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RESUMEN

La principal entidad hereditaria con depdésitos de lipidos en el estroma corneal es la
distrofia cristalina central, conocida como distrofia de Schnyder, quien la describié en
Suiza en 1927. Se caracteriza por depdsitos blanco-amarillentos en el estroma corneal
central y superficial. Se presenta un paciente de 28 afios, del sexo masculino y piel
negra, con antecedente de salud anterior. Acudié a consulta y refiri6 una disminucion
de la visidon y cambio de coloraciéon progresiva de ambos ojos, de afios de evolucién. En
la exploracion oftalmologica de ambos ojos se apreciaron lesiones blanquecinas
anulares a nivel del estroma corneal, con ligera turbidez corneal central. Los estudios
refractivos realizados constataron un astigmatismo hipermetrépico simple. El resto del
examen oftalmolégico fue negativo. Para el diagnostico de certeza se emple6 el
microscopio confocal. Se concluye que el caso presenta una distrofia corneal estromal
de tipo cristalina, de Schnyder.
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ABSTRACT

Central crystalline dystrophy known as Schnyder”s dystrophy, called like this because
he was the first one to describe it in 1927 in Switzerland, is the main inherited entity
with liquid deposits in the corneal stroma. This disease is characterized by white-yellow
deposits into the central and superficial corneal stroma. A 28 years old black male
patient, with previous history of health problems, went to the doctor”s office and
mentioned visual reduction and progressive coloring changes in both eyes that had
lasted some years. Ophthalmologic examination of both eyes showed annular white
lesions at the corneal stroma, with light central corneal haze. Simple hypermetropic
astigmatism was detected in the refractive exams. The rest of ophthalmologic exams
was negative. For more secure diagnosis, confocal microscope was used. It was
concluded that the patient had stromal corneal dystrophy, or Schnyder”s crystalline
dystrophy.
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INTRODUCCION

Las distrofias corneales contintan siendo enfermedades de complejo diagnéstico. En
ocasiones es dificil distinguir las enfermedades de caracter auténticamente distréfico
de otros trastornos congénitos causados por un defecto en el desarrollo

embrioldgico.! Se caracterizan por ser una alteracion primaria y espontanea, bilateral y
simétrica, de predominio central, de naturaleza no inflamatoria, de inicio precoz en la
vida y progresion lenta, de origen hereditario, donde las células afectadas deben haber
presentado inicialmente una funcién normal.?

La principal entidad hereditaria con depdésitos de lipidos en el estroma corneal es la
distrofia cristalina central, conocida como distrofia de Schnyder, quien la describié en
Suiza en 1927. Se caracteriza por depésitos blanco-amarillentos en el estroma corneal
central y superficial, aunque sin afectar el epitelio. Estan formados por finos cristales
policromaticos (colesterol y grasas neutras) entre las fibras de colageno. Existen
ademas cambios periféricos (arco lipoideo) y difusos de todo el estroma.34

La herencia de la distrofia cristalina central es autosémica dominante con alta
penetracién, y se ha encontrado en el gen UBIAD1 en 1P36, que afecta a uno y otro
sexos con iguales probabilidades. La evidencia acumulada del espectro de mutacion
familiar de la distrofia corneal de Schnyder (SCD), la proteina mitocondrial UBIAD1,
parece tener una funcién altamente conservada que, al menos en los humanos, esta
vinculada de manera noble con el metabolismo del colesterol.51°

Aparece desde la 1™y la 29 décadas de la vida y progresa lentamente. Puede
presentar molestias importantes como fotofobia y pérdida de vision, sobre todo a partir



de los 30 afios. En edades mas avanzadas puede asociarse a una forma pancorneal. La
agudeza visual suele estar conservada si los depdsitos respetan el eje visual. Se ha
asociado con trastornos sistémicos del metabolismo lipidico (hiperlipidemia) a pesar de
que esta asociacion no es constante, y en un porcentaje variable de casos se
encuentran valores normales de los lipidos plasméaticos. Ademas, puede aparecer genu
valgum y condrodistrofia.®

Actualmente la fotoqueratectomia es muy efectiva para eliminar los depdsitos
superficiales y la queratoplastia tiene una tendencia a la recidiva mucho menor que en
otras distrofias estromales.*

Por lo infrecuente que resulta esta entidad se decidi6 realizar la presentacion del caso.

PRESENTACION DEL CASO

Se presenta un paciente masculino, de 28 afios de edad, coloracién de la piel negra,
quien acudi6 a consulta y refirié disminucion de la visién y cambio de coloracion
progresiva de ambos ojos (AO), de afios de evolucion. Los antecedentes patoldgicos
personales y oculares no fueron significativos; no se encontraron alteraciones al
examen ocular en familiares de primera linea.

Al examen oftalmoldgico, los anexos y el fondo de ojo fueron normales. En el
segmento anterior en la biomicroscopia en lampara de hendidura se observaron
lesiones blanquecinas anulares a nivel del estroma corneal, con ligero edema corneal
central de ambos ojos (Fig. 1).

Fig. 1. Fotografia del segmento anterior de ambos ojos. Se
aprecian lesiones blanguecinas anulares a nivel del estroma
corneal, con ligera turbidez corneal de ambos ajos.

La tensidon ocular era de 14 mmHg en el ojo derecho (OD) y 12 mmHg en el ojo
Izquierdo (Ol). La refraccion y la agudeza visual mejor corregida era en el OD +1,25 x
100° (1,0) y en el Ol +1,75 x 80° (1,0). La paquimetria central en el ojo derecho 611
micras y en el ojo izquierdo 616 micras. Como parte del estudio de la lesidn corneal de
ambos de ojos se procedid a realizar microscopia confocal (Fig. 2). Los estudios de



lipidos en sangre no mostraron alteracion; ademas, no se evidenciaron alteraciones
osteomioarticulares.

Epitelio superficial Membrana basal del Plexo nervioso
epitelio subepitelial

Estroma Endotelio

Fig. 2. Imagenes de microscopia confocal del ojo derecho donde se aprecia
hiperreflectividad epitelial.

DISCUSION

La distrofia es considerada infrecuente, por lo que quizdas muchos oftalmélogos nunca
llegaran a examinar a un enfermo de (SCD). El diagnéstico y la comprension de la SCD
se hace aun mas dificil por el nUmero de articulos publicados que continGan
desinformando sobre la enfermedad y que continGan enfatizando en la necesidad de
demostrar la presencia de cristales estromales para llegar al diagnéstico, y solo en él la
mitad de los pacientes afectos llegan a tener cristales corneales.:12

El Instituto Nacional de Salud de Estados Unidos detalla la distrofia como una
enfermedad poco frecuente con menos de 20 000 casos. Recientemente informé sobre
el mayor estudio publicado de personas con SCD, en el que se describen 115
individuos afectados provenientes de 34 familias. El presente estudio, realizado entre
1987 y 2006, encontré esta enfermedad en blancos, occidentales y afroamericanos.?

Aunque la mayoria de los casos de SCD informados en la literatura son de origen
caucasico, también se han reportado en pacientes orientales. No se han publicado
articulos que reporten la ocurrencia de SCD en la poblacién cubana. Se han
manifestado casos en asiaticos, indios y sauditas.314



Se han reportado casos de genu valgum en personas con antecedentes de SCD. En el
grupo de 115 enfermos estudiados, aproximadamente el 4 % de los casos
presentaron genu valgum.*?

Se han descrito numerosos patrones de distrofia cristalina de Schnyder,** entre ellos:
1) una opacidad discoide central sin aspecto cristalino, 2) una opacidad cristalina
discoide central con bordes festoneados 3) una opacidad cristalina discoide central con
bordes mal definidos, 4) una opacidad cristalina anular con centro claro y 5) una
opacidad anular con acumulos cristalinos y centro claro.+1%

En cuanto al diagnéstico diferencial, es fundamental descartar degeneraciones
lipoideas secundarias a queratitis intersticiales. En estas los depoésitos lipidicos
provienen de vasos estromales tras un proceso inflamatorio ocular crénico. En la
distrofia de Schnyder no aparecen estos vasos estromales ni los surcos caracteristicos
de regresion de estos, ademas de no existir antecedentes de proceso inflamatorio
cronico.

Podria confundirse también con la distrofia cristalina marginal de Bietti, en la que no
solo existen depdésitos de cristales de colesterol en la cérnea, sino que también se
hallan en la retina al ser ocasionado por un defecto sistémico en el metabolismo de los
lipidos. Se deben descartar otras enfermedades sistémicas que pueden ocasionar
depdsito patoldgico de sustancias: disproteinemias como el mieloma mudaltiple y la
macroglobulinemia de Waldenstrom (donde las inmunoglobulinas son el origen de los
depdsitos), la gota o hiperuricemia con cristales de uratos, las hiperbilirrubinemias de
cualquier etiologia con acumulo de bilirrubina, y otras enfermedades de depdsito de
lipidos como la deficiencia LCAT (Lecitin Colesterol Acil-Transferasa), enfermedad de
ojo de pez y enfermedad de Tangier. En todas estas enfermedades de depdsito, otros
tejidos, ademas de la cornea, se encuentran afectos por la acumulacién patolégica de
las diversas sustancias.%:1”

El tratamiento dependera de los sintomas y de la agudeza visual. Cuando existe una
opacidad capaz de reducir la visién de todo el espesor corneal estara indicada la
queratoplastia, la cual tiene un pronéstico relativamente bueno, con tendencia a la
recidiva mucho menor gue en otras distrofias estromales.*

No se ha reportado nunca la periodicidad de intervenciones quirdrgicas de cdrneas en
casos de SCD. Lo infrecuente de la distrofia hace que la mayoria de las publicaciones
traten de casos reportados o de pequefias series que describen agudeza visual en un
numero limitado de pacientes afectados.!?

La mayoria de los articulos sobre la queratoplastia penetrante (PKP) en SCD refieren
solo casos reportados, por lo que no existen recomendaciones en dicha literatura sobre
cuando indicar PKP en los pacientes con la enfermedad. Ademas, los casos de PKP en
SCD a menudo carecen de datos importantes que permitan hacer prondsticos para
cirugia. Por ejemplo, Weller y Rodger reportan que aplicaron PKP en «mujer
cincuentona soltera que no podia realizar su trabajo», pero los autores no informaron
sobre su vision antes del PKP.1! Hay reportes donde se refiere que la distrofia
raramente requiere de trasplantes de cérnea.

La queratectomia fototerapéutica (PTK) es una alternativa en el tratamiento de estos
pacientes. Es capaz de mejorar las molestias oculares producidas por irregularidades
epiteliales (irritacién, sensacion de cuerpo extrafio, fotofobia), prevenir erosiones



corneales, asi como retrasar o evitar intervenciones corneales mas agresivas, como la
queratoplastia (lamelar o penetrante) en distrofias corneales superficiales con las
posibles complicaciones que estas acarrean, como es la de un rechazo
inmunoldgico.311.18

Se sabe que los mejores resultados visuales con PTK en este tipo de individuos se
obtienen en aquellos pacientes en los que las lesiones son mas superficiales. Es un
procedimiento externo y ambulatorio que puede repetirse con facilidad en caso de
recidiva. La principal desventaja se halla en la hipermetropizacion y la probabilidad de
que ocurra Haze es muy excepcional.3:1%:18

Varios estudios han demostrado una recurrencia baja de la enfermedad después del
PTK; sin embargo, un nimero pequefio tiene recurrencia y necesita mas de un
tratamiento.311.:18

A pesar de ser este tipo de distrofia infrecuente, el oftalmélogo debe tener presente las
caracteristicas clinicas para lograr un adecuado diagnostico y tratamiento.
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