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Estudio genético molecular de la variante 1148M del gen PNPLA3
Estudio genético molecular de la enfermedad del higado graso no
alcoholico por busqueda de la variante 1148M en gen PNPLA3

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 23548515)

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 SI/ 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 de Sanger dirigida a la region del gen de la
proteina 3 que contiene el dominio de la fosfolipasa tipo patatina
(PNPLA3) en donde se encuentra la variante (polimorfismo) c.444C>G
(p-1le148Met o 1148M) (rs738409).

No aplica

No aplica

Se ha reportado una asociacién entre la variante ¢.444C>G (p.lle148Met)

del gen PNPLA3 con la enfermedad del higado graso no alcohodlico
(NAFLD).
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Informacién Clinica 234 : La variante c.444C>G (p.lle148Met) del gen PNPLA3 esta fuertemente
asociada con todo el espectro de enfermedad hepatica y se ha
demostrado que aumenta varias veces el riesgo de progresar a NAFLD.
Aunque esta variante es una de las mejores caracterizadas vy
profundamente estudiadas, el mecanismo detras del gen PNPLA3 y la
enfermedad hepatica aln no esta bien definido pero parece estar
relacionado con cambios directos en la biologia de las gotitas de lipidos
de los hepatocitos y las células estrelladas hepaticas. Funcionalmente, se
ha establecido que la proteina PNPLA3 es una enzima con actividad lipasa
de triglicéridos y retinil ésteres y aciltransferasa de fosfolipidos. La
sustitucion de isoleucina por metionina en la posicion 148 de la proteina
reduce la actividad enzimatica, lo que sugiere una pérdida de funcion. La
frecuencia del alelo G varia segin la poblacion siendo de 0,324 en
caucasicos, 0,183 en afroamericanos y 0,483 en hispanos y mayor en
sujetos con esteatosis hepatica. En un estudio realizado en Chile se
reportd una frecuencia alélica del alelo G en el 59% de la poblacion
general. En el proceso de validacion analitica realizado en veinticuatro
sujetos seleccionadas al azar en nuestro laboratorio, la frecuencia del
alelo G fue del 0,5. Considerando la evidencia actual, la presencia de esta
variante podria ayudar a determinar el riesgo de desarrollar enfermedad
hepatica.

Indicaciones
- Herramienta de apoyo para determinar el riesgo de desarrollar
enfermedad hepatica (higado graso no alcohodlico) y de la
progresion del dano hepatico.

Interpretacion de resultados:
- Sin la variante estudiada
Resultado: c.[=];[=]
= : wild type (alelo sin la variante estudiada)

Conclusiones: El/La paciente no presenta la variante estudiada.
- Con la variante
Resultado: c.[444C>G];[=]

p.[lle148Met];[=]
[=]: wild type (alelo sin la variante estudiada)

Conclusiones: El/La paciente es heterocigoto(a) para la variante [148M.

Resultado: c.[444C>G];[444C>G]
p.[lle148Met];[Ile148Met]

Conclusiones: El/La paciente es homocigoto(a) para la variante 1148M.

Nota: Para una adecuada interpretacion de los resultados es necesario
considerar los hallazgos clinicos. Se recomienda asesoramiento genético.
Resultado informado con nomenclatura seglin recomendaciones del HGVS.

Factores Interferentes:
Sangre tomada con Heparina inhibe la PCR.
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