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PRESENTACIO

La migranya és un trastorn neuroldgic molt freqlient a la poblacié que es caracteritza
per episodis de cefalea recurrents i incapacitants. Entre episodis, les persones
afectades s6n asimptomatiques i poden desenvolupar una vida normal. La migranya
suposa, a més d’'una reduccié de la qualitat de vida dels afectats, un important cost
economic a la societat, tant a nivell d’assisténcia sanitaria com per les pérdues
degudes a I'absentisme laboral i/o la disminucié del rendiment durant els episodis.

La migranya té una etiologia complexa en qué participen multiples gens de
predisposicié que interactuen amb factors ambientals. Perd les causes i els
mecanismes precisos pels quals es desencadenen els episodis son encara forga
desconeguts. Aprofundir en I'estudi de les bases genetiques de les migranyes ajudara
a millorar el coneixement de la malaltia i permetra, en el futur, millorar la qualitat de

vida dels pacients adequant el tractament farmacoldgic més eficac per a cada persona.

Aquest treball reflecteix I'evolucié que han viscut durant els darrers anys els estudis de
malalties complexes. S’ha avaluat la participacié de variants de susceptibilitat a
migranya o a alguna de les subcategories cliniqgues mitjangant estudis d’associacié de
tipus cas-control. S’han estudiat 255 polimorfismes, seleccionats majoritariament en
base a criteris de cobertura génica, que pertanyen a 45 gens que codifiquen receptors
hormonals, proteines relacionades amb els sistemes de neurotransmissio
serotoninérgic i dopaminérgic, i proteines que participen en la regulacié de la secrecio
sinaptica.
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ABREVIATURES

5HIAA: 5-hidroxiindolacetic

5HT: 5-hidroxitriptamina, serotonina

5HTR: receptor de serotonina

8’-OH-DHE: 8’-hidroxi- dihidroergotamina

ul: microlitre

AA: acid araquidonic

AADC: decarboxilasa d’aminoacids aromatics
ACE: enzim convertidor d’angiotensina

ACh: acetilcolina

ADN: acid desoxiribonucleic

ADRB2: receptor p2-adrenergic

AINE: antiinflamatori no esteroides

AMPc: adenosina monofosfat ciclic

ATP: adenosina trifosfat

Ca®*: i6 calci

CGRP: peptid relacionat amb el gens de la calcitonina
COMT: catecol-O-metil transfera

CNV: variant de nimero de copies

CSD: depressio cortical propagant

DA: dopamina

DAT: transportador de dopamina

DBH: dopamina B hidroxilasa

DDC: decarboxilasa d’aminoacids aromatics
de: desviaci6 estandard

DHE: dihidroergotamina

DZ: bessos dizigotics

EA2: axia episodica de tipus 2

FHM: migranya hemiplégica familiar

GABA: acid y-butiric

GWAS: estudi d’associacio a escala genomica
H*: io hidrogen

HM: migranya hemiplégica

IBD: idéntic per descendéncia

ICHD: The International Classification for Headache Disorders
IHS: International Headache Society

indel: insercié-delecié

K": i6 potassi

LCA: analisi de les classes latents

LD: desequilibri de lligament

L-DOPA: L-dihidrofenilalanina

LOD: logaritme en base 10 de la probabilitat de lligament
MA: Migranya amb aura

MAQO: Monoamina oxidasa

mCPP: (m-clorofenilpiperazina)



min: minut

ml: mililitres

mm: milimetre

MTHFR: reductasa de metilé tetrahidrofolat
MO: Migranya sense aura

MZ: bessons monozigotics

Na*: i6 sodi

NKA: neurokinina A

NO: oxid nitric

PAG: substancia gris periaqueductal

PAH: fenilalanina hidroxilasa

pb: parelles de bases

PET: tomografia per emissi6 de positrons
RFLP: polimorfismes de longitud de fragments de restriccié Restriction Fragment
Length Polymorphism

RR: risc relatiu

SCAG: ataxia espinocerebel-losa de tipus 6
SERT: transportador de serotonina

SHM: migranya hemiplégica esporadica
SNARE: Soluble N-ethylmaleimide sensitive factor Attachment protein REceptor
SNC: sistema nerviés central

SNP: polimorfisme de un Unic nucleodtid
SP: substancia P

SPG: gangli esfenopalati

SSCP: analisi de polimorfismes de cadena senzilla
SSN: nucli salivar superiorT

STX1A: sintaxina 1A

TDT: test de desequilibri de transmissio
TG: gangli trigemin

TGVS: sistema trigeminovascular

TH: tirosina hidroxilasa

TNC: Nucli caudat trigeminal

TPH: triptofan hidroxilasa

VIP: peptid intestinal vasoactiu

HM: migranya hemiplégica
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