GENETICA DE LAS ENFERMEDADES HIPOFISARIAS

Introduccién

La afectacion de la hipdfisis puede generar frastornos de origen genédtico que fienen que ver con &l exceso de
ung o varias hormones por sobreproduccién, como ocurre en los adenomas hipofisarios (AH), o que Ias

células se lesionen y produzcan cantidades insuficientes causando, por ejemplo, hipopituliarlamo congénita.

La clinica del paciente dependerd de las hormonas
que se vean afectadas.
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Patogénesis molecular de los AH

88 generan a partir de alleraclonss molecularss an linea somdtica (proplo fumor) o en Inaa garminal. La mayoria suslen ser casas
ssporddicos, aungue el 5 % son famillares o hereditados v dan lugar a ka formacidn de AH alelades famillares (FIPA), o extenderse
miée alld de la hipsfiels para Involucrar a otros iefidos endoorinos v no endoorings.
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Actitud de estudio genético en AH

Adenoma hipofisiario
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Patogénesis molecular del hipopituitarismo congénito

El hipeptultarismo congénite, més comin en [s Infancis, sa orfgina por problemas en el desarrollo fetal, Durants |a embriogénesls, los grupos
calulares que darén lugar & |a hipdfisls surgan de una célula madre comdn, sigulando un pairén secuencial espacifico en una cascada de
diferenclacién celular. La Interrupeldn de este dellcado proceso puede resutiar en une disfuncldn hipofisera slslade o comblneda

Gen Endocrinopatia mas comdn Gen Endocrinopatia més comdn
GLI2 POMC

o GH, LH, FSH, TSH 0 ACTH 78X19 ACTH

LHX3 FGFR1 GH, LH, o FSH

LHX4 KCNQ1T GH, LH, FSH, TSH o ACTH
HESX1 GH, LH, FSH, T8H, FAL o0 ACTH CHD7?

PROP1 KALT LH o FSH

50X3 GH FGFa

ALMST GH, LH, FSH o TSH SHH

POLITFT PROKES GH, LH, FSH, TSH, ACTH, o AVP
SOX2 GH, TSH o PRL

No olvides...

1. Encontrar una alteracion genética en pacientes con AH permite identificar portadores sanos que podrian
beneficiarse de un cribado clinico regular, lo que podria resultar en un diagnostico temprano y mejorar la
respuesta terapéutica.

2. En los hipopltuitarismos de inicio en la Infancia o adolescencia con diagnostico clinico y antecedentes

familiares se debe realizar un estudio genético.



