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femenino (7/9) y el masculino en el no-EA (6/9). El sindrome cognitivo
inicial es de predominio amnésico excepto en un paciente EA y otro
no-EA. En la evaluacion inicial todos presentaban deterioro cognitivo
leve excepto 3, con demencia leve (EA: 2, no-EA: 1). En la RM presen-
taban atrofia temporal mesial grado 3 o mayor. En PET-FDG se observo
HTM exclusivo o predominante en los 9 pacientes no-EA y solo en 3 EA.
Asi, cuando el HTM es la alteracion predominante, el 75% de los pa-
cientes presentan PTM no-EA.

Conclusion: En esta serie de casos, las fenocopias de EA tienen una
edad de inicio similar a la EA, con predominio del sexo masculino e
HTM exclusivo o predominante en PET-FDG.
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Objetivos: Definir la relacion entre las repeticiones CAG del gen HTT
y el riesgo de tauopatias, su influencia en el fenotipo clinico y neuro-
patoldgico, y el potencial de la tincion de poliglutamina como método
de cribado neuropatolégico.

Material y métodos: Genotipamos las repeticiones CAG del gen HTT y
las isoformas APOE-€ en 588 pacientes con tauopatias confirmadas (34
con degeneracion corticobasal (DCB), 98 con paralisis supracraneal
progresiva (PSP), 456 con enfermedad de Alzheimer (EA)) y un grupo
control de 1070 pacientes, incluyendo 44 controles neuropatologicos.
Resultados: Se encontraron diferencias significativas en las expansio-
nes patologicas de HTT en DCB (2,7%) y PSP (3,2%) frente a los contro-
les (0,2%). En EA, el tamano de las repeticiones CAG del gen HTT au-
mento significativamente en comparacion con el grupo control,
influenciado por la isoforma APOE-g4. Las evaluaciones post mortem
mostraron patologia tauopatica con agregados de poliglutamina
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positivos, con una ligera predominancia en el neoestriado en PSP y
DCB, y mayor implicacion limbica en EA.

Conclusion: Los resultados sugieren una conexion entre la expansion
de las repeticiones CAG del gen HTT y otras patologias neurodegene-
rativas, indicando posibles vias comunes. Estos hallazgos apoyan el
cribado genético o histoldgico de las expansiones de HTT en tauopa-
tias. Agradecimientos: Este estudio ha sido financiado por el Instituto
de Salud Carlos IlI (ISCIIl) y cofinanciado por la Union Europea (proyec-
to PI21/00467 a VA y MMG.). Fundacion para la Investigacion e
Innovacion Sanitaria/ Instituto de Investigacion del Principado de
Asturias (contrato predoctoral SPO) y Asociacion Parkinson Asturias
(contrato de investigacion JCS).
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Objetivos: Describir por primera vez en nuestro medio dos variantes
MAPT probablemente patogénicas.

Material y métodos: Caso 1. Mujer de 52 anos, sin AF en primer grado
de deterioro cognitivo. Trastorno progresivo del lenguaje y del habla
de meses de evolucion. Caso 2. Mujer de 52 anos, sin AF en primer
grado de deterioro cognitivo. Cambio conductual progresivo en los ul-
timos dos afnos. Se estudian con exploracion (neuroldgica y neuropsi-
coldgica), analitica, RM de craneo, PET FDG y estudio genético de
mutaciones DFT (C9orf72, MAPT, progranulina).

Resultados: Caso 1. Exploracion: afasia progresiva no fluente (APNF)
con apraxia del habla y afectacion ejecutiva. No parkinsonismo, no
piramidalismo, no signos de afectacion de segunda motoneurona. RM
de craneo/PET FDG: atrofia/hipometabolismo perisilviano izquierdo.
Estudio genético: mutacion en gen MAPT (c.2092G>A, p.Val698lle), cla-
sificada como probablemente patogénica. Caso 2. Exploracion: variante
conductual de DFT con afectacion adicional ejecutiva y del lenguaje.
RM de craneo/PET FDG: atrofia/hipometabolismo simétrico frontotem-
poral extenso. Estudio genético: mutacion en gen MAPT (c.1760A>T,
p.Asp587Val), clasificada como probablemente patogénica.
Conclusion: La mutacion descrita en el Caso 1 ha sido previamente
descrita en seis casos de DFT, siendo el fenotipo predominante sindrome
corticobasal. La mutacion descrita en el Caso 2 ha sido previamente
informada en un solo caso con un fenotipo variante conductual de DFT.
Esta descripcion aporta nuevos casos de cada variante, apoyando la pa-
togenicidad de las mismas, y confirma que existen en nuestro medio.
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Objetivos: Estudiar los niveles plasmaticos de TDP-43 en vesiculas ex-
tracelulares (EV-TDP-43) y el volumen hipocampal (VH) como posibles
biomarcadores de la encefalopatia TDP-43 relacionada con la edad de
predominio limbico (LATE) y la esclerosis hipocampal (ES) asociada.

Material y métodos: Se estudiaron 56 pacientes con demencia de la
cohorte del Centro Alzheimer Reina Sofia que tenian disponibles datos
de autopsia post mortem y muestras de sangre y resonancia magnética
estructural (RM) obtenidas ante mortem. Los EV-TDP-43 se calcularon



