
La enfermedad de Alzheimer (EA) es la principal causa de discapacidad en personas mayores. Es el tipo de demencia más común, con
una prevalencia que se incrementa de forma exponencial a partir de los 65 años. El objetivo de este estudio es la creación de una
herramienta bioinformática para la detección precoz de la EA, que permita simplificar su diagnóstico y posibilite una intervención
terapéutica temprana, combinando el estudio del genoma y la actividad cerebral. Con ello, se pretende incrementar el periodo de
autonomía funcional de las personas que pueden llegar a padecer la enfermedad, que se beneficiarán de esta nueva metodología de
ayuda a su diagnóstico precoz, y a su vez, dotará de una nueva herramienta a los profesionales para identificar el avance y la clasificación
de los pacientes en los diferentes estadios que caracterizan la EA.

Prevalencia superior en mujeres, cerca de un 70%.

Primeros síntomas de la EA se presentan entre 3 y 4 años antes de su diagnóstico, importancia de un diagnóstico precoz.

Comorbilidad elevada con HTA y depresión, aumento significativo de la incidencia de trastornos depresivos conforme aumenta el grado de
demencia.

Antecedentes familiares de un 20% en los grupos de pacientes.

Valores inferiores de irregularidad y frecuencia media de la señal de EEG según avanza el deterioro cognitivo en los grupos de DCL y EA.

Cambios estadísticamente significativos en la irregularidad de la señal (Entropía muestral) entre el grupo control y el grupo de DCL.

Diferencias estadísticamente significativas en frecuencia mediana (FM) entre los diferentes estadios de EA.

Significancia nominal para variantes genéticas previamente asociadas con EA o en vías moleculares relevantes para la enfermedad.

El análisis de correlación de datos genéticos y de actividad cerebral entre los pacientes de EA y los controles (en proceso), puede mejorar los
métodos de intervención terapéutica, aunque para lograr un mejor diagnóstico se analizan variantes genéticas asociadas al EA independientes de
la actividad cerebral de estos pacientes.
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Procedimientos

Aplicación del Test de cribado 
Mini Mental State Examination 

(MMSE)(Folstein, 1975) 
para la inclusión en un grupo de estudio y 

recogida de datos socio-médicos 

Recogida de muestras de mucosa bucal 

para la extracción del ADN 
Análisis responsabilidad del IPATIMUP

Registro electroencefalográfico (EEG) en reposo durante 5 min.
Análisis responsabilidad del GIB-UVA

AVANCES EN EL DIAGNÓSTICO TEMPRANO DE LA ENFERMEDAD DE ALZHEIMER MEDIANTE LA 
CORRELACIÓN ENTRE EL GENOMA Y LA ACTIVIDAD CEREBRAL

Web del proyecto:  http://www.gib.tel.uva.es/ad-eegwa/
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Intervalo temporal superior a 3
años entre los primeros síntomas
y el diagnóstico en DCL y EA.

Entropía Muestral (SampEn) Irregularidad de
la señal. Valores más bajos a medida que la
severidad de la EA aumenta.

Frecuencia mediana (FM) Frecuencia a partir del
cual se acumula la mitad del área que representa el
espectro del EEG. Desciende a medida que aumenta
el grado de severidad de la EA.
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Algunos resultados de EEG
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Algunos resultados genéticos

Significancia nominal para las variantes genéticas:
rs3773341 (p=6.98e-06, dentro de MKRN2, involucrado en la
neurogénesis)
rs2046210 (p=6.5e-06, cerca del receptor de estrógeno ESR1),
rs13089351 (p=7.14e-05, situado en lncRNA, correlacionado
con un miembro de la familia de genes L1 de moléculas de
adhesión de células neurales) y
rs10943676 (p=1.42e-05, cerca de ELOVL4, una enlonasa
responsable de la biosíntesis de ácidos grasos en el cerebro y
otros tejidos)


