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(QUE ES LA LIPOFUSCINOSIS CEROI-
DEA (LFC)?

Es un grupo de enfermedades neurodegene-
rativas de herencia autosémica recesiva. Se
caracterizan por la acumulacion intra y extra-
cerebral de un material llamado lipofuscina.
Se trata de un grupo heterogéneo de enfer-
medades, con distintos genes implicados y
expresividad clinica variada. Se distinguen
formas segun la edad de aparicion (desde
la forma infantil precoz hasta la forma del
adulto...), clinica, examenes complementa-
rios, proteina andmala y genes implicados.
La distribucion de estas enfermedades es
universal aungue con una frecuencia baja,
comprendida entre 1/50.000 y 1/100.000.

¢QUE ES LA LIPOFUSCINA?

Es un pigmento autofluorescente (de color
amarillo pardo) formado por material graso
(lipidico) y proteinas, que se acumula for-
mando inclusiones en cerebro, piel, conjunti-
va y apéndice (intestino), que son claramente
visibles al microscopio.

¢POR QUE SE ACUMULA LA LIPOFUS-
CINA?

Parece que el mecanismo por el que se acu-
mula la lipofuscina es una alteracion en los
lisosomas. El lisosoma es una organela (com-
partimento) que existe en todas las células de
nuestro organismo.

En particular, en la LFC, se afecta el metabo-
lismo lisosomal de los acidos grasos no sa-
turados y de otras moléculas complejas. Se
han implicado en la LFC a diferentes protei-
nas que participan en ese metabolismo y que
pueden tener diferentes
localizaciones en el liso-
soma. La deficiencia de
cada una de esas pro-
teinas puede dar lugar a
LFC y heredarse como
un error metabdlico.

¢ QUE SIGNIFICA UN ERROR METABO-
LICO?

Cuando existe una alteracion (error) en el
metabolismo (conjunto de reacciones enzi-
maticas que permiten la vida), algun proce-
so metabdlico no se produce con la debida
eficacia y esto puede causar la deficiencia o
la acumulacion de algun compuesto. En el
caso de la LFG, las alteraciones metabdli-
cas especificas que ocurren no se conocen
con precision, aunque estas alteraciones
dan lugar a una enfermedad grave en el
nino afecto.

¢(POR QUE DECIMOS QUE ESTE
ERROR ES CONGENITO?

Decimos que este error es congeénito, porque
nacemos con €él, ya que es hereditario. Cada
una de las reacciones del metabolismo que
van a dar lugar a los compuestos que for-
man nuestro cuerpo esta determinada gené-
ticamente (codificada). Todos heredamos de
nuestros padres la informacion correcta o al-
terada que determina que se realice cada uno
de estos procesos del metabolismo. Si here-
damos una informacion errdnea o parcialmen-
te alterada, aquel punto concreto funcionara
mal y se puede llegar a producir una enferme-
dad metabdlica hereditaria.

¢(QUE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UNA LFC?
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van a desarrollar clinica en algin momento
de la evolucion, aungue no se puede prede-
cir. La LFC puede manifestarse, segun el gen
y defecto enzimatico, al nacer, en los prime-
ros dos anos de vida, en la etapa juvenil o en
su forma adulta. Cursan en general con epi-
lepsia rebelde y progresiva, a la que se asocia
un deterioro intelectual mas o menos rapido
y afectacion visual con retinitis pigmentaria
precoz y afectacion del movimiento. Se han
descrito algunos cuadros atipicos de evolu-
cion lenta, de aparicion posiblemente tardia
con crisis epilépticas, mioclonias y deterioro
intelectual.

¢COMO SE DIAGNOSTICA LA ENFER-
MEDAD?

El diagndéstico se basa en la clinica, el
EEG, el electrorretinograma, la presen-
cia de vacuolas en las células blancas de
la sangre (linfocitos) y, sobre todo, en la
existencia de inclusiones a nivel de piel,
conjuntiva o apéndice cecal, que presen-
tan autofluorescencia y que se pueden ver
mejor con el microscopio electrénico. No
existe una acumulacion especifica de lipo-
fuscina para cada subtipo.

En ocasiones, en los casos atipicos, es
necesario realizar biopsia de apéndice y
rectal para visualizar las inclusiones ano-
malas. Las técnicas de imagen cerebral
suelen demostrar atrofia progresiva de ce-
rebelo (vermis cerebeloso) y de la corteza
cerebral.

Los estudios enzimaticos o genéticos (hay
varios genes implicados en este grupo de
enfermedades) confirman el diagndstico y

permiten el consejo genético y diagndstico
prenatal.

¢QUE HAY QUE HACER PARA EVITAR
LAS CONSECUENCIAS DE LA ENFER-
MEDAD?

No existe un tratamiento curativo para la
LFC. La vitamina E, el selenio y otros an-
tioxidantes se han propuesto como alterna-
tivas terapéuticas, pero no han demostrado
gran eficacia. Para la epilepsia se debe rea-
lizar un tratamiento con farmacos antiepi-
lépticos.

Se estan realizando estudios que utilizan te-
rapia génica.

La LFC conlleva graves consecuencias para
quien lo padece. El diagnéstico y tratamien-
to sintomatico precoces y un buen control
del estado nutricional pueden ayudar a es-
tos pacientes.
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