PERFIL GENETICO DE LA PQRAD EN EL AMBITO SANITARIO DE GRANADA
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Introduccion: El diagnostico genético es necesario para que individuos con PQRAD en edad
reproductiva afronten con éexito el diagndstico genético preimplantacional, disponible en el SSPA.

Objetivo: Analizar las variaciones genéticas de la PQRAD en el ambito sanitario de Granada en relacion
a las ya identificadas.

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

clinico de PQRAD (hasta marzo 2016). Estudio molecular de la region codificante y splicing del PKD1,
PKD2 y PKHD1 (cuando no se identifico mutacion PKD1). Ligamiento con el gen responsable (2 casos).

Resultados: Gen mutado
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Conclusiones: Las mutaciones del gen PKD1 son las mas frecuentes, y mas de la mitad aun NO estan
adecuadamente descritas. En algunos casos el estudio genético sirve para afianzar el diagnostico. El analisis
geografico de las mutaciones repetidas desvelara conexiones entre familias aparentemente no emparentadas.

«

XLVI

d
s ’t Congreso Nacional con la colaboracion de
1L de la Sociedad AMN
Espanola de

Nefrologia

8-11 Octubre 2016



http://www.renalamigos.com/

