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La enfermedad de Lafora es una forma de epilepsia pro-
gresiva que se transmite de manera autosomica recesiva y
que aparece en la infancia o al principio de la adolescencia'?,
Una de sus caracteristicas anatomopatoldgicas es la presencia
de los cuerpos de Lafora en las neuronas, pero que también
pueden hallarse en la piel y en el higado®. Hasta el momento
se han identificado dos genes con mutaciones en la enferme-
dad de Lafora. El primero de ellos es el EPM2A (epilepsy of
progressive myoclonus type 2 gene A)y que es el responsable
aproximadamente del 489% de los casos. El sequndo gen es el
EPM2B y es el responsable del 40% de los casos*.

Desde el punto de vista clinico la enfermedad de Lafora
se caracteriza por la aparicion en fases tempranas de la vida
de crisis epilépticas que incluyen mioclonias, convulsiones
occipitales, alucinaciones visuales con escotomas visuales y
fotoconvulsiones. Al final de la enfermedad aparece un cua-
dro de demencia acompafado de mioclonias graves que al-
teran la calidad de vida del paciente®.

El control de estas mioclonias puede ser complicado y
los distintos farmacos utilizados para su tratamiento pre-
sentan distintos perfiles farmacocinéticos y farmacodinami-
cos que hacen dificil su uso en el domicilio®-8.

Se presenta el caso de una paciente en fase avanzada
de la enfermedad de Lafora a quien el tratamiento median-
te la infusion continua de midazolam a dosis bajas por via
subcutanea sirvio para un optimo control de las mioclonias
en el domicilio.

Se trata de una mujer de 22 afos de edad y que fue
diagnosticada de enfermedad de Lafora en 1998. A los 12 afos
presentd un cuadro de epilepsia con crisis tonicoclonicas
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generalizadas que no se controlaron con los regimenes anti-
convulsivantes habituales. Al cabo de 1 mes presentdé mio-
clonias, motivo por el cual se derivo al Servicio de Neurolo-
gia del Hospital de Bellvitge de Barcelona, donde, mediante
una biopsia de piel axilar, fue diagnosticada de enferme-
dad de Lafora. En el afio 2000 se realizo el estudio genéti-
co pertinente mediante biopsia de piel, hallandose las
siguientes mutaciones: C205& (P69A) y 468-469del 1A
(G158fs's 173).

Hasta la fecha la paciente ha presentado una pérdida
progresiva de las capacidades fisicas y mentales (indice de
Barthel de 0-5/100 y test de Pfeiffer no valorable), asi como
un control deficiente de la sintomatologia, apareciendo un
estatus mioclénico rebelde al tratamiento. En el afio 2007 es
derivada al equipo de atencion domicilaria (PADES) para
control de sintomas. El tratamiento especifico para el esta-
tus mioclonico se basaba en la administracion de midazolam
por via intrabucal, a dosis de 2,5 mg en régimen a demanda,
administrado por sus familiares. El equipo decidié adminis-
trar midazolam a dosis de 10 mg/24 h mediante infusion
continua por via subcutanea, obteniéndose de esta manera
una mejoria espectacular de las mioclonias. La dosis ha de-
bido ser aumentada hasta los 15 mg/24 h, manteniéndose el
efecto terapéutico.

La atencion a las enfermedades no oncoldgicas en fase
terminal deberian seguir los mismos principios éticos y obje-
tivos de calidad que en el caso de enfermos oncologicos,
aunque es verdad que los criterios existentes para definir el
concepto de final de vida y proporcionar cuidados paliativos
esta mejor conceptualizado en los primeros que en los se-
gundos®'0, No obstante, no debemos esperar, a nuestro cri-
terio, a proporcionar tratamientos destinados a paliar los
sintomas aunque no nos hallemos estrictamente ante una
situacion de final de vida.

Con la utilizacion de una técnica ampliamente utilizada
en el campo de los cuidados paliativos como es la infusion
de medicamentos por via subcutanea se consiguié mejorar
los sintomas, permitir una alimentacion e hidratacion opti-
mas y, lo mas importante, no precisar de técnicas complejas
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que hubiesen podido derivar en el hecho de no poder seguir
cuidando a la paciente en el domicilio, tal y como era vo-
luntad de la familia.
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