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RELATO DE CASO: SINDROME DE LAFORA, UMA ABORDAGEM DIAGNOSTICA E
EVOLUCAO CLINICA

JOAO MARCUS DA SILVA GONCALVES

Introducao: A Sindrome de Lafora apresenta-se como uma condigao neurodegenerativa
pertencente ao grupo das Epilepsias Mioclonicas Progressivas (EMP). Trata-se de uma
doenca genética rara de heranca autossdmica recessiva caracterizada por mutagées com
perdas de funcao em dois genes: EPM2A e EPM2B. As mutagdes provocam o acumulo
anormal de glicogénio formando os corpos de Lafora no cérebro e em outros tecidos.
Estas estruturas nao podem ser degradadas e se acumulam progressivamente resultando
na patologia. Os primeiros sintomas aparecem durante o final da infancia ou adolescéncia
e podem incluir dor de cabeca, declinio no desempenho escolar e convulsdes.
Gradualmente, as convulsOes tornam-se mais frequentes e intrataveis. Ademais,
progressivamente intensifica-se a deterioracao comportamental e cognitiva ocasionando
a deméncia. O 6bito ocorre entre 2 e 10 anos da instalacao da doenca devido o paciente
apresentar estado vegetativo com mioclonia continua, tendo o tratamento baseado nas
drogas antiepilépticas. Objetivo: Relato de um caso clinico de Sindrome de Lafora com
enfoque nas caracteristicas clinicas, diagndstico e evolucao. Relato de Caso:
Adolescente, 16 anos, episddios recorrentes de crises convulsivas mioclonicas e tonico-
clonicas, tratadas com farmacos antiepilépticos, sem sucesso, com o passar dos anos foi
observado um aumento na frequéncia das crises convulsivas, com base no quadro clinico,
nos exames complementares e nos resultados da bidpsia, foi confirmado o diagnoéstico de
Sindrome de Lafora. Com o tempo e evolugao da doenga, histérico de longos periodos de
internacao hospitalar apresentando episédios epilépticos com maior gravidade,
frequéncia e duragao, de dificil manejo, evoluindo com declinio cognitivo, ataxia e
afasia, resultando em um quadro de deméncia e estado vegetativo com interacoes
minimas, tendo o tratamento baseado em suporte, visando o controle das crises e
controle funcional, com drogas antiepilépticas e anti mioclonicas, evoluindo a dbito
por pneumonia por aspiracao, geralmente devido ao estado mal epiléptico e
complicacdes relacionadas a degeneracdao do sistema nervoso. Conclusao: O
conhecimento e diagndstico da Sindrome de Lafora, ainda que ndo possua tratamento
especifico, permite enfocar seu manejo em prevenir a deterioragdo cognitiva e
iniciar tratamento mais agressivo da epilepsia desde estdgios iniciais, a fim de
proporcionar melhor qualidade de vida ao paciente.
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