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Quistes renales y mutacion del gen HNF1b,
una entidad cada vez mas diagnosticada.
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INTRODUCCION:

Las mutaciones en el gen HNF1b constituyen una de las causas mas frecuentes de malformacion renal de origen
genetico, a tener en cuenta sobre todo en enfermedades quisticas renales. El tipo de herencia es |la autosomica
dominante, aunque en alrededor del 50% de los casos se encuentra una mutacion de novo. El diagnostico se puede
sospechar ya desde el periodo neonatal, siendo el hallazgo ecografico mas habitual |a hiperecogenicidad cortical
con aumento del tamano renal. La penetrancia y la expresion clinica entre individuos, incluso dentro de la misma

familia, es variable con evolucidon habitual a enfermedad renal cronica.

Ademas, el HNF1b no solo tiene expresion a nivel renal, sino en multiples tejidos, por lo que esta mutacion puede
generar, ademas, anomalias pancreaticas incluyendo la diabetes MODY 5, genitales, hepaticas, hiperuricemia e
hipomagnesemia. En las deleciones del 17g12 pueden aparecer alteraciones del neurodesarrollo.

RESUMEN DEL CASO.

Presentamos 3 casos clinicos de pacientes con una alteracion en el gen HNF1b con una expresion clinica y un curso
de enfermedad diferente, sin antecedentes familiares conocidos:

El primer caso se trata de una paciente de 4 anos que debutdo en el
periodo neonatal con controles ecograficos con una hiperecogenicidad
renal cortical bilateral y alteracion de la diferenciacion corticomedular,
gque posteriormente se tradujo en multiples quistes bilaterales
milimétricos, por el momento sin afectacion de la funcion renal.
Presenta ademas un quiste de cabeza pancreatica, sin asociar
patologia endocrinologica. Se realizé una secuenciacion del exoma que
puso de manifiesto una delecion en heterocigosis del 17qg12.

|ZQUIERDA _

El siguiente caso se trata de un varon de 4 anos con hallazgos
ecograficos de un rinon multiquistico izquierdo involucionado, un rinon
derecho unico con multiples quistes corticales bilaterales y una funcion
renal conservada. Se realizé asimismo estudio genetico que mostro una
variante patogenica en el gen HNF1Db.

El ultimo caso es una paciente de 3 anos, con un rindbn multiquistico izquierdo de gran tamano, que preciso
nefrectomia a los 2 anos de vida y un rindn derecho displasico con afectacion de la funcion renal. Se realizo estudio

genetico mediante microarray viendose una delecion del 17g12.

CONCLUSIONES:

Dada la variabilidad en la presentacion clinica y la probabilidad de no encontrar unos antecedentes familiares que
orienten al diagnostico, es importante tener una alta sospecha de esta e tldad sobre todo en los casos de

afectacion quistica bilateral.

Elpdiagnostico genetico es importante dadas las implicaciones en la volu0| @ Ia posibilidad de realizar
nsejo genético. Q -

§rae .
s N |

LA - TR Jw
.... . | u%r . :

:\ .o s

1



