RESUMEN

El Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA) es causado por defectos en el gen
del Receptor de Andrégenos (RA). El sindrome presenta tres fenotipos: el
Sindrome de Insensibilidad Androgénica Completa (SIAC) en el cual el fenotipo es
femenino, el de Insensibilidad Androgénica Parcial (SIAP) que presenta
ambigliedad genital y el de Insensibilidad Androgénica Minima (SIAM) que se
presenta en pacientes con fenotipo masculino con azoospermia. El gen localizado
en el brazo largo del cromosoma X (Xal 1-Xal 2) consta de 8 exonesy 7 intrones y
genera una proteina con 4 dominios: dominio amino-terminal, dominio de unién al
DNA, region “hinge” y el dominio de unidn al esteroide. En el presente estudio se
analizaron 7 pacientes de familias diferentes que presentaban fenotipos clinicos de
SIAC y SIAP a quienes se les extrajo DNAYy se les realizo PCR y SSCP para cada uno
de los exones, encontrandose cambios conformacionales indicativos de mutaciones
en 4 de los ocho exones del gen RA en S pacientes. La deteccidn exacta de las
mutaciones se realizo por secuenciacion en el Laboratorio Molecular de Patologias
Hormonales de Lyon, Francia (INSERM). En los 5 pacientes a quienes se les detectd
la mutacién por SSCP. ésta se identific correctamente por secuenciacion. Se pudo
establecer la presencia de mutaciones puntuales en 6 de los 7 pacientes (G724V,
R840H, R840G, R77H. M7801, R774C), en uno de ellos no se encontrd
mutacién. EI' 85.7% de las mutaciones fueron encontradas en el dominio de union
alahormona.

























