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LOs primeros estudios en que se describen las bases molecula-
res de una deficiencia severa de crecimiento denominada IGHD-
1A fueron realizados por J.Phillips y col. en 1930.

Por medio del ADN recombinante fué aislado un CDHA de la hor-
mona de crecimiento humana(hGH-I) en 1979 por J.wartial y col
La deficiencia IGHD-1A afecta unicamente la expresidn del gen
GH en humanos. Esta deficiencia es debida a una delecidn com-
pleta del gen de GH, es hereditaria con caracter autosdmico -
recesivo. Una caracteristica comun que se presenta en estos -
afectados es el desarrollo de anticuerpos anti-GH con t{tuloes
muy altos lo cual inhibe los efectos terapéuticos de la hGH.
Utilizando la metodologia del ADN recombinante, aqu{ se des-
cribe el primer caso detectado en HEspafia, el cual correspon--
de al septimo en el mundo, afortunadamente esta delecidn es -
voco frecuente.

51 estudio se realizd utilizando ADN gendmico obtenido a par-
tir de leucocitos de sangre periférica. Este Abi fué digerido
con las enzimas de restriccidon Bam HI y Eco RI. Una vez sepa-
rados los fragmentos fueron transferidos a una membrana de -
nylon e hibridados con la sonda phGH-800 (cedida por H.M.Coo
dman del Hospital General de Massachusets U.S.A.) Las autorra
diosrafias resultantes procedentes de la digestidn con BamHI
mostraron una aucencia total del fragmento correspondiente al
Fen GH-N (tamafio 3.3 kb) comparada con controles normales y
con el resultado proveniente de la digestidn con la enzima -
£co RI. Indicando una delecidn completa del =zen (GH-).
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