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INTRODUCCIÓN
La enfermedad Poliquística Autosómica Dominante es un trastorno

genético caracterizado por el crecimiento de numerosos quistes en los

riñones (Figura 1 y 2), aunque también pueden aparecer en otros órganos.

Esta enfermedad es de gran importancia, ya que es la afección renal

hereditaria más frecuente. Se debe a mutaciones en el gen PKD1 del

brazo corto del cromosoma 16 o en el gen PKD2 del cromosoma 4. Estos

genes son los responsables de expresar las proteínas Policistina 1 y 2 que

forman parte de una estructura celular llamada Cilio Primario muy

importante para el funcionamiento, desarrollo y división celular. En caso de

enfermedad, las Policistinas y el Cilio Primario están alterados,

provocando la formación de quistes que van ocasionando el deterioro de la

función renal. La enfermedad es causa frecuente de insuficiencia renal,

necesitando la mitad de los pacientes terapia renal sustitutiva, e incluso

pudiendo llegar a la necesidad de un trasplante renal.

OBJETIVOS
Creación de un Biobanco de Muestras Biológicas obtenidas de pacientes con la Enfermedad Poliquística Autosómica Dominante. 

MATERIAL Y MÉTODOS
Se recogen muestras de sangre y orina de cada paciente, en diferentes

estadios de la enfermedad. Estas muestras serán procesadas para la

preservación en alícuotas de: sangre total, fracción celular, plasma, suero y

orina. De los pacientes que sean sometidos a trasplante renal se recogerá:

tejido renal y hepático que contenga arteria, vena, uréter y parénquima;

fluido del quiste; sangre y orina del paciente. Todas las muestras serán

preservadas a -80ºC. Además se realizará un registro y los árboles

genealógicos de las familias, y el estudio de las mutaciones genéticas.

RESULTADOS
Actualmente disponemos de una colección de muestras

procedentes de 229 pacientes, con 360 donaciones recogidas en

diferentes estadios de la enfermedad. De estas donaciones se

han obtenido 3 ml de suero, 3 ml de orina, 3 ml sangre total y

300 ul de DNA. Todas las muestras han sido conservadas en

diferentes alícuotas. En este momento contamos con muestras de

dos pacientes trasplantados. Se ha realizado el registro de todas

las muestras en la base de datos SIBAI, del Biobanco del SSPA

de Andalucía. A su vez, se han recogido todos los datos

necesarios y se han elaborado los árboles genealógicos de las

familias con pacientes afectados por esta enfermedad.

CONCLUSIONES
Con la creación de este colección se pretende que los investigadores puedan disponer de muestras de pacientes para el 

estudio de la enfermedad Poliquística Autosómica Dominante.  Actualmente se continúan recogiendo muestras de manera 

prospectiva.
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