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Lafora, una forma
rara de epilepsia

Afecta a los adolescentes y la
mayoria no alcanza los 25 anos

RAFAEL P. YBARRA
Madrid
Sélo hay unos 15 casos en Espana,
pero acumula el sufrimiento de
miles porque la enfermedad de
Lafora aparece en la adolescencia
v quienes la sufren no suelen al-
canzar los 25 afios. No presenta
sintomas previos y no tiene trata-
miento. Se¢ manifiesta en forma
de crisis epilépticas y avanza ha-
cia mioclonias, es decir, sacudi-
das involuntarias de los brazos y
piernas. El neurélogo Gonzalo Ro-
driguez Lafora, discipulo de Ra-
maén y Cajal, la describié en 1911.
Estd causada por una degenera-
cion del sistema nervioso que con-
duce a un estado de discapacidad
total. “Después de unos primeros
afios normales, a partir de los 14
afios aparecen crisis epilépticas
de varios tipos, como vision de lu-
ces o estrellas, ausencias, etcéte-
ra, al que sigue un rapido deterio-
ro neurologico”, explica José Ma-
ria Serratosa, de la Fundacion Ji-
ménez Diaz, de Madrid.

Angel Mereno, presidente de
la Asociacion Lafora Espana, ha
tenido tres hijos afectados. Marta,
de casi 30 afios, constituye un ca-
so excepcional porgue la mayoria

de los pacientes suele morir a los
5 0 10 afos del diagnéstico. “El
caso de Marta es muy particular:
la enfermedad ha evolucionado,
pero parece que ha detenido su
curso”, explica Serratosa. Marta
tiene la misma mutacion genética
que sus dos hermanos, pero ellos
tuvieron una evolucién peor.

El grupo de Serratosa lleva
afios investigando esta rara enfer-
medad y recientemente ha descri-
to, por vez primera, una manifes-
tacién clinica diferente. Se trata
de un nifio que debutd con una
disfuncién hepética. En un traba-
jo publicado en Neurology, Serra-
tosa sugiere que las diferencias fe-
notipicas condicionan la expre-
sion clinica de la enfermedad fue-
ra del sistema nervioso central.

La contribucion cientifica es-
paiiola al conocimiento de la en-
fermedad ha sido decisivo. Aparte
de su descripeidn inicial, en 1999
Rodriguez Cordoba y José Maria
Serratosa identificaron el primer
gen responsable, el laforina, Aho-
ra se sabe que hay dos directa-
mente implicados y un tercero en
estudio. Puesto que la curacion
parece lejana y se trata de una
patologia hereditaria de caracter
recesivo, evitar que se transmita

La madre de Marta, Consuelo, junto a su hija enferma de Lafora. [ pauLs viLLag

Es posible evitar
la enfermedad
mediante consejo
geneético

es uno de los objetivos de la Aso-
ciacion Lafora. “Para que aparez-
ca la enfermedad debe haber dos
copias del gen alterado. Cuando
los dos padres son portadores del
gen, la probabilidad de que cada
uno de sus hijos desarrolle la en-

fermedad es del 25%, aungue hay
familias con todos los hijos afecta-
dos”, explica Angel Moreno. Pues-
to que se conocen los dos genes
cuya mutacién desencadenala do-
ler.cia, es posible la identificacion
precoz de las personas que los tie-
nen alterados.

El rasgo caracteristico de la do-
lencia es la presencia de los llama-
dos cuerpos de Lafora en el cere-
bro, corazon, misculo, higado, re-
tina y piel. “El diagnéstico se reali-
za basdndose en los hallazgos cli-
nicos; se confirma mediante una
biopsia de piel y un estudio genéti-

co”, explica Serratosa. “Desgracia-
damente, tenemos los mismos tra-
tamientos paliativos que hace 30
afios”, dice Angel Moreno. “Son
terapias antiepilépticas”, concre-
ta Serratosa, “que tratan los sinto-
mas, pero no la enfermedad”. Mo-
reno esti satisfecho de los recur-
sos que se dedican a la investiga-
cién y destaca los esfuerzos de la
Junta de Castilla y Ledn y del Fon-
do de Investigaciones Sanitarias
(FIS). Su objetivo es ahora dar a
conocer la patologia, localizar a
las familias afectadas y potenciar
la investigacion.
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