20

MESA REDONDA: DE LA GENETICA A LA CLINICA

Nuevos genes implicados en el
hipotiroidismo congénito

JCMaxeno
Laboratoiode Endoainologia Peditica. Acadermical Miedical Gerter (AVIC). Universided de Amnster dam. Holanda.
Bt adsmocongénio(HC) eslapeidogaendo- defecosmaeauaresen pederiesconbscdhasssd-
andigracoggriamest eere,conunapr aeba pos ti rackeos peroalndpar cengedecasoscdeHC e
vaetbesey nroresppogdcesar el 2500y1400re- enbad ebbdsooscapacestelan e eioes
dmeatsErbed Boedosr ogamestesreang reduchr  elgandodoonoamienoiocviaper EHge
ddHC deedenbmeyoiade casosy per menuntea- Seposeer especnces coesosamiiddgoosydehor-
menopr  exzdehar meced eviandobsgaves se- moceessanelr aks
aebsner  digcasymaoasohpar adsmoenbos Lainodencade HC transioioesalaenELr opay
pimer csaroscelvioh Gendicamenie dHCpuededa- muyinirecLenieenNoreaméica, Japony ALstiaia. Su
da¢  ey@mmanentey t@HD. epster eboonaedoconelpasotrangplacenianio
Lamayoria de casos de HC per manente (80-85%) se deanfouaposboouesriescir adesodemedcadin
Ceeatesty nosembiddgooscebganduiadsgere- atitirodeadelamedred feookenaondeiendes
sBg.epenbatrivabasaatEdhTs- endémicasdeyodoointoxcaconporpr oductosyoda-
ma(agenesa)comoasulocalzactnanor mebirgo dos(arsiaoosoanriast espaapy ocedmentosia-
dHiyedomyatoog esser emresndebEb- ddigoosendr ecénnacdo.Snember go,cuandose
pa).End 152060k acesnesese shamar our nvestpbeitogacdHC iarsininensaiesteds -
gmbt ajeademomnﬂoagaﬁab(knm) fnios paises, nvareblemene seencuentraunpor cen-
CesbstEotsoo s bs esstehr morest- per meneceshickeniicar. Hasiaelmomentonose co-
rackssockhor monogénessir aokal abesegeréicace nocen causas genéicas r elaconadias conaleradones
degeresesyceddor monogenessir odeasempezaa forsnesa b eS0T edondehor  morestro -
Biosintesis
N o
Biosintesis
.Tg—l
Coloide
<+— Protedlisis <+——(
T, N Fagolisosoma
/ -——
Membrana Secrecion
basal
Foual. Rer eseriednesouemaicacepr =0 ke s ysr edncthr moest ds end feob ppo ab po
EhesimpacesenBhor moogress Tgir ogdong TRPOF Q odbesgRTSHr eglr ceto trggeGs  a,subundd
ey  deneGesimubdog NS, fansporiedorbesa de sodoyyodo Pendine: tansporiedorgaca de dor oy Yooy
SGH ,0;:ssemageneradiordeperdxidodehiddgeno. Esquemamadicadode Mor eno, 1999 1

ANALES ESPANOLES DE PEDIATRIA. VOL. 54, SUPLEMENTO 1, 2001




Nuevos genes implicados en el hipotiroidismo congénito

TABLA 1. Genes y proteinas implicados en la hormonogénesis tiroidea: nomenclatura, localizacion cromosémica y

fenotipos clinicos.
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