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La Proteina C (PC) es una glicoproteina plasmatica con

propiedades anticoagulantes y profibrinoliticas, que ejerce suactividad a t ravas de la inactivaci6n de los factores Va yVIIIa de la coagulaci6n. Su importancia fisio16gica como
inhibidor de la coagulaci6n sanguinea queda demo strada par la
relaci6n existente entre su defecto y enfermedad
tromboemb61ica.
E1 deficit hereditario de PC se comporta como una enfermedadautos6mica dominante con penetrancia parcial y expresi vidadclinica variable. La prevalencia de heterocigotos se estima en
1 de cada 200-300 donantes de sangre sanos, si bien en solo 1
de cada 16.000-30.000 individuos, el deficit de PC se asocia a
enfermedad tromboemb61ica.
Para intentar establecer relaciones directas entre la causa
molecular del deficit y la severidad de la patologiatromb6tica, nuestro grupo ha iniciado el analisis del gen parala PC en familias con deficit hereditario de esta proteina.La estrategia seguida ha sido la siguiente: A partir del ADN
gen6mico de pacientes y controles, se amplifican los exones del
gen de la PC mediante PCR radioactiva, para aplicar la tecnica
de analisis de los "Single strand Conformation polymorphisms"(SSCP) y posterior secuenciaci6n de los exones que pre 5 entaban
bandas anormales en el analisis anterior.
Los resultados obtenidos para el analisis de los exones 3, 7 Y9 se muestran en la tabla I.

�: Mutacion•• idantiticadaa en 81 qen de 1a PC d. !a.ilias espaftolas con d6ticitconq'nito de PC.

P!DIGR.EI nOli K1l'1'ACIOIl E.R!STII. COKEli'rlUlIOS
PC-J4-3 I!.xOn 3 1380,C del.7pb Arq-3 BamHI(-) "Frameshitt", stop

en codOn 16

PC-34-6 I!.xOn J CGT->TGT No 06ticit tipo II
9, Arq->cys

PC-34-9 ExOn 7 6119,G inserci6n TT KnlI (-) "Frameshitt", stop
143. Arg->[Au en cod6n 156

PC-34-1 ExOn 7 =->TGG No
178. Arq->Trp

?C-34-4 ExOn 7 CGG->CAG No
6 y 15 178.Arq->Gln

?C-63-21 Ex6n 7 CAG->CAC BspMI pe at.r-uye J'
184,Gln->Hi. "splicing" con stop

en cod6n 225

PC-l4-19 Intr6nG 6274,C->T HphI Crea nuevo )'
ins Val,Gly 185-6 "splicing" can stop

en codOn 211
PC-l4-5 Ex6n 9 CGG->TGG Fnu4Hl OHicit tipo II

229,Arq->Trp
PC-l4-2 Ex6n 9 1877,T deleciOn Jpb BspH1

J21Ile,J22cys->Het

33




