Red de Salud  J®2
UC - CHRISTUS ¥

Sistema de Informacion de Examenes, SINFEX

ESTUDIO DEL GEN NPHS2 (PODOCINA) SECUENCIACION EXONES 5 Y 7,
SINDROME NEFROTICO CORTICORRESISTENTE

Cadigo del Examen

Nombres del Examen

Laboratorios de Procesamiento

Preparacién del Paciente

Muestra Requerida

Estabilidad de la Muestra'

Condiciones de Envio al Laboratorio

Método Utilizado?3:>

Intervalos de Referencia
Valor Critico

Parametros de Desempefio 246

2500 Estudio del gen NPHS2 (Podocina) secuenciacién exones 5y 7, Sindrome nefrdtico corticorresistente

Actualizado en febrero 2025 por Blga. Alejandra Vera
Revisado TM Ligia Valdivia y Aprobado por Dra. Marcela Lagos
2500

Estudio del gen NPHS2 (Podocina) secuenciacion exones 5 y 7, Sindrome
nefrético corticorresistente

Plazo de Entrega de

Dias de Procesamiento Resultados

Laboratorio

Laboratorio CMSJ

Biologia Molecular 10 dias habiles

Lunes a viernes

No requiere preparacion

Sangre completa
Recolectar 1 tubo tapa lila con EDTA, volumen minimo: 3 ml

Muestra Opcional: Consultar al laboratorio (Fono 223548518)

NOTA: Se requiere envio de copia de la orden médica

Muestra T° Ambiente Refrigerada Congelada
(20 - 25 °C) 2 - 8°C) (-20°C)
Sangre Total con , ‘
EDTA 3 dias 1 mes No aplica

*Dentro de Santiago y en el dia
Sangre Total con EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada Sl/ Congelada NO

*Desde fuera de Santiago )
Sangre Total con EDTA: Ambiente SI/ Refrigerada SI/ Congelada NO

*Solo si el tiempo de traslado cumple con la estabilidad de la muestra.

Estudio por secuenciacion Sanger bidireccional y dirigida de los exones 5y 7
del gen de la podocina NPHS2, codificante de la proteina Podocina. Las
secuencias obtenidas se comparan con la secuencia de referencia
NG_007535.1 y las variantes observadas son reportadas en base a la
secuencia de referencia NM_014625.4.

No aplica
No aplica

Variantes patogénicas en el gen de la podocina NPHS2, se han reportado en
formas familiares y esporadicas de Sindrome Nefrético corticorresistente
(SRNS), incluyendo glomeruloesclerosis focal y segmentaria (GEFS). EL
genotipo conformado por la variante patogénica c.851C>T [p.Ala284Val]
ubicada en el exon 5 del gen NPHS2 y la variante polimoérfica con efectos
funcionales c.686G>A [p.Arg229Gln] ubicada en el exon 7, es el genotipo mas
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frecuentemente observado poblacion Chilena con el fenotipo clinico de
(SRNS).

Informacién Clinica 2:3:4.5:6 : El sindrome nefrético corticorresistente (SRNS) o Sindrome Nefrotico tipo 2
(NPHS2) es una condicion de herencia autosomica recesiva, la que se
caracteriza por la aparicion de edemas, incremento en la excrecion de
proteinas urinarias, hiperlipidemia y baja albumina sérica. El sindrome
nefrético resulta de un grupo de condiciones heterogéneas que en suma
afectan a los glomérulos (unidades de filtracion de los rifiones). Esta
enfermedad se puede desarrollar en presencia de enfermedades sistémicas
como diabetes mellitus o lupus, o puede ser resultado directamente de
enfermedad renal primaria. Alteraciones en el gen NPHS2 son la causa mas
comun de sindrome nefrotico corticorresistente hereditario, constituyendo el
45% al 55% de los casos familiares y 8% al 20% de los casos esporadicos.

Indicaciones:
- De no encontrarse variantes patogénicas en los exones 5y 7, se recomienda
el estudio de los seis exones restantes del gen NPHS2 (prestacion 2501).

Interpretacion de resultados:
- Sin variantes patogénicas observadas
Resultado: c.[=];[=]

=:wild type (alelo normal para las variantes estudiadas)
Conclusiones: El/La paciente no presenta variantes patogénicas en los exones
estudiados.

Observacion: La ausencia de variantes patogénicas no descarta la presencia
de alteraciones en los exones no analizados.

- Con variante patogénica observada
Resultado: Se reporta la(s) variante(s) con nomenclatura HGVS en DNA
codificante y proteina.

Nota: Para una adecuada interpretacion de los resultados es necesario
considerar los hallazgos clinicos.

Factores Interferentes:
Sangre tomada con Heparina inhibe la PCR
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