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Resumen

Objetivos: La atrofia dentato-rubro-palido-luisiana (ADRPL) es una enfermedad neurodegenerativa de bgja
incidencia, con un patron de herencia autosdomico dominante, causada por expansion de tripletes CAG en €
gen ATNL1 (atrofina). Su expresion clinica es heterogénea, incluyendo ataxia, deterioro cognitivo y trastornos
del movimiento. Con €l presente trabajo pretendemos contribuir al conocimiento existente sobre la ADRPL.

Material y métodos: Describimos un caso de ADRLP, diagnosticado mediante autopsia neuropatol 6gica en el
Banco de Tejidos Neurol 6gicos de la Fundacion CIEN.

Resultados: El paciente es un hombre de 60 afios, con sintomatol ogia neurol dgica progresivade 17 afios de
evolucion, constituida por un deterioro cognitivo de perfil frontotemporal y crisis epilépticas. En e estudio
microscopico del sistema nervioso central, 1a pérdida neuronal y gliosis dominan en el nlcleo dentado del
cerebelo, nucleo rojoy en el palido externo. Mediante técnicas inmunohistoquimicas se pone de manifiesto la
presencia de ocasionales inclusiones neuronal es intranucleares, que resultan inmunorreactivas para
ubiquiting, dispersas en el estriado y en la sustancia nigra. Los hallazgos neuropatol 6gi cos objetivados son
consistentes con €l diagnostico de ADRLP.

Conclusion: La ADRLP es una enfermedad infrecuente, con una histopatologia caracteristica, cuyararezay
variabilidad clinica suponen un desafio diagndstico. Lograr un mayor conocimiento de esta entidad resulta
crucial paraaumentar €l indice de deteccion clinicay sugerir larealizacion de un estudio genético en los
pacientes af ectados.
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