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* La enfermedad pulmonar intersticial (EPI) es una de las principales causas de mortalidad en los pacientes ‘ f‘m;jtn;mms coﬁ';,,“[""“’ .
con enfermedades del tejido conectivo (ETCs) [1]. Aunque el diagnostico preciso de las ETCs-EPI es esencial | f,m{w Czbfmvo - G‘mpos Comp;m_ﬁv‘:s v La distribucion de los genotipos
para la eleccion del tratamiento adecuado, éste, a menudo, contintia siendo un reto en la practica clinica. el e iseg (i S de los polimorfismos de NLRP3
Esto se debe, en parte, a la similitud de las ETCs-EPI con otras EPIs, en particular con la fibrosis pulmonar AR (n=154) (n=583) (n=242) rs4925659, rs10159239, rs10754558 |
idiopatica (FPI), la EPI mas grave y comun con pronosticos y terapias diferentes a las ETCs-EPI [1]. — AR AL AL y 1s4353135 se encontraba en
* Los inflamasomas son complejos proteicos citoplasmaticos que desempenan un papel critico en la GG 35,71 (55) 35,51 (207) 34,71 (84) equilibrio de Hardy-Weinberg.
proteccion del huésped mediante la iniciacion de la inflamacion [2]. Asi, los inflamasomas se han visto - s fi}f} 4185?1‘;’-9813)) P ‘(‘32;’ Las frecuencias genotipicas vy
implicados en varias enfermedades autoinmunes, siendo la mas relevante y estudiada la proteina tipo 3 G 59,74 (184) 59,95 (699) 60,12 (291) alélicas concordaban con los datos
que contiene un dominio de oligomerizacion de nucleotidos y repeticiones ricas en leucina (NLRP3) [3]. En 210159239 40,26 (124) 10,05 (467) 39,88 (193) del Proyecto 1000 Genomas para ,
los ultimos anos, se ha mostr.ado un mayor interes en los polimorfismos geneéticos en los genes que codifican % 25,32 (39) 27,79 (162) 24,38 (59) la poblacién europea. |
para los componentes de los inflamasomas [3]. AG 50,00 (77) 48,03 (280) 50,83 (123)
v Dor o tard loes NLRP3 podria t ! rel : las ETCs-EPI pudiendo ser Gitil GG 24,68 (38) 24,19 (141) 24,79 (60) |
or lo tanto, es logico pensar que podria tener un papel relevante en las s-EPI, pudiendo ser util A 50,32 (155) 51,80 (604) 19,79 (241)
para diferenciar esta enfermedad de otras EPIs en las que la inflamacion no es el principal proceso implicado. G 49,68 (153) 48,20 (562) 50,21 (243) v Se compararon las frecuencias de
— | - f — f ——— rs10754558
OB]ETIVE)PS cC 33,12 (51) 33,10 (193) 30,17 (73) los genotipos, los alelos y los
cG 45,45 (70) 45,80 (267) 48,76 (118) :
GG 21,43 (33) 21,10 (123) 21,07 (51) haplotipos de EZ Lé{PPI % entre 1}03 \
C 55,84 (172) 56,00 (653) 54,55 (264) pacientes con EA- y aquellos
Evaluar el papel de los pohmorﬁsmos de NLRP3 e en el dlagnostlco G wwue  umew  ssem con EP1 ahix una ETC subyacents.
- preciso d e las ETCS-EPI T 32,03 (49) 43,52 (252) 42,26 (101) y no se encontraron diferencias 1
TG 56,21 (86) 41,45 (240) 41,54 (100) Py - Y -
— e s i o e estadisticamente significativas
METODOS T 60,13 (184) 64,25 (744) 63,18 (302) entre estos grupos (Tablas 1y 2).
G 39,87 (122) 35,75 (414) 36,82 (176)
- e EPIL: enfermedad pulmonar intersticaal; SNFP: polimorfismo de nucleotido
Grupo Ob]etxvo Gmpos Compara tivos unico; ETCs: enfermedades del tejido conectivo; FPIL: fibrosis pulmonar
idiopatca.
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- Table 2. Frecuencias haplotipicas de NLRP3 en pacientes con EPL En p arthUIar, = tarr.lblen e
Pacientes con T A Grupo Objetivo Grupos Comparativos evaluaron las diferencias en las
2 Pacientes con  Pacientes con  Pacientes con - Lt
EPIs sin una s Haplotipos* ETCs-EPI EPIs-no ETCs ETCs-EPI frecuencias g.enetlcas de NLRP3
ETC subyacente LTI Ty — dm - . entre los pacientes con ETCs-EPI
(EPIS’no ETC) Ampliﬁcacién de ADN GGGT 22,5() (6.9) 21,60 (251) 2|:(,0 (|6;) y aqueuOS con FPI. En QSte
(n=583) r sondas Tagaman GGGG 20,60 (63) 22,00 (255) 23,20 (113) : -
QuantStudioTM 7 Flex i g AACG 8,80 (27) 8,40 (98) 7,70 (37) senhd’o,. l,a S frecue’nleas
) qPCR GACG 5,80 (18) 5,00 (58) 5,40 (26) genotipicas, alélicas y haplotipicas
' GACT 0(18 80 (79 50 «
7 et bt e e e A o T fueron similares entre  estos
A 0dos 10S INaiviauos eron conectivo; FPL: ﬁbrush pulmonar idiopatica, "El orden de los polimorfismos :
| | | diod oin rupos de pacientes (Tablas 1 y 2).
G . fue rsd925659, rs 10159239, rs 10754558 v 154353135, Los haplotipos mostrados g
C .genOtl.pados P ara l?s : en la tabla tenen una frecuencia .e.supc:lm al 5% en padc:ws ;":n ETCs-EPL : %
. was polimorfismos de un tinico
§ Pacientes con Ship nucledtido de NLRP3 rs4925659,
( 1’12’:2) rs10159239, rs10754558 y
Pacientes con i rs4353135 mediante qPCR con la
ETCs-EPI tecnologia TagMan.
(n=154)
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