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Resumo: Introducéo: O gene CFTR apresenta heterogeneidade alélica com ata taxa de mutagdes novas,
relacionadas a fibrose cistica (FC). Até o presente momento foram descritas 2071 mutacOes.
Descricdo do caso: TGS, masculino, 6 meses, Unico filho de pais jovens ndo consanguineos, com
triagem neonatal positiva (IRT 160ng/ml) e testes do suor alterados (coulometria 83 e
77mmol/L). Apresentava clinica de desnutricdo, taguipneia persistente, hospitalizagdes precoces
e primoinfeccdo por Pseudomonas aeruginosa aos 5,5 meses. O sequienciamento do gene CFTR
demonstrou variantes em heterozigose para as mutagdes p.Pro960Argfs*7 e p.Phe508del.
Discussdo: O gene CFTR tem 27 exons e 2071 mutacOes descritas. A mutacéo p.Pro960Argfs* 7
promove a substituic807,a771,0 do aminoa769,cido prolina na posic807,a771,0 960 por arginina
e mudanc807,a da matriz de leitura a partir deste ponto, com consequente criac807,a771,0 de
co769,don de parada prematuro da traduc807,a771,0 protéica. Esta variante na771,0 foi
previamente descrita na literatura me769,dica e esta769, presente em 1:123 mil indivi769,ducs.
A combinac807,a771,0 do mecanismo molecular, com interrupc807,a771,0 precoce da
traduc807,a771,0 proteica, caracteri769,sticas da regia771,0 onde ela se encontra e
correlac807,a771,0 deste gene com os sintomas cli769,nicos indicam que esta variante €769,
definitivamente patoge770,nica. Comentarios finais. O paciente TGS apresenta diagndstico
clinico e laboratorial de FC. A descricdo deste caso é de suma importancia para contribuir para o
reconhecimento da patogenicidade de mutacdes novas ndo descritas previamente.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/ 16-congresso-brasil eiro-de-pneumol ogi a-peditri ca/0246-quadro-clini co-cl assi co-de-fibrose-cistica-em-paci ente. pdf



