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Introducción: El diagnóstico genético es necesario para que individuos con PQRAD en edad 

reproductiva afronten con éxito el diagnóstico genético preimplantacional, disponible en el SSPA.  

Conclusiones:  Las mutaciones del gen PKD1 son las más frecuentes, y más de la mitad aún NO están 

adecuadamente descritas. En algunos casos el estudio genético sirve para afianzar el diagnóstico. El análisis 

geográfico de las mutaciones repetidas desvelará conexiones entre familias aparentemente no emparentadas. 

Objetivo: Analizar las variaciones genéticas de la PQRAD en el ámbito sanitario de Granada en relación 

a las ya identificadas. 

Material y método: estudio transversal de las mutaciones detectadas en individios con diagnóstico 

clínico de PQRAD (hasta marzo 2016). Estudio molecular de la región codificante y splicing del PKD1, 

PKD2 y PKHD1 (cuando no se identificó mutación PKD1). Ligamiento con el gen responsable (2 casos).  

Resultados: Gen mutado 
Estudios genéticos: 10.4 % 
NefroCHUS, IMEGEN, Sistemas 

Genómicos, Geniality, GENETAQ, 

Lorgen, Genoclinics 

50 variantes en gen PKD1 

TRUNCANTES 41,4% 
35,8% 

29% 28,2% 

6,80% 
33,5% 9,37 % 

6,25% 3,1% 3,9% 

No conservativa  Frameshift   Codón parada  Silenciosa   Conservativa    Splicing 

4 FAMILIAS de la comarca de Loja y  

2 FAMILIAS de la comarca de La Alpujarra  

NO relacionadas mediante genograma, 

comparten mutación. 

En 3 casos hubo cambio de diagnóstico tras 

el estudio genético: 

Sospecha clínica de PQRAD a PQRAR 

91,9% 

1,8% 
1,8% 4,5% 
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