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Resumen:

La ictiosis X es un trastorno hereditario de la
queratini zaci 6n que se hereda segun un patron hereditario
| igado al sexo. Su aparicio6n esta condicionada por e
déficit del enzima sulfatasa esteroidea (STS), cuyo gen
se localiza en la porcion termnal del brazo corto de
cronmosoma X (Xp22. 3).

En el 90 por 100 de |l os pacientes de ictiosis X, la
anomal i a nol ecul ar detectada es una del eci 6n total de

gen de la STS, mientras que el resto presenta una

del eci 6n parcial del gen u otra alteraci én diferente a la
del eci 6n. En este Proyecto doctoral se ha analizado e

DNA de 26 pacientes de ictiosis X por nedio de |as
técnicas de Southern y de |la reacci 6n en cadena de |la
polinmerasa (PCR). El método de Southern denostrod |a

exi stencia de 25 pacientes con deleci 6n total del gen de
la STS y un Gnico caso con del eci 6n parcial del m sno,

m entras que nediante | a PCR se detectaron 18 casos con
del eci 6n total y 7 pacientes (pertenecientes a 4 famlias
di ferentes) con una del eci 6n parcial del gen

Por otra parte, se ha tratado de nornalizar un nétodo
para detectar, por nedio de la técnica de Southern, a |las
nuj eres portadoras de ictiosis X, tanto conp para
ofrecerl es el adecuado consejo genético conp para
prevenir |as posibles conplicaciones en el nonmento de
parto de un feto varon



Por altinp, se ha realizado el analisis genético de
varias de | as proteinas constituyentes de |la envoltura
cornificada del queratinocito en 8 pacientes con ictiosis
I am nar. No se han detectado alteraci ones nol ecul ares en
la involucrina ni en la filagrina por nedio del nétodo de
Sout hern. En cuanto al enzima Transgl ut am nasa

epi dérm ca, cuyo gen se ha visto alterado en nunerosos
enfernmps con esta enfernedad, no se han observado
anomal i as nol ecul ares a nivel de |os exones 2 y 3 de

m smo nedi ante |a SSCP, pero existen resultados
prelimnares que indican |a existencia de una mutaci 6n en
tres de | os paci entes analizados por CFLP (d eavase



