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INTRODUCCION

La Ataxia Espinocerebelosa tipo 2 (SCA2) es la segunda entre las ataxias
espinocerebelosas con mayor prevalencia a nivel mundial, y alcanza la mas
elevada tasa de prevalencia a nivel mundial en la provincia Holguin: 40,18
cada 10° habitantes. Es causada por la expansion de una secuencia
repetitiva de CAG ubicada en el primer exon del gen ATXN2, y por tanto
pertenece al grupo de enfermedades poliglutaminicas.

La ataxina-2, producto de la expresion del gen ATXN2, es una proteina con
un amplio patrén de expresion en el organismo, que se ha vinculado a la
regulacion del procesamiento global de ARN, a los procesos de traduccion
a nivel de ribosomas, a la respuesta al estrés celular, a la re-organizacion
del citoesqueleto, a la transcripcién nuclear y a rutas de sefializacion
intracelulares ligadas al trofismo.

En particular, se han establecido asociaciones entre distintos factores
vinculados al metabolismo del folato vy varias enfermedades
neurodegenerativas, entre las que se encuentran la enfermedad de
Alzheimer, de Parkinson y Esclerosis Lateral Amiotrofica.

Dada la importancia de la MTHFR en el metabolismo de compuestos de un
carbono derivados del folato y su relevancia en el contexto de
enfermedades neurodegenerativas, épolimorfismos funcionales en el gen
MTHFR se asociaran a la gravedad de la SCA2?

Objetivo:
Evaluar la asociaciéon de los polimorfismos C677T y A1298C en el gen
MTHFR con la gravedad clinica neuroldgica en la SCA2.

METODO

Disefio del estudio wsp + serealizd un estudio analitico de casos-controles.
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CONCLUSIONES

El polimorfismo MTHFR A1298C modifica la latencia sacadica en pacientes
con Ataxia Espinocerebelosa tipo 2, aunque no modifica el riesgo genético,
la edad de inicio o la velocidad sacadica maxima. Estos resultados sugieren
que el metabolismo de compuestos de un carbono derivados del folato
podria ser de importancia fisiopatoldgica en la SCA2.

RESULTADOS

+ Seobtuvieron las frecuencias alélicas y genotipicas paralos SNPs C677Ty A1298C.
+ Heterocigosidad estimada: C677T (0,4511), A1298C (0,4652).
+ Contenido Informativo de los Polimorfismos: C677T (0,3493), A1298C (0,3570).
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v No'se obtuvieron diferendas estadisticamente significativas entre pacientes y con
troles para las frecuencias alelicas y genotipicas e los SNPs CB77Ty A198C,
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Valoresp diode la latenciasacadica segiin el genotipo para el SNP A1298C.
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* La presencia de al menos un alelo "C" -genotipos "AC" o "CC"- impli
cé una prolongadién media de la latencia sacadica de 61,67 miliseg
undos.

+ La presencia de dos alelos "C" implicd una prolongadon media de |
alatencia sacadica de 79,46 milisegundos.



