
 

 

 

 
ANÀLISI GENÈTICA I MOLECULAR 

DE LES MIGRANYES HEREDITÀRIES 
 

 

 

 

 

memòria presentada per: 

Ester Cuenca León 
 

 

 

 

Per optar al grau de: 

Doctora per la Universitat de Barcelona 
bienni 2000-2002 

 

 

 

 
Aquest  treball  ha estat  realitzat  sota  la  direcció  del  Dr. Alfons  Macaya  Ruiz  i  el  
Dr. Bru Cormand Rifà, al Laboratori de Neurologia Infantil i Psiquiatria Genètica de la 
Unitat de Neurologia Infantil de l’Hospital Universitari Vall d’Hebron i al Departament 
de Genètica de la Universitat de Barcelona. 

BARCELONA 
 
 
 
 
Dr. Alfons Macaya Ruiz                                                      Dr. Bru Cormand Rifà 
 
 
 
 
 

Ester Cuenca León 





 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
El treball que es presenta en aquesta Tesi no ha estat sotmès prèviament per cap altra 
persona que estigui optant a qualsevol títol universitari, i no ha estat realitzat, escrit o publicat 
per cap altra persona, a excepció d’on s’indica, amb el degut agraïment, dins d’aquesta.   





 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

I awake with the same pain pretend it’s not that bad, 

You have to go to work get up, take a shower 

it will easy up. Stumble to the bathroom throw up! 

Try harder, concentrate! You have to go to work! 

I’ll just lie down a minute it will get better the nausea will subside. 

Throb, throb, pound, pound! Another day in bed. 

Call the boss, apologize again. Call the doctor, beg for more drugs. 

Another day wasted drugged into oblivion. 

No I can’t go to work. No, Mommy can’t play 

No, honey, I can’t cook dinner. I can’t even move! 

I’m sorry  boss, maybe I’ll feel like working another day. 

I’m sorry  sweetie, maybe I’ll feel like playing another day. 

I’m sorry  honey, maybe I’ll feel like cooking another day. 

I’m sorry  self, maybe I’ll feel like living SOME DAY!!!! 

by Sherry Ledford 
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PRESENTACIÓ 

 

La migranya és un mal de cap primari, episòdic crònic i incapacitant molt comú a la població. 

Ha estat identificada per la Organització Mundial de la Salut  (OMS) entre les principals causes 

d’incapacitat, ocupant la dinovena posició si considerem ambdós sexes o la dotzena si tenim 

en compte només dones de totes les edats (2001). Es calcula que provoca la pèrdua de 2 anys 

de vida de l’individu. Els costos econòmics que genera en termes de medicació i pèrdua de 

productivitat laboral i els costos emocionals, així com la pèrdua d’oportunitats, són enormes.  

 

Les causes i mecanismes pels quals es genera una crisi de migranya ens són encara força 

desconeguts, i és per això que un dels objectius principals en la recerca actual en migranya és 

identificar els gens responsables o de susceptibilitat, que contribuiran a una millor comprensió 

dels mecanismes fisiopatològics subjacents, tot contribuint a la innovació i millora de les 

estratègies terapèutiques existents.  

 

La migranya té en general una etiologia complexa, amb la contribució de múltiples gens 

d’efecte menor i factors ambientals que conjuntament, fixen una determinada predisposició a 

la patologia. No obstant, hi ha formes rares de migranya en què la causa és monogènica, amb 

un únic gen d’efecte major que determina l’aparició del fenotip. Aquesta Tesi se centra en 

aquest darrer grup. 
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ABREVIATURES 

 

2TM canals de K+ amb dos segments transmembrana 
ADN àcid desoxiribonucleic 
AINEs antiinflamatoris cíclics no esteroidals 
BFIC convulsions infantils familiars benignes (de l’anglès benign familial infantile convulsions) 
BM migranya basilar (de l’anglès basilar migrine) 
BPT torticoli paroxístic benigne del lactant (l’anglès benign paroxismal torticollis of infancy) 
BPV vertigen paroxístic benigne infantil (de l’anglès benign paroxismal vertigo of childhood) 
Ca2+ io calci 
Cl- io clorur 
CNVs variacions en el número de còpia (de l’anglès copy number variations) 
CPS síndrome periòdica de la infància (de l’anglès childhood periodic syndrome) 
CSD depressió cortical propagant (de l’anglès cortical spreading depression) 
Del deleció 
EA2 atàxia episòdica de tipus 2 (de l’anglès episodic ataxia type 2) 
f fenocòpia 
FHM migranya hemiplègica familiar (de l’anglés familial hemiplegic migraine) 
h2 heretabilitat 
IHS Societat Internacional de les Cefalees (de l’anglès International Headache Society) 
ICHD criteris internacionals de les cefalees (de l’anglès international criteria of headache disorders)  
Ins inserció 
K+ ió potassi 
Kb quilobases 
kDa quilodaltons 
LCA anàlisi de classes latents (de l’anglès latent class analysis) 
LOD logaritme en base 10 de la probabilitat de lligament (de l’anglès logarithm of the odds) 
MA migranya amb aura 
Mb megabases 
HM migranya hemiplègica (de l’anglès hemiplegic migraine) 
mM milimolar 
mV milivolts 
MO migranya sense aura 
MZ bessons monozigòtics 
DZ bessons dizigòtics 
Na+ ió sodi 
OMS Organització Mundial de la Salut 
p nivell de significació, penetració 
pb parells de bases 
PCR reacció en cadena de la polimerasa (de l’anglès polymerase chain reaction) 
PKC proteïna cinasa C (de l’anglès protein kinase C) 
RFLPs polimorfismes de longitud de fragments de restricció (de l’anglès restriction fragment length 

polymorphism/s) 
RR risc relatiu 
SCA atàxia espinocerebel·losa (de l’anglès spinocerebellar ataxia) 
SHM migranya hemiplègica esporàdica (de l’anglès sporadic hemiplegic migraine) 
SNP/SNPs polimorfisme d’un sol nucleòtid (de l’anglès single nucleotide polymorphisms) 
STRPs polimorfisme repetits en tàndem curts (de l’anglès short tandem repeat polymorphisms) 
TNFβ factor β de necrosi tumoral (de l’anglès tumor necrosis factor β) 
VNTRs número variable de repeticions en tàndem de (de l’anglès variable number of tandem repeats)
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