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ASOCIACION DE ALBINISMO OCULOCUTANEO Y
DISTROFIA GRANULAR EN UNA FAMILIA

FAMILIAR CASE OF GRANULAR DYSTROPHY AND
OCULOCUTANEOUS ALBINISM
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VILLANUEVA-MENDOZA C 1

RESUMEN ABSTRACT

Caso clinico: Paciente femenino de 35 afios deClinical case: A 35-year-old female patient with
edad con mala agudeza visual desde la infancia. blurred vision since childhood, for which no treat
la exploracion se encontr6 baja agudeza visual, nisment had been given, presented with poor visu
tagmo, hipopigmentacién de piel y cabello amari-acuity. She had white skin and fair yellow hair. The
llento, cérnea con depdsitos blanquecinos en estrare were several well circumscribed deposits in tr
ma central y anterior, transiluminacion de iris ecentral and anterior corneal stroma, and iris trans
hipoplasia foveal. Se diagnosticaron albinismo ocullumination and foveal hypoplasia were evident
locuténeo vy distrofia corneal granular. Se encontr(The clinical diagnosis was oculo-cutaneous alb
albinismo oculocutaneo en dos hermanos y distrofiinism and granular corneal dystrophy. We found oci
granular en tres hermanos, la madre y el hijo. lo-cutaneous albinism in two brothers and granul:
Discusion: La distrofia corneal granular se transmi- dystrophy in three brothers, the mother and a son
te genéticamente siguiendo un patron autosémicDiscussion: Corneal dystrophy is an autosoma
dominante e independiente del albinismo oculocudominant disorder inherited independently of ocL
taneo. Este es el primer caso publicado de presentlocutaneous albinism, which is inherited as an aut
cion concomitante de ambas entidades. somal recessive condition. This is the first cas

report of granular dystrophy concurrent with oculo
Palabras clave:Albinismo oculocutaneo, distrofia cutaneous albinisrfArch Soc Esp Oftalmol 2006;
granular. 81: 289-292).
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INTRODUCCION quinta década de la vida; sin embargo, en algun
pacientes pueden producirse erosiones epiteliale:
La distrofia granular (DG) o Groenouw tipo I, es incremento en la opacidad corneal, con deteriol
una patologia corneal bilateral que se caracteriza pdnportante en la agudeza visual.
la presencia de opacidades blanquecinas, discretas,El albinismo es un grupo heterogéneo de patols
de forma variable, en el estroma anterior y centralgias hereditarias caracterizadas por anormalidac
Se inicia en la primera o segunda décadas de la vid&n la sintesis de melanina asociada a cambios er
Con la evolucion de la enfermedad, las lesiones credesarrollo del sistema visual. El albinismo oculocu
cen en nimero y tamafio y empiezan a coalescer; gineo (AOC) involucra ojos, piel y cabello. Los sig:
estroma entre opacidades permanece transparerites oftalmol6gicos son variables, e incluyen nistag
pero posteriormente toma aspecto de vidrio esmerimo, hipopigmentacion del tracto uveal y del epite
lado. Las alteraciones visuales son raras antes delia pigmentado de la retina, transiluminacion de
iris, hipoplasia foveal y decusacién anormal de Ie
fibras del nervio 6ptico a nivel del quiasma (1).
Se presenta un caso con manifestacion simult
nea de DG y AOC.

CASO CLINICO

Mujer de 35 afios acude a consulta por mala ag
deza visual (AV) desde la infancia, sin tratamientc
A la exploracion se encontr6 cabello amarillento, ¢
igual que cejas y pestafias; piel rojiza, sin newc
(fig. 1); agudeza visual con correccion de 20/40
(9,50 -5,50 x 135°) en ojo derecho (OD) y 20/20
(-6,50 —5,50 x 20°) en ojo izquierdo (Ol); exotropii
de 50 dioptrias, nistagmo horizontal; ambos ojc
(AQ) con presion intraocular de 12 mmHg, conjun
tiva normal, cérnea con algunos depdsitos estrom
les blanquecinos centrales y anteriores bien ci
. cunscritos (fig. 2), camara anterior sin células ni fle
Fig. 1: Fotograffa clinica de la paciente demostrando €. iris claro con transiluminacion, cristalino trans
las caracteristicas de hipopigmentacién de cabello yparente e hipoplasia foveal. Con los datos clinicc
piel. oculares y sistémicos se establecieron los diagn¢

I b

i

Fig. 2: Fotografia clinica que muestra depdsitos estromales en «miga de pan». a) Ojo derecho. b) Ojo izquier
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ticos de AOC y DG y se cit6 a la familia para valo-y ojos se usa el término de AOC, si sélo ocurre
racion clinica. nivel ocular se considera como albinismo ocula

Se trata de una familia de nueve miembros, corexisten al menos diez variantes de AOC que h
padres de 74 y 64 afios. No hay consanguinidad sido subclasificadas en dos categorias de acuerd
proceden de localidades diferentes. La DG esta préa presencia o ausencia de actividad de tirosinasa
sente en la madre, tres hermanos y su hijo, mientrdgs melanocitos: tirosinasa-negativo (AOC 1) y tiro
gue el AOC aparece en dos de los hermanos pesinasa-positivo (AOC 2). El patron de herencia ¢
sin datos de DG (fig. 3). autosémico recesivo. EI AOC 1 es la forma mé

severa de albinismo y se produce por alteracion
en el gen de la tirosinasa, que se encuentra en
DISCUSION cromosoma 11g14-21. En el AOC 2 hay producci¢
de feomelanina y la mutacion se localiza en el cr

La distrofia granular es la distrofia estromal masmosoma 15q11.2-q12 (5).
comdn y se transmite con herencia autosémica LOs datos que se observan en la paciente cor
dominante. Se produce por mutacion en elfjgn ~ mala agudeza visual, nistagmo, ausencia de nev
h3 del cromosoma 5q31 que codifica la molécula délipopigmentacion de piel, cabello y ojos indica
queratoepitelina. que se trata de AOC 1.

En la mayoria de los casos, el tratamiento se limi- Las caracteristicas clinicas de la paciente sug|
ta a correccion del defecto refractivo. En algunod€n que la mala agudeza visual se debe en ma
pacientes puede haber erosiones epiteliales rectpedida al albinismo oculocutaneo, por lo que el tr:
rrentes que requieren empleo de lentes de contactdmiento se limita en este momento a correccion ¢
terapéuticos y lagrimas artificiales. Cuando la agudefecto refractivo. Para la distrofia corneal los datc
deza visual esta fuertemente afectada, puede coné@miliares indican un patron autosomico dominar
derarse el tratamiento quirdrgico, de acuerdo a |4, de manera independiente a la patologia de al
profundidad y extensién de las lesiones. nismo oculocutaneo. Es interesante la asociacion

El tratamiento con queratoplastia penetrante si&s dos patologias en una familia considerando
realiza en 4.1 a 37,7% de los casos, con una tasa @@mo eventos independientes, ya que hasta
recurrencia hasta del 87% (2), que requiere un&omento no se ha encontrado una relacion de |
nueva intervencion (3). genes involucrados y los loci conocidos para est

Se ha empleado también la queratotomia fototePatologias se ubican en diferentes cromosom:
rapéutica para el tratamiento de esta distrofia (4). Hasta nuestro conocimiento, ésta es la prime

El AOC es un grupo de enfermedades caracteripublicacion de presentacién concomitante de amb
zado por reduccion en la sintesis de melanina. Si lantidades.
sintesis de melanina es deficiente en la piel, cabello
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