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Abstract La enfermedad de Lafora (LD) es una grave enfermedad neurodegenerativa

autosómica recesiva causada por mutaciones bien en el gen de la EMP2A,
que codifica para la fosfatasa de especificidad doble laforina, o por el gen
EPM2B, que codifica la E3-ubiquitina ligasa malina. Estas proteínas forman
un  complejo  funcional  que  regula  la  síntesis  de  glucógeno  y,
probablemente,  otros  procesos  celulares  importantes,  incluyendo  la
proliferación  celular,  apoptosis,  estrés  al  retículo  endoplasmático,  la
autofagia, el metabolismo de la energía y la diferenciación cielo celular. El
principal  objetivo  de  esta  propuesta  es  obtener  información  sobre  las
funciones fisiológicas de la laforina y la malina e identificar posibles dianas
de intervención terapéutica.
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