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ABCD Agenèsia bilateral de conductes deferents 

ABPA Aspergil·losi broncopulmonar al·lèrgica 

AMPc Monofosfat d’adenosina cíclic 

BQ Bronquiectàsies 

CaCC Canal de calci dependent de clorur 

CpG Veure illes HTF 

DGGE Electroforesi en gels de gradient desnaturalitzant 

ENaC Canal epitelial de sodi sensible a l’amiloride 

IVS Intró, regió del gen que es transcriu, però és eliminada en el procés de 

maduració del RNAm 

Mb, kb, pb Megabase, kilobase, parell de bases 

MS Domini de la proteïna CFTR localitzat a la membrana cel·lular  

NB Domini de la proteïna CFTR que s’uneix a l’ATP 

ORCC Canal de clorur regulat per CFTR 

PC Pancreatitis crònica 

PCR Reacció en cadena de la polimerasa 

PKA/PKC Proteïna quinasa dependent d’AMPc 

R Domini de la proteïna CFTR amb els punts de fosforilació 

RSC Rinosinusitis crònica 

SSCP/HD Anàlisi de la conformació polimòrfica de la cadena senzilla i 

heteroduplex 

 



GLOSSARI
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Al·lel Diferents formes d’un gen o locus que es segreguen a la meiosi 

Cis Indica dos loci localitzats al mateix gen 

Haplotip Combinació d’al·lels en loci propers que es transmeten en bloc 

Illes HTF Seqüències riques en dinucleòtids CpG que es troben en posició 5’ 

dels gens 

Locus Posició d’un gen o una seqüència en el cromosoma  

Microsatèl·lits Repeticions de 2-3 nucleòtids en tàndem 

PDZ Domini PSD-95/Discs-large/ZO-1. Proteïnes amb dominis PDZ 

interaccionen amb l’extrem COOH- de CFTR 

Recombinació  Intercanvi de material genètic entre cromosomes homòlegs 

Splicing Procés de maduració del RNAm en el qual s’eliminen els introns 

Trans Indica dos loci localitzats en diferents gens 

Walker A i B Seqüències molt conservades que es troben a proteïnes amb dominis 

d’unió a ATP i GTP. La lisina del Walker A interacciona amb l’ATP 

durant la seva hidròlisi. L’aspartat del Walker B interacciona amb 

Mg2+ necessari per l’hidròlisi de l’ATP 

Xaperona Proteïna que intervé en la biosíntesi d’altre, necessària per adquirir la 

conformació funcional 
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