. Como se diagnostica la enfermedad ?

El diagnostico se basa en la clinica, el
EEG, el electrorretinograma, la presencia
de vacuolas en las células blancas de la
sangre (linfocitos) y, sobre todo, por la
existencia de inclusiones a nivel de piel,
conjuntiva o apéndice cecal, que presentan
autofluorescencia y que se pueden ver
mejor con el microscopio electronico. No
existe un acumulo especifico de
lipofuscina para cada subtipo.

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

.Qué hay que hacer para evitar las
consecuencias de la enfermedad?

No existe un tratamiento curativo para
la LFC. La vitamina E, el selenio y otros
antioxidantes se han propuesto como
alternativas terapéuticas, pero no han
demostrado gran eficacia. Para la epilepsia
se debe realizar un tratamiento con
antiepilépticos.

Se estan realizando estudios que utilizan
terapia génica para la sustitucion de los
genes alterados.

Es importante diagnosticar lo antes
posible la enfermedad, realizar el estudio
de portadores cuando sea posible y ofrecer
consejo genético a la familia con la
posibilidad de diagndstico prenatal ante
otro embarazo.
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