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Fundamentos: Estudios previos han puesto de manifiesto una asociacion clinica entre la enferme-
dad de Parkinson (EP) y la presencia de mutaciones en el gen que codifica para la glucocerebrosida-
sa, responsable de la enfermedad de Gaucher (EG).

Objetivos: El objetivo de este estudio de casos y controles fue conocer la frecuencia de mutacio-
nes en el gen GBA en una cohorte de pacientes diagnosticados de EP y un grupo control de sujetos
aparentemente sanos.

Métodos: El estudio incluyé un total de 112 pacientes diagnosticados de EP y 109 sujetos como
grupo control, de edad y sexo similar al de los pacientes. Se realizé la secuenciacion completa del
promotor, los exones y las uniones intrén/exén del gen GBA para cada uno de los participantes
del estudio.

Resultados: Se encontraron mutaciones en el gen GBA en 7 de los 112 (6,3%) pacientes diag-
nosticados de EP (2 heterocigotos para L444P, 1 heterocigoto para E326K, y 4 heterocigotos para
T369M), mientras que solamente 4 entre los 109 (3,7%) sujetos control eran portadores de muta-
ciones en el gen GBA (2 heterocigotos para N370S y 2 heterocigotos para T369M). La frecuencia
de mutaciones en el gen GBA en los pacientes con EP fue mayor que la encontrada entre los sujetos
control. Por lo tanto, los pacientes con EP presentaban un mayor riesgo de ser portadores de EG
que los sujetos control (odds ratio: 1,72; 95% CI: 0,51-5,77; p=0,567). Ademads, los pacientes con EP
portadores de mutaciones en el gen GBA tuvieron un comienzo mas precoz de la enfermedad que
los pacientes no portadores (edad de inicio: 52,6+12,77 afios vs. 60,2+10,20 afios; p=0,065). En el
presente estudio, se compararon las caracteristicas clinicas de los pacientes con EP portadores de
mutaciones en el gen GBA (n =7) y de los pacientes no portadores. La mayoria de las manifesta-
ciones clinicas observadas no difirieron entre portadores y no portadores.

Conclusiones: Este estudio sugiere que el gen GBA es un gen de susceptibilidad genética para
el desarrollo de EP y las mutaciones en este gen estan asociadas con un comienzo precoz de la
enfermedad en esta cohorte de pacientes.



