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Hoja informativa sobre la Enfermedad de Parkinson

La enfermedad de Parkinson es considerada como
multifactorial en la mayoria de las familias. Es probable que

la enfermedad de Parkinson esté causada por una
combinacién de factores genéticos y medioambientales. Se
han identificado varios genes como factores de riesgo para
la enfermedad de Parkinson, y es probable que haya ;
- O

muchos otros factores que son desconocidos. Esta hoja
(también llamado GBA), asi también como el riesgo para las \

informativa resume la informacion basica sobre el gen GBAI
personas y sus familiares. Si tiene un cambio genético
(variante) en el gen GBAl Yy le preocupa su riesgo de

desarrollar la enfermedad de Parkinson, puede ser util

hablar con un(a) consejero(a) genético(a). Estilo de

Vida
Variantes en el gen GBAI

Las personas con una o dos variantes en el gen GBAI tienen un riesgo mas alto de desarrollar la
enfermedad de Parkinson que la poblacidén general. El riesgo de desarrollar la enfermedad de
Parkinson aumenta con la edad y depende también de la variante y si la persona tiene una o dos
variantes. Sin embargo, muchas personas con una variante en el gen GBA1 no desarrollaran la
enfermedad de Parkinson; esto se conoce como la penetrancia incompleta. Es probable que, ademas
de una variante en el gen GBAI, se necesiten otros factores de riesgo para que una persona desarrolle
la enfermedad de Parkinson.

Las variantes en el gen GBAIl se heredan de una forma autosdémica

Q ® dominante (consulte la figura). Esto significa que una persona solo necesita
tener una variante en el gen GBAI para tener un riesgo mas alto de
desarrollar la enfermedad de Parkinson. Tanto hombres como mujeres
pueden pasar y heredar la variante. Las variantes en el gen GBAl se

heredan en la familia y por eso, cada hijo(a) de una persona con una
variante en el gen GBAI tiene un 50% de probabilidad (o 1 de cada 2) de

' g heredar la variante. Asimismo, los hijos(as) tienen un 50% de probabilidad
:l (01de cada 2) de NO heredar la variante del padre con la variante. Tener
: ,x" dos variantes en el gen GBAI, se asocia con un riesgo mas alto de tener la
enfermedad de Parkinson, y también con una condicién llamada
§ § §§ enfermedad de Gaucher (vea mas abajo para mas informacion).

® Q Las variantes en el gen GBAI1 son el factor genético mas comun que se ha
asociado con la enfermedad de Parkinson. Aproximadamente el 20% de la
gente con la enfermedad de Parkinson que tienen ascendencia judia
asquenazi (judia del Europa del Este) van a tener una variante en GBAL.
Hijo con EP Hija sin EP Mientras que aproximadamente el 7% de los pacientes con Parkinson sin
ascendencia judia, tendran una variante en el gen GBAI. Se han identificado mas de 300 variantes en
GBAI. Existe una variante de GBA]I muy comun llamada N370S que representa el 70% de todas las
variantes que se reportan en la poblacidn judia asquenazi.

INDIANA UNIVERSITY SCHOOL OF MEDICINE PD N exus.o rg

DEPARTMENT OF MEDICAL AND MOLECULAR GENETICS Péglna 1de 3


http://pdnexus.org/

@ PD Nexus Informacion sobre el gen GBAI

Hoja informativa sobre la Enfermedad de Parkinson

Recientemente se han descrito dos variantes Unicas de GBAI, T369M y E326K. Estas dos variantes se
consideran factores de susceptibilidad de la enfermedad de Parkinson, y se necesitan mas
investigaciones para entender mejor el impacto de estas variantes a el riesgo de Parkinson. Ambas
variantes son comunes en la poblacién general, y no parecen estar asociadas con la enfermedad de
Gaucher.

Enfermedad de Gaucher

Cuando una persona tiene dos variantes en el gen GBAI (una en cada copia del gene), tipicamente
tienen una condiciéon llamada Enfermedad de Gaucher. Los sintomas de la enfermedad de Gaucher
pueden incluir el agrandamiento del higado y del bazo, disminucién del nidmero de células de la
sangre, aparicién de moretones facilmente, dolor de los huesos o fracturas, y en algunos casos,
problemas neuroldgicos. Hay tres tipos de la enfermedad de Gaucher. El tipo 1 es el mas leve y el mas
comun, y puede partir en la infancia o la adultez. Hay tratamientos disponibles para la enfermedad de
Gaucher tipo 1, estos se llaman terapia de reemplazo enzimatico y pueden ayudar a reducir muchos
de los sintomas de la condicidn. Las personas con el tipo 2, 3 u otros tipos de la enfermedad de
Gaucher podrian tener sintomas mas severos.

La enfermedad de Gaucher se diagnostica midiendo la cantidad de la enzima beta-
glucocerebrosidasa mediante un analisis de sangre. Pruebas genéticas para los cambios genéticos en
GBAI1 pueden confirmar el diagnéstico de la enfermedad de Gaucher. Sin embargo, algunos tipos de
pruebas genéticas no identifican todos los cambios genéticos que causan la enfermedad de Gaucher.

La enfermedad de Gaucher es una condicién autosémica

O D
recesiva (ver Figura). Esto significa que normalmente una
persona con una variante en las dos copias del gen GBAT
tendra la enfermedad de Gaucher. Una persona con una

variante en una copia del gen GBAI se llama portador/a, y no

tendran la enfermedad de Gaucher, pero si tienen un riesgo

mas alto de tener la enfermedad de Parkinson (vea la - e
informacion de arriba). - T

Las personas con la enfermedad de Gaucher tipicamente :
heredan una variante de GBAT de su mamay una de su papa. §§ §§ §§ §§
D (D)

Los padres y los hijos/as de una persona con la enfermedad

@ @)
de Gaucher seran portadores de una variante en el gen GBAL.
Otros parientes también pueden ser portadores.

Se estima que aproximadamente 1 de cada 100 personas de Tendré EP Portadora  Portador No Portadora
la poblacién general y 1 de cada 18 personas con ascendencia

judia asquenazi son portadoras de una variante en el gen GBAI. Portadores de variantes de GBAI
normalmente no tienen un historial familiar de la enfermedad de Gaucher. El cribado de portadores
es una prueba genética que algunas personas deciden realizarse como parte del proceso de
planificacion familiar. A las personas que se someten al cribado de portadores a veces se les realiza un
cribado para detectar la enfermedad de Gaucher y pueden conocer su estado de portador del gen
GBAI1 como parte de este proceso.
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Oportunidades de Investigacion

Muchos estudios de investigacion estan interesados en reclutar a personas con variantes en el gen
GBAIl. Esto puede ser independientemente de si esa persona o alguien mas en su familia tiene
enfermedad de Parkinson. Algunos estudios tratan de comprender mejor las causas de la enfermedad
de Parkinson. Otros estudios se enfocan en el desarrollo de nuevos tratamientos. Se estan llevando a
cabo estudios clinicos con nuevos medicamentos para personas con la enfermedad de Parkinson y
variantes en el gen GBAL.

Varios proyectos de investigacién de la Indiana University School of Medicine incluyen pruebas
genéticas y consejeria genética para la enfermedad de Parkinson. Estos proyectos reclutan a
voluntarios con y sin la enfermedad de Parkinson. Para obtener mas informacién, péngase en
contacto con nuestro equipo en pdnexus@iu.edu o en el 888-830-6299.
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Para mayor informacion acerca de la genética e investigacion de
la enfermedad de Parkinson visite
pdnexus.org/individuals/spanish/spanish-overview.html
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