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Area de Investigacion:

MEDICA Y PARAMEDICA

I ntroduccion:

La enfermedad de Huntington es la enfermedad neurodegenerativa monogénica mas comin en paises
occidentales. Es producida por la expansion del repetido CAG >36 que genera ganancia de funcion en
la proteina huntingtinay conlleva alaformacidn de tractos de poliglutamina muy largos. El gen RERE
(dipéptidos repetidos de arginina-acido glutamico) interacciona con tractos de poliglutamina producto
de la expansion de repetidos CAG de atrofina 1, contribuyendo ala formacion de agregados proteinicos

Objetivo:
Anadlizar la expresion del gen RERE en leucocitos derivados de pacientes con Enfermedad de
Huntington

M etodologia:

Seincluyeron 19 pacientes con laenfermedad y 19 controles sanos pareados por edad y sexo. Serealizd
extraccion y purificacion de RNA, con cuantificacion de la expresién mediante PCR por tiempo real
(RT-gPCR).

Resultados:

Los resultados de este proyecto de investigacion mostraron una expresion diferencial estadisticamente
significativa en los niveles del gen RERE entre los pacientes con enfermedad de Huntington e
individuos neurol 6gicamente sanos, con una expresion aumentada en individuos con la enfermedad.

Conclusiones:
Hasta la fecha desconocemos de qué manera la sobreexpresion de RERE esta involucrada en los

mecanismos patogénicos de la enfermedad de Huntington. Es necesario conducir estudios adicionales
paradilucidar €l papel de RERE en lafisiopatologia de la enfermedad de Huntington.



