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DEFICIT HEREDITARIO DE PROTEINA S POR MOSAICISMO DEL GEN
PROS 1 PATERNAL

Gene Mutation Database Pro (https:/my. giagendigitalinsights.com/bbp/
view/hgmd/pro/all/php), hay reportadas mas de 400 variantes del gen de
la Proteina S (PROST1). Las variantes missense/nonsense superan el 60%
del total. Recientemente en Japdn, se reportd el primer caso de déficit
de proteina S por mosaicismo en el padre. Ambos padres tenian antigeno
y estudio funcional normales, y el caso indice y su hermana presentaban
deficiencia de proteina S. El gen PROS1 fue amplificado (exones e intrones)
mediante PCR utilizando GoTaqg G2 Hot Start Master Mixes (Promega, Tokyo,
Japan), y los productos fueron secuenciados mediante BigDye Terminator
v3.1 Cycle Sequencing kit (Thermo Fisher Scientific, Tokyo, Japan) vy
analizados con un Biosystems 3500xL Genetic Analyzer (Thermo Fisher
Scientific). En ambos hijos se detectd la misma mutacion en exon 3, no
presentes en sus padres. Ante la remotisima posibilidad de la ocurrencia de
la misma mutacion de novo en ambos hermanos, se sospechd la presencia
de mosaicismo en alguno de los padres. Se cuantificé el ratio de alelo
variante en la familia mediante un estudio de PCR digital, y se confirmé por
Pirosecuenciacion. Los resultados evidenciaron mosaicismo en el padre. Es
interesante destacar que, algunas de las mutaciones que son consideradas
de novo, puede ser debidas a mosaicismo parental.

ﬂ El déficit de proteina S es de herencia dominante. De acuerdo al Human
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