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Enfermedad de Lafora: utilidad de la biopsia de piel en enfermedades

neurodegenerativas

Dra. Leticia Munive Baez,* Dr. Rodolfo Rodriguez Jurado,** Dra. Matilde Ruiz Garcia™*

ifio de 13 afios de edad, evaluado en la

Consulta Externa de Pediatria por

dificultad para deambular y pérdida de

habilidades cognoscitivas. Fue enviado
al Servicio de Neurologia.

Producto del tercer embarazo con buena evolucion;
parto por cesdrea en la semana 35 de gestacion por
descontrol epiléptico de la madre. Se desconocen
Apgar, pesoy talla. Egresé al séptimo dia como recién
nacido sano. Originario del estado de Hidalgo, de
poblacién endogamica; comparten primer apellido
ambos padres; negaron consanguinidad. Dos
hermanos por linea materna de 18 y 25 afios, aparen-
temente sanos; dos herimanos de nueve y cuatro aios
por linea paterna aparentemente sanos. Madre
epiléptica de etiologiano definida; fallecié a los 43 afios
por neumonia. Tio materno con epilepsia ténico
clénica generalizada.

El paciente no tenia antecedentes de asfixia
perinatal. Tuvo retraso global del desarrollo, predomi-
nantemente motor: sostén cefdlico al octavo mes;
sedestacion al afio; deambulacién a los tres afos;
bisilabos al afio; formé frases a los cuatro afios;
concluyé el segundo grado de primaria a los diez afios.

Inicié su padecimiento a los nueve afios con
irritabilidad. A los diez afios tenia debilidad de las
extremidades inferiores que dificultaba la deambu-
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lacion. A los 11 afios aparecié debilidad de las
extremidades superiores, temblor de intencién,
marcha con base amplia de sustentacién, movimientos
mioclénicos y lenguaje lento; en los tltimos meses
perdié las habilidades para leer y sumar; disminuy6
su margen de atencién.

Exploracién fisica. Microcefalia (PC < porcentil 3);
orientado en tiempo, espacio y persona; marcha con
apoyo, inestable, con multiples caidas por polimio-
clonias. Agudeza visual 20/20 bilateral, apraxia ocular,
fondo de ojo normal; fuerza 4/5 generalizada,
hiperreflexia ++++, clonus agotable; Babinski bilateral;
espasticidad ++; ataxia troncal, dismetria disdiado-
cocinesia; Romberg y temblor de intencién positivos;
chupeteo, blisqueda y margenes de atencién
disminuidos.

Un electroencefalograma y un videoelectroencefa-
lograma mostraron alteracién corticosubcortical
generalizada y actividad paroxistica caracterizada por
puntas, ondas agudas y complejos punta-onda de
focos independientes de predominio frontal bilateral
y occipital izquierdo. Los estudios de neuroimagen
mostraron atrofia corticosubcortical (Figura 1).

Se diagnosticé un sindrome demencial con afeccion
de la sustancia gris y epilepsia mioclénica progresiva.
Un frotis de sangre periférica para buscar linfocitos
vacuolados, fue negativo. Por sospecha de lipofucsinosis
vs enfermedad de Lafora, se realiz6 biopsia de piel de la
region palmar que no fue concluyente; se tomé una nueva
biopsia de piel de la regién axilar que fue normal.

Evolucién

El deterioro neuroldgico del paciente fue progresivo;
tuvo alteracién en la mecanica de la deglucién,
incapacidad de sedestacién, cuadriparesia espastica
con hiperreflexia generalizada ++++, lenguaje
incomprensible; mantenia contacto visual; epilepsia
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medidas generales para mejorar la calidad de vida.
La supervivencia es de diez afios en promedio a partir
del inicio de la sintomatologfa.

INFORME HISTOPATOLOGICO

La primera biopsia de la piel de la palma fue
insuficiente para el diagnéstico; se sugirié una biopsia
de piel de la axila por ser un sitio més adecuadoy por
su mayor componente de glandulas ecrinas *.

En la biopsia axilar las preparaciones histologicas
mostraron glandulas ecrinas con material granular
positivo para la tinciéon de PAS, diastasa resistente.
Dicho material en forma de cuerpos esféricos

Figura 2. Cuerpo de Lafora. PAS positivo/diastasa resistente, en
el citopalsma de una célula epitelial de glandula ecrina (tincion

PAS digerida con diastas 40x).

Figura 3. Material granular PAS positivo de menor tamafio con
cuerpos de Lafora positivos con Azul Alciano; se observa un halo
claro en derredor en glandulas ecrinas (tincion de Azul Alciano

contrastada con PAS 40x).

irregulares en el citoplasma de las células epiteliales,
exhiben un halo claro en derredor y se tifien levemente
con la tincién de Azul Alciano (Figuras 2, 3). El estudio
de microscopia electrénica mostré que dichos cuerpos
intracitoplasmicos miden de 3 a 10 micrémetros de
diametro; cuerpos de Lafora caracteristicos (Figuras 4

y 5).

Figura 4. Estructura ovoide electrodensa (cuerpo de Lafora, aste-
risco) en el citoplasma de una célula epitelial de glandula ecrina
(Acetato de uranilo 3000x).

Figura 5. Acercamiento de cuerpo de Lafora. No hay una mem-
brana bien definida y es notable el caracter filamentoso de los
poliglucosanos (Acetato de uranilo 20,000x).
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A mayor aumento son granulares (similares a
glucogeno) y filamentosos; no rodeados por una
membrana. Se observaron otros organelos sin altera-
ciones como mitocondrias y algunos mielonosomas en
las células epiteliales ecrinas; en algunos se
encontraron vesiculas pinociticas.

El trastorno metabélico en la enfermedad de Lafora
provoca almacenamiento de dichos poliglucosanos en
tejidos de cerebro, piel, higado y muisculo ?, por lo que
el diagnéstico se puede hacer con una biopsia de uno
de estos tejidos.

El almacenamiento inadecuado de poliglucosanos
en dichos compartimientos neuronales alcanza su
acmé en la adolescencia y explica la epilepsia en estos
pacientes.
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