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INTRODUCCl6N

La DMD/DMB es la distrofia muscular mas cornun en el hombre, se hereda de manera Ligada al
Sexo Recesiva y se debe, en muchos casas, a deleeiones de uno 0 mas exones del gen de la
Distrofina; esta ocurre por muraciones "de novo" (40%), aunque en los casas familiares, la madre
y algunas mujeres por linea materna seran portadoras con un riesgo de 50% de hijos afectados,
identificaci6n que es diflcil en auseneia de estudios de DNA. EIpresente estudio identifica mujeres
portadoras mediante el analisis de dosis genica y/o polimorfismos intragenicos de DNA (1-7).

MATERIALES Y METODOS

Se estudiaron 23 familias par DMD/DMB incluyendo 29 mujeres por linea materna, de quienes
se exrrajo DNA gen6mico par la tecnica de desalarniento (8), para un total de 52 personas.
Se identificaron deleciones mediante la arnplificacion de 6 exones del gen de la Distrofina (8 -
19 - 43 - 45 - 48 Y51) por PCR cuantitativa y analisis en un secuenciador automatico de DNA
Pharrnacia ALF Express. El anal isis de dosis genica se calculo teniendo en cuenta 10 publicado
par Yau 1.996 (9). Se estudiaron ademas los polimorflsrnos intragenicos SK12 y 045 (10).

RESULTADOS

En 16 casos fndice, se identificaron deleciones en 5 (31.25%), el anal isis de dosis genica de 6
exones identific6 7 mujeres portadoras (30%) y 15 no portadoras de deleci6n; no se observaron
casos de duplicaci6n. Los polimorffsmos SK12 y 045 fueron informativos en identificar e163%
de las mujeres analizadas. Se construyeron haplotipos en las 23 familias.

DISCUSI6N

EI sistema de amplificaci6n PCR de 6 exones identific6 92% de deleciones publicadas anterior-
mente con 18 exones y 4 reacciones de peR (8,11), con reducci6n de tiempo, procedirnientos
y costas de Laboratorio. EI anal isis de dosis genica mostr6 ser de gran utilidad en los casos de
delecion, al detectarse a 7 mujeres como portadoras. En los 23 casos Indice y las 29 mujeres
par linea materna, los palimorfismos SK12 y 045 establecieron cual era ef alelo muranre ligado
ala enfermedad, en 63% de los casos. Con estos resultados todas las familias estan recibiendo
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