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RESUMEN 

 

Antecedentes: el conocimiento actual con respecto a las características del citoma 

en la ataxia espinocerebelosa tipo 2 es limitado. Sin embargo, otras patologías 

causadas por expansiones de CAG se han asociado con marcadores morfológicos 

de daño al ADN, que sugiere un vínculo entre estas mutaciones y procesos de 

inestabilidad genética. Objetivos: evaluar si ciertos marcadores de inestabilidad 

genética, citotoxicidad y muerte celular se asocian con el proceso patológico de la 

ataxia espinocerebelosa tipo 2. Métodos: se realizó un estudio de caso control con 

24 individuos afectados y 25 controles, pareados por sexo y edad; se aplicó un test 

sobre células exfoliadas de la mucosa oral para determinar la frecuencia de células 

con micronúcleos, cariolisis, picnosis, binucleación  y con cromatina condensada. 

Resultados: se identificó un incremento significativo de células con micronúcleos en 

individuos afectados por la ataxia espinocerebelosa tipo 2  (p<0,001); el incremento 

fue de 44,5% en relación con los controles. La frecuencia de células binucleadas,  

cariolíticas, picnóticas y con cromatina condensada no estuvo asociada a la ataxia 

espinocerebelosa tipo 2. Conclusiones: ninguno de los marcadores de citotoxicidad 

(binucleación), muerte celular (cromatina condensada, cariolisis y picnosis), ni 

micronúcleos, mostraron  asociación significativa con el número de repeticiones de 

CAG en el alelo ATXN2 expandido o con marcadores clínicos; excepto las células 

BN, que mostraron una asociación significativa con la duración de la enfermedad 

(r=0,46; p=0,027). Se identificó una asociación entre la ataxia espinocerebelosa tipo 

2 y micronúcleos, que indica la ocurrencia de procesos de inestabilidad genética 

como componente del proceso patológico de esta enfermedad. 
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ABSTRACT 

 

Backgrounds: pathogenic CAG expansions are associated with Spinocerebellar 

ataxia type 2 (SCA2). Little is known about the behavior of the cytome in SCA2. In 

polyQ pathologies has been found morphological markers of nuclear damage which 

suggest an association between pathological CAG tracts and genetic instabilities. 

Objectives: the aim was to evaluate whether genome instability, citotoxicity and cell 

death markers are associated to the SCA2 pathological process. Methods: In a 

case-control setting that included 24 affected individuals and 25 age and sex 

matched controls, a test for micronuclei, binucleated, condensed chromatin, pyknotic 

and karyolitic cells was applied in exfoliated oral cells. Results: There was a highly 

significant increase of cells with MNs in SCA2 affected individuals (p<0.001); the 

increment was 44.5% related to controls. The frequencies of binucleated, karyolytic, 

pyknotic and condensed chromatin cells were no associated to SCA2. Conclusions: 

None of the studied cell proliferation or cell death markers, neither micronuclei, 

showed significant associations with the CAG repeat number at ATXN2 expanded 

alleles or clinical markers, with the only exception for binucleated cells that showed a 

significant association with disease duration (r=0.46; p=0.027). It was revealed an 

association between SCA2 and micronuclei unveiling the occurrence of genome 

instability as a component of the pathological process. 
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