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Resumen

Objetivos: Recientemente, se ha propuesto un posible papel etiol gico de las expansiones anormales de las
repeticiones de CAG en &l gen HTT en enfermedades neurodegenerativas no relacionadas con la enfermedad
de Huntington (HD). La presencia de inclusiones de poliglutamina es uno de los hallazgos histol 6gicos
caracteristicos en laHD. Nuestro objetivo es explorar |a capacidad de deteccién histolégicade alelosde HTT
con repeticiones patol dgicas e intermedias de CAG en el gen HTT, asi como su frecuencia en taupatias.

Material y métodos: Analizamos laregién del estriado en 30 individuos con degeneracion corticobasal
(DCB), 98 con pardlisis supranuclear progresiva (PSP) y 26 controles, utilizando el anticuerpo 1C2a. De
formaciegaal diagnéstico neuropatoldgico y al nimero de repeticiones de CAG, se cuantifico y caracterizo
morfol 6gicamente las tinciones nucleares. Los resultados histol 6gicos se compararon con |os datos genéticos.

Resultados: La deteccion basada en la presencia/ausencia de tincion de poliglutamina en el nicleo resultd
inespecifica. Sin embargo, la combinacién de un mayor nimero de nlcleos tefiidos con inclusiones
intranucleares permitié identificar 3 sujetos (2 con PSPy 1 con DCB) que portaban repeticiones patol ogicas
de CAG en el gen HTT. Sujetos con un alto numero de nucleos tefiidos o inclusiones intranucl eares aisladas
tenian alel os con repeticiones normales. No se identificaron histol 6gicamente sujetos con alelos intermedios.

Conclusion: Lafrecuencia de portadores de delosde HTT con repeticiones patol 6gicas de CAG en las
taupatias (PSP y DCB) es mayor de lo esperado en la poblacién general. Su deteccion histol bgica es factible
por |o que se recomienda su uso rutinario en estudios post mortem.
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