X,,_w——x o PARA LYITAR 1A CeatliRe ERt MPGo, VAR / / 2} /
)

ETe) ASOUACD! GP(TAL DA LUIS §aNCIHER BLLNES
& R

1%
JEEATURA DI ENSERANZA | [/’

U.N.A.M 7=

Facultad de Medicina

A.P.E.C.

Hospital “Dr. Luis Sanchez Bulnes” de la Asociacion para Evitar la
Ceguera en México L.A.P.

TESIS: Amiloidosis familiar congénita

Para obtener el grado de cirujano oftalmélogo
Dr. AlejandrolFranco Diaz de Ledn

ERCULIAD D K
U M. AL M



e e

Universidad Nacional - J ~  Biblioteca Central
Auténoma de México -

Direccion General de Bibliotecas de la UNAM
Swmie 1 Bpg L IR

UNAM - Direccion General de Bibliotecas
Tesis Digitales
Restricciones de uso

DERECHOS RESERVADQOS ©
PROHIBIDA SU REPRODUCCION TOTAL O PARCIAL

Todo el material contenido en esta tesis esta protegido por la Ley Federal
del Derecho de Autor (LFDA) de los Estados Unidos Mexicanos (México).

El uso de imagenes, fragmentos de videos, y demas material que sea
objeto de proteccion de los derechos de autor, serd exclusivamente para
fines educativos e informativos y debera citar la fuente donde la obtuvo
mencionando el autor o autores. Cualquier uso distinto como el lucro,
reproduccion, edicion o modificacion, sera perseguido y sancionado por el
respectivo titular de los Derechos de Autor.



INDICE

1. INTRODUCCION

2. OBJETIVO GENERAL

3. OBJETIVO ESPECIRCO
4. HIPOTESIS

5. DISENO

6. POBLACION

7. CRITERIOS DE INCLUSION

8. CRITERIOS DE EXCLUSION

9. MATERIAL Y METODOS

10. VARIABLES

11. CONCLUSIONES



INTRODUCCION
AMILOIDOSIS

Los depédsitos de amieloide producen disfuncidon en cualquier érgano
reemplazdndolo y funcionando como células parenguimatosas y
mesenquimatosas. Todas las proteinas de amieloide son fibrilar insolubles
esa caracteristica las hace una ulira estructuras fibrilar .Dependiendo del
origen de la proteiha amieloide se puede depositar en forma sistémica o
en ciertos érganos. Los depdsitos de amieloide no inician como una
respuesta inflamatoria, no obstante se puede manifestar como cuerpo
extrafo, reaccién de céluias gigantes rodeando los depdsitos de
amieloide esto o vemos en los anexos oculares.
La amiloidosis puede ser clasificada en como primaria (localizada o
sistémica}, secundaria (localizada y sistémica), y heredo familiar de
acverdo a la presencia o ausencia de enfermedad de la piel (amiloidosis
primaria o secundaria) y asociacion genética (heredo familiar).
Recientemente han clasificado a la amiloidosis de acuverdo a la proteina
que lo forma .La nomenciatura de esta calcificacion incluye A (para
amiloidosis) seguido de la inicial de la proteina precursora por ejemplo la
amiloidosis con una cadena ligera de inmunoglobulings como percusor se
coloca como [AL). El mas comin de las amiloidosis sistémicas corresponde
a amiloidosis de cadena ligera de inmunoglobulinas {AL), el cual se asocia
con amiloidosis primaria y algunas veces con mieloma mulfiple. De un 15 a
20% de los pacientes con mieloma muttiple fienen amiloidosis; por debajo
del 20% de los pacientes con amiloidosis tienen mieloma mdltiple. En la
amiloidosis secundaria sistémica los depésitos de amieloide corresponden
al tipo AA.
Amilodosis primaria {tipo sistémica o no sistémica).La amiloidosis primaria se
presenta clinicamente con depbdsitos de amieloide en 10s ojos y en los
anexos oculares,
En la conjuniiva es a menudo asintomdtico no se asocia con amiloidosis
sistémica, cuando se presenia en la conjuntiva es asinfomdtico, su
presentacion es no ulcerativa de color amarillenta, pdlida, firme., Se
localiza principalmente en el fornix y en la conjuntiva bulbar incluyendo el
are de limbo. La conjuntiva se siente suave v friable y en con hemortragias
recurrentes.
En los parpados se manifiesta una caracteristica erupcién cutdnea de la
amiloidosis sistémica primaria. Las lesiones son sistémicas, bilaterales,
peqguefias y con discreta confluencia con las papuias. Esias lesiones
pueden ser amarillentas, pdlidas o plrpura y hemorrdgicas.
En la orbita se ve afectada en la amiloidosis primaria no sistémica, se
manifiesta como proptosis, y pardlisis del VI par.
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En la cormea en el tipo no sistémico la encontramos como distrofia en
lattice es considerada por ser una amiloidosis localizada en la cornea y se
clasifica como autosomica dominante amiloidosis, las lesiones aparecen
cenirales en forma de arroz y como masas gelatinosas.

El tipo familiar sistémica. Es rara, pero cuando se presenta puede haber
lattice en cornea y asociarse a problemas sistémicos {sindrome de
Meretoja). Estos pacientes presentan distrofia en lattice en jdvenes adultos,
cambios en la piel, neuropatia periférica, pardlisis de nervios y dolor viseral.

La amiloidosis familiar congénita (distrofia gelatinosa en forma de gota).
Este padecimiento bilateral, familiar, y distrofia subepitelial fue descrita y
estudiada extensamenie en Japodn, vy el primero en describirla fue
Nakcizumien 1914,

Kira y colaboradores reportaron su primer caso en los estados unidos y o
denominaron amiloidosis familiar congeénita de la comea. Sus hallazgos
clinicos y microscopicos fueron similares a los reportados en Japén, Stocky
y Kielmar reportaron su segundo caso en los estados unidos, Lewkojewa
reporto el primer caso de amiloidosis familiar en Europa.

Es un padecimiento poco comin, y no siempre se considera como la
distrofia estromail cldsica.

EPIDEMIOLOGIA

Es autosomico resecivo con baja penetrancia, incidencia baja, se
presenta entre la segunda y tercera década de la vida, varios miembros
de una familia afectada

CUADRO CLINICO

El inicio es insidioso vy la aparicidon de los sinfomas depende de el tiempo de
evolucion {conforme va creciendo el paciente) entre la segunda vy tercera
década de la vida comienzan a tener sintomatologia .Esta distrofio
siempre se presenta en forma bilateral asimétrica no inflamatorio,
inicialmente puede simular una queratopatia en banda, posteriormente
presentan fotofobia y disminucion de al agudeza visual en forma
progresiva, lagrimeo, sensacion de cuerpo extrafio y ojo rojo. La
opdacificacion de la corned va aumentando con forme aumente la edad
del paciente. Clinicamente podemos observar sobre la cornea masas
subepiteliales (en forma de empedrado] estas elevaciones pueden medir
de 0.5mm en el ceniro de la cornea y aumentan de tamafio hacia la
periferia, posteriormente estas lesiones coalesen y forman una esfera o
elipse. La vascularizacion suepitelial y estromal ocurre en casos mas
avanzados.



DIAGNOSTICO

Principalmente es clinico, pero fambién nos podemos ayudar con estudios
de histopatologia e inmunohistogquimica para confirmar el diagnostico.
Histoldgicamente o realizamos con tensiones especiales como
hematoxilina eosing, rojo congo, acido peryddico de Schiff (PAS),
fricrémico de masson, hierro coloidal, azul violeta. Se observa depdsitos
material amorfo eosinofilo a nivel suepitelial y estroma medio.

TRATAMIENTO

Depende del estadio del cuadro, podemos empezar con lubricantes y
posteriormente cuando la agudeza visual no es buena se puede redlizar
gueratoplastia penetrante o queratoplastia idmelar, se ha visto que las
residivas son altas.



OBJETIVO GENERAL

Conocer cuales son las caracteristicas clinicas e histopatoldgicas de la
amiloidosis familiar congénita de la cérnea en el Hospital “Dr. Luis Sdnchez
Bulnes” de la Asociacion para Evitar la Ceguera en México.

OBJETIVO ESPECIFICO

1. Conocer las caracteristicas clinicas e histopatolégicas en pacientes
con amiloidosis corneal congénita en la poblacién latina mexicana

2. Determinar cuantas familias estan afectadas
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HIPOTESIS

La amiloidosis corneal familiar congénita en nuestro medio, tiene las
mismas caracteristicas clinico-patolégicas que en ofros pafses
desarrollados y en vias de desarrolio.

DISENO

Se disefio un estudio retrospectivo, fransversal, observacional y
descriptivo



HIPOTESIS

La amiloidosis corneal familiar congénita en nuestro medio, tiene las
mismas caracteristicas clinico-patolégicas que en ofros pafses
desarrollados y en vias de desarrolio.

DISENO

Se disefio un estudio retrospectivo, fransversal, observacional y
descriptivo



POBLACION

Expedientes de pacientes con diagnostico histopatoldgico de
amiloidosis familiar congénita del servicio de patologia del Hospital *Dr.
Luis SaGnchez Bulnes”de la Asociacion para Evitar la Ceguera en México,
|.A.P. estudiados en un periodo de 1957 a julio del 2001

CRITERIOS DE INCLUSION

1. Cualguier edad y sexo

2. Que tuviera diagnostico histopatoldgico de amiloidosis corneal
conhgéniia

3. Que tuviera familiares con mismo padecimiento

CRITERIOS DE EXCLUSION
1. Paciente con diagnostico de otro tipo de distrofia histolégicamente

2. Pacientes con lesiones cornedales (cicatrices)
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MATERIAL Y METODOS

Se revisaron los archivos del servicio da anatomia paiolégica de fa
Asociaciéon para  Evitar la Ceguera en México, de agosto de 1957 a julio
del 2001, de ellos se seleccionaron los casos de amiloidosis familiar
congénitq, se tabularon sus caracteristicas clinicas y morfologicas y se
compararon con olras series extranjeras

VARIABLES

Edad

Sexo

Caracteristicas histopatoldgicas
Numero de familias afectadas

LN
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CONCLUSIONES

En México (A.P.E.C.} la serie es de 18 casos en 12 pacientes en
comparacion a series reportadas que son escasas.

La frecuencia relativa es de 0.10%, el periodo de estudio es de 42 afos.
Las caracteristicas histopatoldgicas son similares a las series reportadas
Es mas frecuente en sexo masculino al igual que las series reportadas

El nimero de familiares detectados es mayor tal ves por que ia serie de
Casos es mayor

Las recidivas de la queratoplastia penetrante se presento en 6 casos
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