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. Estudio Molecular Poliquistosis Renal (Autosémico dominante)
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La Poliquistosis renal es una enfermedad hereditaria
caracterizada por al presencia de numerosos quistes
llenos de fluidos que se desarrollan e los timulos del
rindn pudiendo alcanzar un gran tamano y peso. Es
una de las enfermedades hereditarias mas frecuentes
(1:1000) y la causa genética mas frecuente de las
insuficiencias renales terminales. La enfermedad se
produce por la dilatacidon progresiva bilateral de los
tubulos renales para formar los quistes.

También puede ocurrir al mismo tiempo quistes hepéticos, aneurismas cerebrales y
anormalidades de las valvulas cardiacas.

La Poliquistosis renal autosémica dominante (ADPKD) esta asociada a mutaciones en los
genes PKD1 y PKD2. El 85% de los pacientes con ADPKD presentan mutaciones en el gen
PKD1 y el 15% en PKD2. La mayoria de estos pacientes tiene un progenitor cOn ADPKD,
pero un 10% de los casos presentan mutaciones de novo. También se han descrito grandes
reordenamiento en PKD1 pero el ratio de deteccién es muy bajo.

Metodologia y Estrategia de estudio molecular

El estudio de variantes genéticas de los genes asociados a la Poliquistosis Renal autosémica
dominante se realiza de la siguiente forma:

- Extraccién de ADN de sangre periférica (tubos 10 ml EDTA).
Estudio mediante amplificacién por PCRy Secuenciacion directa de toda la regiéon codificante

y zonas de unién intron-exon de los genes indicados en la tabla. Este estudio se lleva a
cabo de forma secuencial segun el orden indicado en dicha en la tabla.
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