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Cuerpos de inclusion en las fibras
miocardicas de un paciente con epilepsia

Marta Mayorga Fernandez

Figura 1. Panordmica de una seccion del miocardio H&E.
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HISTORIA CLINICA:

UJER de 20 afios, con crisis epilépticas.

Fallece por broncoaspiracién. La seccién
histolégica corresponde a corazén macroscopica-
mente normal.

DIAGNOSTICO Y COMENTARIOS

- Enfermedad de Lafora

La paciente tenia una Enfermedad de Lafora
(Epilepsia mioclénica familiar) diagndsticada des-
de los 14 afios con presencia de cuerpos de Lafora
en el corazén y en el cerebro.
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Figura 3. Tincién con PAS-diastasa

La causa de muerte constatada en la autopsia
fue una broconeumonia aguda bilateral con com-
ponente de brocoaspiracién y bronquiolitis obli-
terante. También se observé una microangiopatia
tromboética renal y una hemorragia de las glan-
dulas suprarrenales. Otros hallazgos fueron una
cistitis hemorrédgica polipoide y escaras en gluteos.
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El diagnéstico diferencial hay que hacerlo co-
mo se indicé en los diversos comentarios con:
degeneracion basoéfila del miocardio, infecciones
y lesiones por drogas.

La Enfermedad de Lafora es una forma de
epilepsia mioclénica progresiva que se presenta
principalmente en los paises del sur de Europa.
Su incidencia es muy escasa. La enfermedad fue
descrita en 1911 por el neurélogo espafiol Dr.
Gonzalo Rodriguez Lafora. No presenta predilec-
cién por ninglin sexo. Comienza al final de la
infancia o la adolescencia, entre los 6 y 20 afios.
Esta caracterizada por el deterioro progresivo del
sistema nervioso, demencia y crisis epilépticas que
se asocian a crisis mioclénicas.

Es una enfermedad cuya anomalia responsable
se sitda en un gen que dirige la sintesis de una
proteina perteneciente a la familia de las llamadas
fosfatasas descubierto en el afio 1995. Se hereda
como un rasgo genético autosdmico recesivo. El
defecto genético se ha localizado en el brazo largo
del cromosoma 6 (6g23-25) y que estd presente en
cerca del 80 % de las familias afectadas. Se sugiere
que existe al menos un segundo gen implicado
en la enfermedad habiéndose identificado otra
mutacién en el gen EPM2A [1]-[3]

El rasgo caracteristico de la enfermedad es la
presencia de los llamados cuerpos de Lafora. Los
cuerpos de poliglucosan se encuentran en diversas
entidades patoldgicas e incluso en condiciones
normales. Su hallazgo en biopsias, cerebrales de
pacientes con epilepsia mioclénica progresiva es
diagnéstico de enfermedad de Lafora, siendo tam-
bién encontrados en higado, musculo esquelético,
musculo cardiaco y piel.

El diagnéstico se realiza basdndose en los ha-
llazgos clinicos, se confirma mediante la practica
de una biopsia de piel [4], [S] y el estudio gené-
tico. La biopsia muestra cuerpos de inclusién in-
tracelulares de poliglucosanos, sustancia parecida
al glucégeno y positiva a la tincién de Pas.

Se observan cuerpos de inclusién Pas + y Pas
diastasa resistentes. Se han descrito dos tipos de
cuerpos de inclusién: unos mas homogéneos, sepa-
rados del resto del contenido por una fina cépsula.
Otros son concéntricos, muy tefiidos en el centro
y rodeado de un anillo palido. El tamafio es de 1 a
30 micras de didmetro. La microscopia electrénica
muestra filamentos, grdnulos y vacuolas formando

las inclusiones [5].

Los cuerpos de poliglucosano que se pueden
encontrar en cerebro, pueden ser: cuerpos de La-
fora, cuerpos amilaceos y cuerpos de Bielchowsky.
Todos ellos similares bioquimicamente [6], [7].

El diagnéstico diferencial ha de hacerse con
la degeneracién basdfila del miocardio, muy pa-
recida a los cuerpos amildceos y a los cuerpos
de Lafora [8]. Esta sustancia es probablemente
una glicoproteina y se acumula por trastornos
metabdlicos [9]. Se observan lesiones parecidas en
pacientes tratados con adriamicina [10]. También
es necesario descartar infecciones por diversos
organismos, como toxoplasmosis y leishmanias.
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