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1. RESUMEN

Caso clinico: Presentamos el caso de una mujer de 37 afios, que de forma incidental tras ecografia por dolor
abdominal es diagnosticada de poliquistosis hepatorrenal a los 27 afios. A su diagndstico, la funcidn renal era
normal. Entre sus antecedentes personales destaca que tiene una hermana gemela bivitelina, ambas son
adoptadas, desconocen su historia familiar y no presentan otras patologias resenables. Para confirmar el
diagndstico, se realiza estudio genético y se realiza despistaje mediante prueba de imagen a su hermana, que

resultd positivo.

El estudio genético por paneles de genes por NGS de ambas hermanas, resulté negativo. Dado que la clinica
era muy sugerente de PQRAD y ambas tienen descendencia y desean despistaje en hijos, se decide hablar
con el servicio de genética por si es posible ampliar estudio genético. Se realiza MLPA al caso indice y se
objetiva deleccion de los exones 31 al 34 en heterocigosis en PKD1. Este hallazgo esta descrito en PKD data

base como patogénico y concluyente con la enfermedad. Ademas se confirma el mismo en la otra hermana.

Ambas hermanas presentan un volumen renal total que supone un estadio 1C de la Clinica Mayo. El caso
indice presenta también descenso de FG de 14 ml/min en los Ultimos 3 afios (descenso de 4,66 ml/min/ano),
por lo que inicia tratamiento con tolvaptan. De momento, otra la hermana se mantiene sin mayor deterioro de

funcion renal.

Justificacion: El objetivo de este caso es resaltar la importancia de la sospecha clinica y la interrelacion
entre los equipos clinicos y de genética de los hospitales para llegar a mas y mejores diagndsticos, asi como

poder dar adecuados consejos genéticos a estas familias.



