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Resumen

Objetivos: Definir la relacion entre las repeticiones CAG del gen HTT y el riesgo de tauopatias, su
influencia en el fenotipo clinico y neuropatoldgico, y el potencial de la tincién de poliglutamina como
método de cribado neuropatoldgico.

Material y métodos: Genotipamos las repeticiones CAG del gen HTT y las isoformas APOE-¢ en 588
pacientes con tauopatias confirmadas (34 con degeneracién corticobasal (DCB), 98 con paralisis
supracraneal progresiva (PSP), 456 con enfermedad de Alzheimer (EA)) y un grupo control de 1070
pacientes, incluyendo 44 controles neuropatoldgicos.

Resultados: Se encontraron diferencias significativas en las expansiones patoldgicas de HTT en
DCB (2,7%) y PSP (3,2%) frente a los controles (0,2%). En EA, el tamafio de las repeticiones CAG del
gen HTT aumento significativamente en comparacién con el grupo control, influenciado por la
isoforma APOE-g4. Las evaluaciones post mortem mostraron patologia tauopatica con agregados de
poliglutamina 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 neurodegenerativas, indicando posibles vias comunes. Estos hallazgos
apoyan el cribado genético o histoldgico de las expansiones de HTT en tauopatias. Agradecimientos:
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