Exercici 1
[2,5 punts en total]

El raquitisme hipofosfatemic lligat al cromosoma X (HLX) és una malaltia que produeix
simptomes musculoesquelétics greus (deformacions ossies, forts dolors musculars, esmalt
dental fragil, etc.) i una estatura baixa, i és causada per una mutaci6 del gen PHEX.

L’arbre genealogic de sota correspon a una familia en la qual hi ha diversos casos I’'HLX.

a) Observeu l'arbre genealogic i digueu quin tipus d’heréncia (dominant o recessiva) té
aquesta malaltia. Justifiqueu la resposta.
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Tipus d’heréncia (dominant o recessiva) de THLX:

Justificacio:




b) Quina probabilitat té la parella II-4 i II-5 de tenir una filla sana? I de tenir un fill sa?
Indiqueu els calculs que heu fet.
[0,5 punts]

¢) La mutacié del gen PHEX produeix nivells elevats d'una substancia anomenada FGF23,
la qual inhibeix la reabsorcié de fosfor als ronyons i també redueix la produccié6 de pre-
cursors de la vitamina D, que causen el raquitisme. El burosumab (Crysvita®) és el primer
medicament autoritzat a Europa per a millorar especificament els simptomes d’aquesta
malaltia.

Al prospecte d’aquest medicament es pot llegir la frase segiient: «El burosumab és un
anticos monoclonal recombinant huma (IgG) que s'uneix a la proteina FGF23 i n’inhi-
beix l'activitat». Responeu a les qiiestions de la taula segiient, relacionades amb aquest
medicament:

[0,5 punts]

Quin tipus de biomolécula (acid nucleic, glicid, lipid o proteina) és un anticos?

Quins monomers formen aquesta biomolécula?

En el prospecte també s’indica que aquest farmac no suneix a cap altra biomolécula dels
pacients. Justifiqueu aquesta afirmacio.




d) Un dels assajos clinics que es va fer abans d’autoritzar I'is del burosumab (Crysvita®)
va consistir a comparar 'evolucié dels pacients que prenien aquest farmac amb els que
seguien el tractament generic tradicional, que consisteix en 'administracié oral de fosfat
1 vitamina D.

En aquest assaig hi van participar 61 pacients: a 29 se’ls va injectar el burosumab i els
32 restants van prendre el preparat oral de fosfat i vitamina D.

A partir d’aquesta informacio, responeu a les qiiestions segiients:
[0,5 punts]

Quin dels dos grups de pacients és el grup de control? Per qué s’ha d’incloure un grup de control
en els assajos clinics?

Esmenteu dues variables que caldria controlar en aquest assaig clinic.

e) Elgrafic seglient mostra els resultats obtinguts en 'assaig clinic amb pacients amb raqui-
tisme comparant |'efecte del burosumab i de ’'administracié oral de fosfat i vitamina D.
L’escala utilitzada per a valorar aquest efecte s’lanomena RGI-C i valora diversos para-
metres del raquitisme. Pot tenir valors entre +3 (no raquitisme) i -3 (raquitisme greu).
Tots els pacients que van participar en aquest assaig tenien inicialment valors negatius a
I'escala RGI-C, i es va comparar 'efecte del tractament 40 i 64 setmanes després de I'inici.
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FonT: Imatge modificada a partir de la fitxa tecnica de IAgencia Espanyola de
Medicaments i Productes Sanitaris.



Quin dels dos tractaments és més efectiu contra el raquitisme? Justifiqueu amb dades
del grafic la vostra resposta.
[0,5 punts]



