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. Acidosis Tubular Renal Tipo 1

Descripcién

El término acidosis tubular renal (ATR) se aplica a un
grupo de defectos tubulares del rindn en la reabsorcién
de bicarbonato, la excrecién de hidrogeniones o
ambos. Se distingue por la coexistencia de acidosis
metabdlica con brecha anidnica normal. Se clasifica
segun el nivel del defecto en el tubulo renal, de la
siguiente manera: tipo 1 o distal, tipo 2 o proximal y
tipo 4 o hipercaliémica.
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La forma hereditaria de acidosis tubular renal tipo 1, aunque rara, ha recibido creciente
interés a causa del avance en el entendimiento de sus bases genéticas, caracterizdndose
por un defecto en el gen SCL4A1, gen que se localiza en el cromosoma 17 (17p21-22)
y que codifica al trasportador AE1 (CI-/HCO3). Las mutaciones en este gen condicionan
acidosis tubular renal tipo 1 autosémica dominante. Los defectos en el gen ATP6VOA4,
localizado en el cromosoma 2 (2p13), codifican la unidad de B1 de la H+ATPasa vacuolar
gque condiciona una acidosis tubular renal tipo 1 autosémica recesiva, por lo general
acompanada de sordera neurosensorial.

Metodosgia y Estrategia de estudio molecular

El estudio de variantes genéticas del gen asociado a la enfermedad de ATR Tipo1 se realiza
de la siguiente forma:

- Extraccién de ADN de sangre periférica (2 tubos 10 ml EDTA).

- Estudio mediante amplificacion por PCR y Secuenciacién directa de la regién codificante
de los genes implicados (ver tabla).

- Estudio de grandes reordenamientos mediante MLPA.

| Gen | Heenca | Méodo |

Autosomica Secuenciacion completa gen

Caso indice ATP6VOA4 .
recesiva
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