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Resumen

Objetivos: Recientes estudios atribuyen ala proteinatau un papel en lafisiopatologia de la enfermedad de
Huntington (EH). Este estudio explora la cuantificacion de proteina tau en lapiel de portadores de la
mutacién, evaluando su relacion con la gravedad de la enfermedad y su utilidad parala clasificacion de los
afectados.

Material y métodos: Se obtuvieron biopsias de piel de tobillo en 23 pacientes portadores de la mutacion de
EH y en 8 controles sanos. Se cuantificaron los niveles de tau total mediante ELISA y se normalizaron alos
niveles de proteinatotal. Se evaluaron escalas motoras, cognitivas y funcionales en todos los sujetos. Se
estudio e volumen de materia gris (VMG) mediante imagenes ponderadas en T1 con morfometria basada en
voxel.

Resultados: Los niveles de tau en la piel mostraron diferencias significativas entre grupos (?2 = 8,03,

p = 0,02). Los sujetos con EH manifiesta (HDISS 2-3) mostraron mayores concentraciones gue los controles
e individuos premanifiestos (HDISS 0-1). Se encontré una correlacidn significativa entre los niveles de tau en
lapiel y lalongitud de repeticiones CAG, la puntuacion CAG-Age-Product, UHDRS TMS, cUHDRSY las
escalas neuropsicol 6gicas. El andlisis voxel-wise mostré una asociacion significativaentre el VMG del

nucleo caudado y putamen y los niveles de tau en piel, independiente de laedad y el género.

Conclusion: La cuantificacién de tau en piel podria ser un biomarcador Gtil en la EH, correlaciondndose con
lagravedad de la enfermedad y ayudando a la estratificacion de los portadores de la mutacion.
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