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Epidemiología CAKUT

• 20-30 % de todas las 
malformaciones

• 1 en 500 RNV

• Europa - 41,3 % de los niños con 
TRR

• Registro Chileno de ERC 
Pediátrica- 53% pacientes

Registro de ERC Rama Nefrología Pediátrica  2017

Pediatr Nephrol 29:2403–2410 (2014)



Nat Rev Nephrol. 2015 Dec;11(12):720-31





Inducción yema 
ureteral

Transición mesénquimo
epitelial

Morfogénesis de la 
ramificación renal

Desarrollo y elongación de nefrones (nefrogénesis)



Nat Rev Nephrol. 2016 Dec;12(12):754-
767

Inducción yema ureteral



Nat Cell Biol. 2016 Dec;18(12):1269-1280

Generación de 
células tubulares 
ex vivo

Emx2, Hnf1b, 
Hnf4a and Pax8



192 casos RHD (NA, 
Europa: Italia, Polonia, 
Macedonia, Croacia, 
República Checa)
4733 controles pareados 
por etnia





PAX2

• CAKUT aislado

• Displasia nervio óptico 
y malformaciones 
renales

• Autosómico dominante

• 10q24.31

PLoS One. 2015 Nov 16;10(11)



176 familias GEFS          
85 individuos CAKUT
SECUENCIACIÓN EXOMA,  
Sanger



Pediatr Nephrol. 2019 Sep;34(9):1607-1613



HNF1B

• Displasia renal, especialmente 
quística 

• Quistes renales y diabetes

• Nefropatía túbulo intersticial 
AD

• 17q12
• Autosómico dominante 
• Deleción completa del gen 50%





62 pacientes con 
Nefropatía HNF1B con 
diagnóstico molecular





J Am Soc Nephrol. 2018 Sep; 29(9): 2348–2361

232 fam CAKUT



62 familias 
CAKUT
5% fam SNVs: 
PAX2, HNF1B, 
EYA1
4 fam CNV 
patogénicas 





¿Por qué hacer estudios genéticos en pacientes 
con CAKUT?

• Confirma diagnóstico clínico

• Acelera evaluación de manifestaciones extra 
renales 

• Establece patrones de herencia

• Determinación de tratamientos

• Guía decisiones en el planeamiento familiar

• Identifica factores de riesgo de recurrencia en 
postTx

• Evaluación de miembros de la familia como 
donantes renales



• ¿ A quienes ?

• Sociedades 
científicas

• Cambios 
paradigmas, 
medicina 
individualizada, 
etiológica



Gracias 






