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Investigadores de la USAL encuentran
L] e r L] L] L
una explicacion genética a la esterilidad
Descubren junto al CSIC como la pérdida de funcionalidad de los ovarios se debe a la
mutacion de un gen que minimiza el cometido de una proteina clave para la fertilidad

JOSE MANUEL BLANCO / Salamanca
Investigadores de la Universidad de
Salamanca y del CSIC han encon-
trado una causa genética que pro-
voca la pérdida de la funcion ovari-
ca de las mujeres anos antes de la
menopausia. La investigacion per-
mite relacionar las mutaciones de
un gen de la familia de las cohesi-
nas con la infertilidad humana,
puesto que también muestra por
primera vez una posible relacion
con la azoospermia, una alteracion
que impide la produccién normal
de espermatozoides.

La insuficiencia ovarica prematu-
ra-POF por sus siglas en inglés—
afecta en la actualidad a un 1% de
las mujeres. Los resultados de la in-
vestigacion demuestran por prime-
ra vez que dicha enfermedad tiene
relacién directa con una mutacién
en el gen STAG3, que provoca una
pérdida de la funcién de la proteina
que codifica, causando los trastor-

nos en la fertilidad humana.

Los cientificos han identificado
una region en el cromosoma 7q21
ligada con la POF en una familia
consanguinea de Oriente Medio
que sufre esta enfermedad. La in-
vestigadora y profesora del Depar-

El experimento se
ha llevado a cabo en
ratones con el

gen causante

tamento de Fisiologia y Farmacolo-
gia de la Universidad de Salaman-
ca, Elena Llano, destaca el caracter
familiar de dicha mutacién. «He-
mos comprobado que la mutacién
se encuentra en las dos copias del
gen, una heredada del padre y la
otra de la madre, en las cuatro mu-

jeres afectadas por la enfermedad,
lo que provoca una ausencia total
de la proteina STAG3 y del comple-
jo de cohesinas meidticas en estas
cuatro mujeres», sefala.

La demostracion de que la muta-
cion en STAGS es la causante de la
enfermedad se ha llevado a cabo en
ratones mutantes en este gen, que
se han generado en laboratorio. El
analisis de las hembras ha revelado
que, al igual que en las mujeres
afectadas, la ausencia de la protei-
na STAG3 provoca la enfermedad.

Por otra parte, la investigacion
también demuestra la influencia de
esa mutacion en la infertilidad
masculina. «El analisis del raton
deficiente en STAG3 nos ha permi-
tido corroborar que es un causante
de la esterilidad femenina, y un
candidato muy robusto de la infer-
tilidad masculina. Son probable-
mente las dos caras de la misma
enfermedad genétican, explica Al-

berto M. Pendas, investigador del
CSIC en el Centro de Investigacion
del Cancer.

En la investigacion, que se pu-
blica en las revistas The New En-
gland Journal of Medicine y Hu-
man and Molecular Genetics, tam-

El descubrimiento
también esta
relacionado con la
fertilidad masculina

bién han colaborado
investigadores estadounidenses y
franceses, que han sido los encar-
gados de realizar la secuenciacion
masiva del exoma, la fraccién del
genoma que codifica las proteinas,
de dos de las hermanas de la fami-
lia estudiada.
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