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RESUMEN

Las distrofias corneales constituyen un conjunto de enfermedades que presentan, en
su mayoria, una baja incidencia y se caracterizan por acimulo de material hialino o
amiloide que disminuyen la transparencia corneal. La distrofia granular es una
enfermedad autosémica dominante que presenta opacidades grises en el estroma
superficial central de la cérnea y se hacen visibles en la primera y segunda décadas
de la vida, lo que provoca disminucion de la visibn més significativa cerca de los 40
afnos de edad. Presentamos dos casos clinicos de distrofia granular en pacientes
hermanos de diferentes sexos, quienes acudieron a la consulta y refirieron vision
nublada. El estudio de la historia familiar nos ayuda en el correcto diagnéstico y la
biomicroscopia constituye el elemento mas importante.

Palabras clave: distrofia corneal granular, material hialino, autosémica dominante.

ABSTRACT

Corneal dystrophies are a group of diseases that mostly have low incidence rates and
are characterized by accumulation of hyaline or amyloid material that reduces the
corneal transparency. Granular dystrophy is a dominant autosomal disease with gray
opacities in the central superficial stroma of cornea, which are visible in the first and
second decades of life and leads to significantly reduced vision when going into the 40
years of age. Here are two clinical cases of granular dystrophy in a pair of siblings
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who went to the doctor's because of blurred vision. The study of the family history
helps the physician to reach a right diagnosis and the most important element is
biomicroscopy.

Key words: granular corneal dystrophy, hyaline material, dominant autosomal
disease.

INTRODUCCION

Las distrofias corneales son enfermedades raras. Aun en una consulta especializada
de cornea es infrecuente ver un paciente con esta enfermedad. Dentro de ellas las
distrofias estromales tienen muy baja incidencia. El diagndstico clinico es el mas
importante. La microscopia confocal y los estudios genéticos son exadmenes valiosos
que nos apoyan el criterio clinico.

La distrofia granular es de tipo estromal. En la biomicroscopia se observan depdsitos
en el estroma superficial central y en la membrana de Bowman. Es bilateral y
asimétrica. El material encontrado en el estroma es de tipo queratohialino y puede ser
producido por queratocitos andmalos. Por lo inusual de la afeccion, a continuacion
describimos las caracteristicas de la enfermedad en dos hermanos diagnosticados en
un Centro Oftalmoldgico guatemalteco.

PRESENTACION DE CASOS
CASO 1

Paciente femenina, de 39 afios de edad, con historia de disminucion lenta y
progresiva de la vision, quien acudi6 a consulta por vision nublada. En sus
antecedentes patolégicos familiares refiri6 que un hermano tenia "problemas
visuales". Al examen biomicroscopico de ambos ojos se observaron depdsitos blanco-
amarillentos con aspecto de granos, en estroma anterior y medio, mas numerosos en
la zona central de la cornea y que dejan libre su periferia (Fig. 1). Al realizar examen
de fondo de o0jo no se encontraron alteraciones en el polo posterior. El ojo derecho
(OD) tenia cuentadedos a 2 m y el ojo izquierdo (Ol) a 3 m. Se le realizé refracciéon
(OD —-2,50 - 1,00 x 170, y el Ol —3,00 - 1,25 x 140. La capacidad visual era de 0,1y
0,3 para el OD y el Ol, respectivamente. La queratometria en OD 44,00 x 160 y 43,00
X 10y en el Ol 44,50 x 150 y 42,00 x 140.
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Fig. 1. Distrofia granular tipo 1. Se

aprecian depositos blanguecino-amarillentos
redondeados en estroma anterior de la
carnea.

CASO 2

Paciente masculino, de 32 afios de edad. Antecedente de visién nublada hace 4 afios
que mejoraba con el uso de lentes. Acudié a consulta para chequeo porque a su
hermana se le diagnosticé una distrofia corneal y a la biomicroscopia presentaba
depdésitos blanco-amarillentos en estroma anterior y medio, mas numerosos en la
zona central de la cérnea y que dejan libre su periferia con aspecto de granos (Fig. 2).
No presentaba alteraciones del segmento posterior. El OD tenia cuentadedos a 3 my
el Ol 0,1 de vision. En la refraccion el OD —4,00 - 1,25 x 140 y el Ol —3,50 - 2,00 x
120. La agudeza visual corregida OD 0,2 y Ol 0,4. La queratometria OD 45,00 x 150
y 44,00 x 10 y el Ol 44,00 x 10 y 42,00 x 120.

Fig. 2. Distrofia granular tipo 1. Se
Se aprecian depdsitos blanquecino-
amarillentos redondos en estroma

anterior de la cérnea.

DISCUSION

Las distrofias corneales son un grupo de alteraciones hereditarias caracterizadas por
depdésitos anormales de material amiloide, hialino o mixto en la cérnea, que ocasionan
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pérdida de la transparencia corneal. El diagnéstico de la distrofia se plantea cuando
esta se presenta en edades en que se presupone su aparicion, las caracteristicas de
bilateralidad, progresién en el tiempo, localizacion central en la cérnea y ausencia de
inflamacion.*

En este estudio presentamos a dos hermanos. La primera paciente descrita acudi6 a
consulta por presentar visiéon nublada y posteriormente fue citado su hermano para
chequeo porque tenia historia de cambio frecuente de lentes para tratamiento de su
problema visual. Otros familiares no estuvieron disponibles para la valoracion de las
lesiones corneales con el fin de poder establecer si existia variacion clinica
intrafamiliar. Las caracteristicas de los depodsitos corneales encontrados en ambos
hermanos fueron similares. Se diagnosticé distrofia corneal granular tipo | o clasica,
conocida también como distrofia de Groenouw I, distrofia en miga de pan y distrofia
anular de Bucklers, porque las caracteristicas biomicroscépicas de la cdérnea son
tipicas de esta enfermedad.

Vision borrosa, deslumbramiento y mayor dificultad para la vision de noche son los
sintomas mas frecuentes. A medida que progresa se produce disminucion de la
agudeza visual. Puede observarse desde la primera década, aunque las alteraciones
visuales pueden presentarse después de la cuarta década. Un tercio de los pacientes
presentan erosion corneal recidivante. Se transmite con caracter autosémico
dominante. Estudios en sujetos de diversos origenes étnicos han demostrado que este
tipo de distrofia es causada casi exclusivamente por la sustitucion de arginina a
triptofano en el aminoacido 555 (R555W) de TGFBI.%3

Otros tipos de distrofia granular se descartaron, como la de Avellino o tipo Il, ya que
en ella se observan opacidades mas gruesas, con morfologia de anillos, discos o copos
de nieve, pocas en numero, que no fueron evidentes en nuestros pacientes, y no
estan asociadas generalmente a erosiones recurrentes. Se presenta generalmente en
la segunda década de la vida. Su progresion es lenta.* El tipo Ill se presenta en la
infancia. Los depoésitos se localizan mas superficialmente en la cérnea. Son frecuentes
las erosiones recurrentes. La capa de Bowman se encuentra destruida. Puede
encontrarse asociada a distrofia reticular, queratocono y distrofia de conos de la
retina.> Debemos hacer el diagndstico diferencial con otras distrofias estromales como
la reticular y la macular. En la distrofia reticular se observan lineas grises en el
estroma que dan el aspecto de vidrio esmerilado. La distrofia macular es una
enfermedad autosOmica recesiva y en ella observan manchas blanco-grisaceas con
bordes indefinidos. El material encontrado es mucopolisacaridos.*¢

La distrofia central de Schnyder es otra distrofia estromal que se presenta en la
primera década de la vida con opacidades redondas, anulares u ovales, compuestas
de finos cristales policromaticos que contienen colesterol. Rara vez se afecta la
agudeza visual. Las distrofias corneales epiteliales y endoteliales se descartan por su
diferente localizacion en la cérnea. El tratamiento quirdrgico debe decidirse en cada
caso en dependencia de la vision y la sintomatologia por erosiones recurrentes. La
queratectomia con laser de excimero (PTK) se puede utilizar en casos donde
predominan los depdsitos superficiale.”® La queratoplastia penetrante ha sido el
tratamiento clasico. Los resultados con esta cirugia son buenos, pero se presenta
frecuentemente recidiva en el injerto.*°

Las distrofias corneales constituyen un grupo de enfermedades relativamente poco
frecuentes y dentro de ellas la distrofia granular no es una excepcion.
Su bilateralidad, localizacion y edad de aparicion son tipicas. El estudio de la historia
familiar nos ayuda en el correcto diagnéstico, y la biomicroscopia constituye el
elemento mas importante. Los avances en la genética nos conducen por el camino
que nos enriquecera en su conocimiento y tratamiento.
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