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Enfermedad Renal Asociada a U.M.O.D.

Descripcién

El espectro de la enfermedad renal asociada a UMOD
(uromodulin-associated kidney disease) incluye la
Neuropatia hiperurémica juvenil familiar (FJHN) y la
enfermedad renal quistica medular tipo 2 (MCKD2).
Los hallazgos clinicos tipicos incluyen una reduccion
fraccional de la excrecién de 4cido Urico resultando en
una hiperuremia y gota (gota precoz); la enfermedad
renal intersticial normalmente aparece entre los 15y 40
anos de edad Y finaliza en los estadios terminales de
la enfermedad renal (ESRD) entre 10 a 20 anos después de su debut. Los quistes medulares
(en la médula o en la unién corticomedular) son un hallazgos tardio y pueden no ser
apreciados en el diagndstico por imagen por su pequena talla. La edad de entrada en ESRD
varia entre pacientes e incluso entre afectos de una misma familia.

La enfermedad renal asociada a UMOD se hereda de manera autosémica dominante.
Muchos individuos diagnosticados tienen pacientes afectos. Cada descendiente de un
paciente afecto tiene un 50% de probabilidades de heredar la mutacién. Esta disponible
el diagndstico prenatal para las embarazadas a riesgo en las que la mutacion caracterizada
causante de la enfermedad ha sido identificada.

Metodologia y Estrategia de estudio molecular

Elestudio de variantes genéticas de los genes asociados a ERAU se realiza de lasiguiente forma:
- Extraccién de ADN de sangre periférica (tubos 10 ml EDTA).

- Estudio mediante amplificacion por PCR y Secuenciacién directa del exon 4 y 5 del gen
UMOD. Mas del 90% de los afectos presentan mutaciones en estos dos exones.

Método Gen Frec. Deteccion mutaciones

Secuenciacion

Exon4y5 UMOD >90%
Estudio directo de Mutacién caracterizada
familiares a riesgo
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