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Titulo del Trabajo:

Estudio del microsatélite Rep-1 del gen alfa sinucleina en pacientes con la enfermedad de Parkinson
idiopética.

Titulodel Trabajo en Inglés:

Study of the Rep-1 microsatellite of the alpha-synuclein gene in patients with idiopathic Parkinson's
disease.

Area de Investigacion:
investigacion
I ntroduccion:

La enfermedad de Parkinson (EP) es un padecimiento neurodegenerativo, altamente incapacitante que
se manifesta clinicamente por los sintomas motores como temblor en reposo, bradicinesia, rigidez
muscular e inestabilidad postural, pero cuando es diagnosticada la EP, en el cerebro del paciente ya se
han degenerado mas del 70% de las neuronas dopaminérgicas. Por lo tanto, es importante la bisqueda
de un biomarcador confiable para el diagnéstico y crucia paralaevolucion del padecimiento. En el gen
de la dfa sinucleina (a-Syn), se ha identificado un dinucleotido de tipo microsatelite denominado
Rep-1 que podria ser utilizado como un biomarcador de riesgo en la EP.

Objetivo:

Evaluar las variantes del microsatélite Rep-1 del gen a-Syn en pacientes con la EP idiopética.

M etodologia:

Se realizé un estudio de casos y controles, donde se reclutaron 15 pacientes con EP en € servicio de
neurologiay 15 controles sin la enfermedad que fueron voluntarios de la consulta externa del Instituto
Nacional de Rehabilitaciéon LGII. Posteriormente se les tomé una muestra de sangre periférica para la
extraccion de ADN gendmico. Para el andlisis de la longitud de los fragmentos repetidos Rep-1 se
utilizo6 la reaccion en cadena de la polimerasa (PCR), |a genotipificacion de los repetidos dinucledtidos
se realizé en un secuenciador de ADN ABI PRISM 3500xL, usando estandares GeneScan FAM 500.
Los datos se analizaron con € paguete estadistico SPSS V23 para Windows. Se realiz6 estadistica
descriptiva mediante pruebas de tendencia central, y se reviso la posible asociacion utilizando la prueba
de X2 y t de Student. Ademas, se calculé la probabilidad de riesgo debido al reducido nimero de
pacientes.

Resultados:

Se analizaron 30 pacientes; 15 pacientes con diagnostico de la EP y 15 controles. El promedio de edad
en los pacientes con EP idiopética fue de 65 + 6.4 afios, y de 61+ 6.1 afios en los controles sanos. Por
otra parte, en cuanto a género, hubo 5 (33.3%) hombres y 10 (66.7%) mujeres en ambos grupos, sin
encontrar diferencias estadisticamente significativas. El andlisis de los fragmentos mostr6 que el aelo
Rep-1 de 265 pb fue & aelo mas frecuente en ambos grupos (63.3%), seguido por la variante Rep-1 de
267 pb con una frecuencia del 20.0% en los pacientes y un 23.3% en los controles. Se formaron tres
grupos de variantes aélicas; aelo corto (246, 248, y 257 pb), aelo intermedio (265 pb) y ae€lo largo
(266, 270 pb). Donde se pudo observar una mayor significancia de los alelos més largos con los



pacientes con EP con una probabilidad de riesgo 1.37 y unap = 0.09.

Conclusiones:

Laidentificacion del microsatélite Rep-1 del gen a-Syn estd mostrando una tendencia de los alelos de
mayor tamafio (>265 pb) como un factor de riesgo para presentar la EP idiopética.



