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ESTUDI MOLECULAR DEL GEN QUE CODIFICA PER A L'ENZIM 21-HIDROXILASA
EN PACIENTS AMB HIPERPLASIA SUPRARRENAL CONGENITA

La hiperp1asia suprarrenal congenita, malaltia autosomica

recessiva, es deguda en el 95% dels casos a una deficiencia en

l'activitat de l'enzim 21-hidroxi1asa� necessaria en la genesi de

les hormones esteroida1s. La malaltia presenta un ampli espectre
clinic que inclou desde formes severes amb incapacitat de
sintetitzar l'aldosterona (classica amb perdua de sal), formes amb

una aparent sintesi normal d' aldosterona (c1assica amb simple
viri1itzacio) o formes atenuades d'aparicio tardana (formes no

c1assiques). La frequencia de les formes c1assiques es calcula en

1:10.000 naixements i de 1:100 a 1: 1.000 en la no c1assica.

A nivell molecular es coneix la loca1itzacio del gen de la 21-

hidroxilasa dins la regio del supergen HLA en el cromosoma 6p21.
Existeixen dos gens per la 21-hidroxilasa amb una elevada homologia
(98%), un pseudogen A inactiu i un gen actiu B. L'analisi molecular

ha demostrat que la major part de les alteracions del gen
(de1eccions, grans conversions geniques, mutacions puntuals) son

degudes a un intercanvi entre el gen B i el A.

Aquest estudi te com a proposit l'analisi de les diferentes

mutacions del gen de la 21-hidroxilasa en la poblacio de pacients
de l'Hospital de la Vall d'Hebron. L'estudi comporta l'ana1isi de

RFLP i de mutacions puntuals al llarg del gen en els individus
afectats i familiars.
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