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OBJETIVO

ldentificar las mutaciones en los genes PAX3y MITF, responsables del Sindrome de Waardenburg
en Colombia, determinar su frecuencia y establecer la ccrrelacion genotipo-fenotipo.

MATERIALES Y METODOS

Se seleccionaron 168 individuos (138 afecrados y 30 familiares sanos) correspondientes a 93
familias. Previa firma del consentimiento informado, se les como muestra de sangre para
extraccion de DNA, mediante el metodo fenol-doroformo. Se realizaron las tecnicas mole-
culares de PCR y analisis de SSCP para los genes PAX3 y MITF, genes causantes del WS tipo I
y tipo II, respectivamente. Los cam bios detectados en el anal isis de SSCP se confirmaron por
secuenciacion.

RESULTADOS

El anal isis de SSCP mostr6 diferentes patrones de migraci6n en los exones 2 (12.9%), 4 (1.07%),
5 (1.07%) Y 7 (3.2%) del gen PAlO y en los exones 1 (2.1%) Y9 (13.9%) del gen MITF. Estas

rnuestras fueron secuenciadas, observandose simples cam bios de nude6tidos en los exones
2, 5 Y7 del gen PAX3 yen los exones 1 y 9 del gen MITF, los cuales estan ubicados en la regi6n
3' UTR del gen 0 no producen ningun cambio de aminoacicos. Por el contrario, se detecta-
ron tres mutaciones nuevas en e! gen PAX3: La G48S en eJ ex6n 2, la K174N en el ex6n 4 y la
242 del AT en el ex6n S.

CONClUSIONES

Se detectaron tres mutaciones nuevas no descritas anterior-mente en el WS. Nos quedan intere-
santes preguntas abiertas, ya que en 96,7% de nuestras familias no encontramos mutaci6n
confirmada. 5e adelantan estudios poblacionales para determinar si los cambios enconrrados
corresponden a polirnorfismos en poblaci6n colombiana 0 si estes cam bios pueden esrar
involucrados en e! proceso post-transcripcional de los genes PAX3 y MITF.
La correlaci6n genotipo-fenotipo nos muestra la heterogeneidad clfnica intra e interfamiliar
presente en el 5indrome de Waardenburg.
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