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Resumen

Objetivos. Analizar de manera retrospectiva la evolucion clinica de tres pacientes diagnosticados de
enfermedad de Lafora en unamisma familiaen el &rea de salud de Toledo.

Material y métodos: Se revisaron retrospectivamente las historias clinicas de tres hermanos diagnosticados de
enfermedad de Lafora pertenecientes al area de salud de Toledo. Se recogi6 edad del paciente, edad de
comienzo de la enfermedad, sintomas de inicio, todos |os sintomas posteriores alo largo de la enfermedad, y
edad de fallecimiento. Se recogieron también los resultados de las pruebas complementarias méas relevantes
realizadas.

Resultados: Se presentan tres hermanos de unafamilia de 4 hijos con consanguinidad de los padres, tres de
ellos afectados por la enfermedad y un cuarto sano; este Ultimo gemelo del tercer hermano enfermo. El
diagndstico se hizo en la segunda hermana a los 14 afios de edad, aunque habia presentado crisis epilépticas
desde los 5. La hermana mayor fue diagnosticada alos 17 afios, un afio después de ser diagnosticada su
hermana pequefia, cuando ya llevaba 4 afios con sintomatologia. EI hermano pequefio fue diagnosticado alos
15 afios, en e momento en el que comenzoé con mioclonias. El sintoma de comienzo fue diferente en lostres
hermanos. La hermana mayor comenzd con alteraciones visuales y trastorno de la conductay no se hizo €
diagndstico hasta cuatro afios después cuando comenzo con crisis mioclonicas. La segunda hermana comenzo
con crisis tonico-clonicas refractarias al tratamiento con algun episodio de status epil éptico, dificultades
escolares y alteraciones visuales. Posteriormente desarroll6 crisis mioclonicas refractarias a tratamiento
hasta su fallecimiento. En los ultimos afios desarrol|6 un sindrome de disfuncion autonémica con
fluctuaciones de latensién arterial y crisis de sudoracion, y cambios en €l ritmo cardiaco. El tercer hermano
comenzd con crisis mioclonicas. La segunda hermana, que fue la de mayor supervivencia, ingresd 42 veces
en |los ultimos doce afios de vida. La hermana mayor fallecié alos 21 afios de edad, 4 afios después de su
diagndstico. La segunda hermanafallecio alos 33 afios, 19 afios después del diagndstico y 28 afios después
del inicio de los sintomas. El tercer hermano fallecié alos 21 afos, 6 afios después del diagndstico. En la
hermana mayor y el hermano pequefio tuvieron como complicaciones principales las crisis epilépticas
refractarias y en la segunda hermana, con una supervivencia prolongada, ademas de las crisis epil épticas
refractarias presentd multiples infecciones respiratorias, lamayoria de ellas por broncoaspiracion.

Discusion: Laenfermedad de Lafora es uno de los sindromes de epilepsia mioclonica progresiva, con
herencia autosdmica recesivay aparicion en la adolescencia e infanciatardia. Presenta una clinica que se
caracteriza por la aparicién de epilepsia, miocloniasy demencia. El curso de la enfermedad consiste en un
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empeoramiento progresivo y un deterioro inexorable en las funciones mentales y otras funciones
neurol 6gicas que finalizan en lademenciay la muerte en unos 10 afios desde su inicio.

Conclusiones. A pesar de tratarse de una enfermedad autosdémica recesiva en la familia que presentamos el
75% de | os hijos padecieron la enfermedad. La edad de fallecimiento y los sintomas clinicos son los
habituales de la enfermedad excepto en la segunda hermana con un intervalo muy prolongado desde €l inicio
de los sintomas hasta su diagndstico y una supervivenciamuy por encima de lo esperado parala enfermedad.
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