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Resumo: Em caucasianos, a mutação ?F508 ocorre em cerca de 70% dos pacientes com fibrose cística 
(FC). Existe pouco conhecimento sobre a prevalência desta mutação em pacientes com FC no 
Nordeste Brasileiro. Objetivo: Pesquisar a prevalência da mutação ?F508 em pacientes com FC 
atendidos em um Hospital Universitário do Nordeste. Metodologia: Realizado um estudo corte 
transversal. A população foi composta por portadores de FC de 0 a 20 anos. Após a inclusão do 
paciente no estudo, foi preenchido questionário para obtenção de dados clínico-epidemiológicos, 
seguido de coleta de sangue para investigação da mutação ?F508. Resultados: 44 pacientes foram 
incluídos, 22 do sexo masculino. A média de idade foi de 8,9 ± 5,8 anos, com mediana de 7,8 
anos. A média de idade no momento do diagnóstico foi de 5,9 ± 5,4 anos com mediana de 4,4 
anos. Todos os pacientes realizaram estudo genético para detecção da mutação ?F508. Vinte e 
nove (66%) pacientes não apresentam a mutação e 15 (34%) são acometidos pela mutação. 
Destes, seis (40%) são homozigotos e nove (60%) são heterozigotos. Com relação aos alelos, 
foram observados 21 portadores (21/88 ou 23,9%) e 67 não portadores (67/88 ou 76,1%). Todos 
os pacientes acometidos pela mutação ?F508 iniciaram sintomatologia até o sexto mês de vida. 
Conclusão: A frequência da mutação ?F508 está abaixo da encontrada em populações 
caucasianas, o que reflete o alto grau de miscigenação da população analisada. O diagnóstico da 
doença foi tardio e os pacientes com a mutação DF508 tiveram sintomas precocemente.
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