacientes com mesmas mutacfes CFTR exibem variabilidade clinica, indicando que outros genes
podem atuar na modulacdo da gravidade. O gene DEFB1 codifica pequenos peptideos catidnicos
microbiocidas(beta-defensinas 1), expressos no tecido epitelial das vias respiratorias, que
participam da resposta imune inata e adaptativa. Assim, este gene € importante para elucidar
parte da variabilidade encontrada nas caracteristicas clinicas da FC, que adém da doenca
inflamat6ria pulmonar apresenta outras comorbidades. Metodologia:lncluidos 147 pacientes com
FC. O polimorfismo rsl1362 no gene DEFB1 foi analisado por RFLP-PCR(Restriction
Fragments Length Polymorphism). A comparacdo genotipica foi realizada com 27
variaveig[sexo, escores clinicog Shwachman-Kulczycki, Kanga e Bhala(BS)], IMC( indice de
massa corporal), idade, idade ao diagndstico, sintomas iniciais(digestivo e pulmonar), primeira
colonizagdo por Pseudomonas aeruginosa(PA), colonizagdo por microrganismos/PA e nédo-
mucdide, Achromobacter xylosoxidans (AX), Staphylococcus aureus, Burkolderia cepacia(BC)],
saturacdo de oxigénio(SpO2), espirometria e comorbidades(diabetes mellitus, insuficiéncia
pancredtica, osteoporose, polipose nasal)], considerando mutagtes no CFTR. Andlise estatistica
foi realizada pelo software SPSS-21.0. Os dados foram comparados por 7?2 para as varidveis com
distribuicdo categdrica e o teste de Mann-Whitney e Kruskal-Wallis para as variaveis com
distribuicdo numérica. Resultados.As associacdes clinicas foram encontrados com as variaveis
categéricas. idade [pacientes com duas mutagBes no CFTR identificadas(p=0,009)], no qua o
genttipo GG foi associada com idade ? 24 meses(OR=6,558, 1C95%=1,850-30,77);
VEFL/CVF[pacientes sem considerar mutagdes no CFTR(p=0,010) | e FEF25-75%[para
pacientes sem considerar a mutagdo no CFTR(p=0,029)]. Conclus&o: O polimorfismo rs11362 no
gene DEFB1 é modificador da FC.
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