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Nova prestacio: estudi genétic sindrome de VEXAS

Benvoguldes i benvolguts,

Ens posem en contacte amb vosaltres per comunicar-vos que hem donat d’alta una nova
prestacié en cas de sospita clinica de sindrome de VEXAS: “DNA(San)-Sindrome de
VEXAS (OMIM #301054) [gen UBA1]”

La sindrome de VEXAS (Vacuoles, E1 ubiquitin enzyme, X-linked,
Autoinflammatory,Somatic) és una malaltia autoinflamatoria rara que combina
manifestacions autoimmunitaries i hematologiques '. Afecta principalment a homes i es
caracteritza per febres recurrents, manifestacions inflamatories pulmonars i
dermatoldgiques, vasculitis, trombosi venosa profunda, artralgies i condritis d’oida i nas.
L’analitica destaca per una anémia macrocitica, plaquetopénia i augment dels nivells de
reactius de fase aguda 23.

A la literatura, variants puntuals somatiques al gen UBA1 (localitzat al cromosoma Xp11.3)
que causen la pérdua de funcio de la isoforma citoplasmatica de la proteina (UBA1b) s’han
descrit recentment com a causa d’aquesta patologia. Aixi doncs, la sequenciacio del gen
UBA1 en aquells casos amb sospita clinica de sindrome de VEXAS pot confirmar-ne el
diagnostic.

Restem a la seva disposicio per qualevol dubte o aclariment.
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