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El Sindrome de Insensibilidad Androgénica (SIA) es causado por defectos del gen para el
Receptor de Andrégenos (RA), el sindrome presenta 3 fenotipos: Completa (SIAC), el fenotipo
es femenino, Parcial (SIAP) donde se puede presentar ambigiiedad genital y Minima (SIAM)
que se presenta con infertilidad en pacientes con fenotipo masculino. El gen se encuentra
localizado en el brazo largo del cromosoma X (Xq11-Xq12) y consta de cuatro dominios:
Dominio aminoterminal, Dominio de unién al DNA, Regién de Hinge y el Dominio de unién
al esteroide. En este estudio se tomaron 8 pacientes que presentaban el fenotipo clinico de
SIAC, a estas muestras se les realizé PCR y SSCP para cada uno de los exones y se enviaron al
Laboratorio Molecular de Patologias Hormonales INSERM, Francia (Lyon), para su secuen-
ciacion. Se establecié la presencia de mutaciones puntuales en 7 de los 8 pacientes (G724V,
R840H, R840G, R77H, M780I, R774C), en uno de ellos no se encontré mutacién; 6 mutacio-
nes corresponden a SIAC y la otra corresponde a SIAP. 85.7% de las mutaciones fueron encon-
tradas en el dominio de unién a la hormona.
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La produccién de mutaciones que es responsable de enfermedades hereditarias y cdncer ha sido
relacionada con la actuacién de los mecanismos postreplicativos de reparacion. La sintesis trans-
lesién y la recombinacién no homdloga han sido postulados como responsables de mutaciones
desde 1975 (Witkin). En el estudio de la sintesis translesion se han hecho avances importantes en
varias especies Gltimamente. Tal vez poco se sabe sobre la contribucién en la produccién de muta-
ciones de otros mecanismos postreplicativos como la recombinacién homéloga y no homdloga.
En este trabajo se estudiaron curvas de mutabilidad y viabilidad en mutantes deficientes en repa-
racion prereplicativa y postreplicativa en D. melanogaster. Se midieron las tasas de mutaciones
letales recesivas ligadas al sexo (SLRL) y la viabilidad huevo-adulto en la progenie de machos
tratados con MMS y cruzados con hembras eficientes o deficientes en reparaciéon. Como defi-
ciente en recombinaciéon homologa se usé el mutante mei41. El gen Mei41 tiene homologia con
el gen de la Ataxia telangiectasia (ATM) en humanos. Como deficientes en la reparacion prerepli-
cativa se utilizaron los mutantes mus207, mus306 y mei9. El gen Mei9 es homélogo de XPF en
humanos. Como deficiente en la recombinacién no homéloga se utilizé mus101 y como defi-
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