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‘ Onico - Osteodisplasia Familiar

Descripcién
Este sindrome también llamado sindrome Nail-Patellg,
de herencia autosémica dominante, viene definido por
la asociacion de onicodisplasia, anormalidades Oseas
y nefropatia proteindrica que puede evolucionar a la
insuficiencia renal cronica en un 15%, aproximadamente,
de los pacientes. Existe una anomalia estructural de
las membranas basales glomerulares que muestran
engrosamiento irregular de la ldmina densa con
hiperlucencia focal e inclusiones coldgenas, inclusiones
coldgenas. Actualmente, LMX1B es el Unico gen asociado a la enfermedad.

Metodogia y Estrategia de estudio molecular

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

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

- Estudio mediante amplificacién por PCR y Secuenciacién directa de la region codificante
completa del gen LMX1B (ver tabla).

- Estudio de grandes reordenamientos mediante MLPA.

% Deteccion Mutaciones
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