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Resumo: A Fibrose Cistica € uma doenca genética autossdmica recessiva causada por mutagdo no gene
regulador transmembrana da fibrose cistica — CFTR. Resulta em danos na homeostase de sais e
fluidos no organismo, com manifestagdes clinicas varidveis, como doenca pulmonar crénica,
insuficiéncia pancredatica exocrina, ma absorcdo de nutrientes, risco aumentado de desidratacdo e
disturbios metabdlicos, com reducdo da expectativa de vida dos pacientes. A mutacdo F508del é
amais prevalente em todo o mundo. O presente trabalho analisa a tipagem genética dos pacientes
portadores de Fibrose Cistica no Estado da Paraiba, atendidos no Ambulatério de Pneumologia
Pediétrica de um Hospital Universitario. Identificar a prevaléncia das mutacGes genéticas dos
pacientes portadores de Fibrose Cistica, atendidos no servico de Pneumologia Pediédtrica de um
Hospital Universitério, visando o estabelecimento do perfil de acometimento predominante no
Estado da Paraiba, descrever o perfil clinico-epidemiolégico e evolutivo dos pacientes, analisar
as possiveis associacfes entre a mutagdo genética deltaF508 com os dados clinicos
epidemioldgicos dos pacientes. E um estudo observacional, descritivo, transversal de caréter
guantitativo, com coleta de dados através de entrevistas padronizadas e aplicadas aos pais e
responsaveis dos pacientes apds aceite e assinatura do termo de consentimento livre e
esclarecido. Os dados foram armazenados em pacote estatistico e analisados utilizando software
adequado. Dentre os 30 pacientes avaliados, 14 (46,7%) sdo do sexo masculino, sendo 20
pacientes (66,7%) de etnia branca, e evolucéo para 6bito em 6 pacientes (20%). Os sintomas de
esteatorréia ou evidéncia fecal de ma absor¢cdo e sintomas respiratérios persistentes foram
observados em 19 (63,3%) dos pacientes. A variavel genética F508del esta presente em 20 (80%)
dos pacientes, seguida da 5T em 3 (10%). N&o houve associacdo estatistica entre os sintomas e 0
tipo de mutacdo apresentados pelos pacientes, entretanto, analisando as dosagens de iontoforese,
foi visto que hé associagdo significativa entre o valor aferido e a presenca da mutacéo F508del.
Os resultados obtidos evidenciam a prevaléncia da variagdo genética deltaF508 no Estado da
Paraiba, em conformidade com os achados bibliograficos nacionais e mundiais, bem como a
relacdo de que, quanto maior o valor de iontoforese, maior a chance desse paciente ser portador
da F508del.
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