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INTRODUCCIÓN

AMILOIDOSIS

Los depósitos de amieloide producen disfunción en cualquier órgano
reemplazándolo y funcionando como células parenquimatosas y
mesenquimatosas. Todas las proteínas de amieloide son fibrilar insoluoles
esa característica las hace una ultra estructuras fibriiar .Dependiendo del
origen de la proteína amieloide se puede depositar en forma sistémica o
en ciertos órganos. Los depósitos de amieloide no inician como una
respuesta inflamatoria, no obstante se puede manifestar como cuerpo
extraño, reacción de células gigantes rodeando los depósitos de
amieloide esto lo vemos en los anexos oculares.
La amiloidosis puede ser clasificada en como primaria (localizada o
sisfémica), secundaria (localizada y sistémica), y heredo familiar de
acuerdo a la presencia o ausencia de enfermedad de la piel (amiloidosis
primaria o secundaria) y asociación genética (heredo familiar).
Recientemente han clasificado a la amiloidosis de acuerdo a la proteína
que lo forma l a nomenclatura de esta calcificación incluye A (para
amiloidosis) seguido de la inicial de la proteína precursora por ejemplo la
amiioidosis con una cadena ligera de inmunoglobulinas como percusor se
coloca como (AL). El mas común 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 múltiple. De un 15 a
20% de los pacientes con mieloma múltiple tienen amiloidosis; por debajo
del 20% de los pacientes con amiloidosis tienen mieioma múltiple. En la
amiloidosis secundaria sistémica los depósitos de amieloide corresponden
ai tipo AA.

Amilodosis primaria ¡tipo sistémica o no sistémicaJ.La amiloidosis primaria se
presenta clínicamente con depósitos de amieloide en ios ojos y en los
anexos oculares.
En la conjuntiva es a menudo asintomático no se asocia con amiloidosis
sistémica, cuando se presenta en la conjuntiva es asintomático, su
presentación es no ulcerativa de color amarillenta, pálida, firme. Se
localiza principalmente en el fornix y en la conjuntiva bulbar incluyendo el
are de limbo. La conjuntiva se siente suave y friable y en con hemorragias
recurrentes.
En los parpados se manifiesta una característica erupción cutánea de la
amiloidosis sistémica primaria. Las lesiones son sisfémicas, bilaterales,
pequeñas y con discreta confluencia con las pápulas. Estas lesiones
pueden ser amarillentas, pálidas o púrpura y hemorrágicas.
En la órbita se ve afectada en la amiloidosis primaria no sistémica, se
manifiesta como proptosis, y parálisis del VI par.
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En la cornea en el tipo no sistémico la encontramos como distrofia en
lattice es considerada por ser una amiloidosis localizada en ia cornea y se
clasifica como autosomica dominante amiloidosis, las lesiones aparecen
centrales en forma de arroz y como masas gelatinosas.
El tipo familiar sistémica. Es rara, pero cuando se presenta puede haber
íattice en cornea y asociarse a problemas sistémicos (síndrome de
Meretoja). Estos pacientes presentan distrofia en lattice en jóvenes adultos,
cambios en la piel, neuropatía periférica, parálisis de nervios y doior visera!.

La amiloidosis familiar congénita (distrofia gelatinosa en forma de gofa).
Este padecimiento bilateral, familiar, y distrofia subepiteiial fue descrita y
estudiada extensamente en Japón, y e! primero en describirla fue
Nakaizumien 1914.
Kira y colaboradores reportaron su primer caso en los estados unidos y lo
denominaron amiloidosis familiar congénita de la cornea. Sus hallazgos
clínicos y microscópicos fueron similares a ios reportados en Japón. Stockv
y Kielmar reportaron su segundo caso en los estados unidos, Lewkojewa
reporto el primer caso de amiloidosis familiar en Europa.
Es un padecimiento poco común, y no siempre se considera como la
distrofia estromai clásica.

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

CUADRO CLÍNICO
El inicio es insidioso y la aparición de los síntomas depende de el tiempo de
evolución (conforme va creciendo el paciente) entre la segunda y tercera
década de la vida comienzan a tener sintomatología .Esta distrofia
siempre se presenta en forma bilateral asimétrica no infíamatorio,
inicialmenfe puede simular una queratopatia en banda, posteriormente
presentan fotofobia y disminución de al agudeza visual en forma
progresiva, lagrimeo, sensación de cuerpo extraño y ojo rojo. La
opacificacion de la cornea va aumentando con forme aumente la edad
del paciente. Clínicamente podemos observar sobre la cornea masas
subepiteliales (en forma de empedrado) estas elevaciones pueden medir
de 0.5mm en el centro de la cornea y aumentan de tamaño hacia la
periferia, posteriormente estas lesiones coaiesen y forman una esfera o
eíipse. La vascularización suepitelial y estroma! ocurre en casos mas
avanzados.



DIAGNOSTICO
Principalmente es clínico, pero también nos podemos ayudar con estudios
de histopatologia e inmunohistoquimica para confirmar e! diagnostico.
Histológicamente io realizamos con tensiones especiales como
hematoxilina eosina, rojo congo, ácido peryódico de Schiff (PAS),
tricrómico de masson, hierro coloidal, azul violeta. Se observa depósitos
material amorfo eosinofilo a nivel suepifelial y estroma medio.

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



OBJETIVO GENERAL

Conocer cuales son las características clínicas e hisfopafológicas de ia
amiloidosis familiar congénita de ía córnea en el Hospital "Dr. Luis Sánchez
Bulnes" de la Asociación para Evitar la Ceguera en México.

OBJETIVO ESPECIFICO

1. Conocer las características clínicas e histopatológicas en pacientes
con amiloidosis corneal congénita en la población latina mexicana

2. Determinar cuantas familias están afectadas
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HIPÓTESIS

La amiloidosis corneal familiar congénifa en nuestro medio, tiene las
mismas características clínico-patológicas que en otros países
desarrollados y en vías de desarrollo.

DISEÑO

Se diseño un estudio retrospectivo, transversal, observacional y
descriptivo
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POBLACIÓN

Expedientes de pacientes con diagnostico histopatológico de
amiloidosis familiar congénita del servicio de patología del Hospital "Dr.
Luis Sánchez Bulnes"de la Asociación para Evitar la Ceguera en México,
I.A.P. estudiados en un periodo de 1957 a julio del 2001

CRITERIOS DE INCLUSIÓN

1. Cualquier edad y sexo

2. Que tuviera diagnostico histopatológico de amiloidosis corneal
congénita

3. Que tuviera familiares con mismo padecimiento

CRITERIOS DE EXCLUSIÓN

1. Paciente con diagnostico de otro tipo de distrofia histológicamente

2. Pacientes con lesiones corneales (cicatrices)
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MATERIAL Y MÉTODOS

Se revisaron ios archivos dei servicio da anatomía patológica de la
Asociación para Evitar la Ceguera en México, de agosto de 1957 a julio
del 2001, de ellos se seleccionaron los casos de amiloidosis familiar
congénita, se tabularon sus características clínicas y morfológicas y se
compararon con otras series extranjeras

VARIABLES

1. Edad
2. Sexo
3. Características histopatológicas
4. Numero de familias afectadas
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CONCLUSIONES

En México (A.P.E.C.) ia serie es de 18 casos en 12 pacientes en
comparación a series reportadas que son escasas.
La frecuencia relativa es de 0.10%, el periodo de estudio es de 42 años.
Las características histopatológicas son simiiares a las series reportadas
Es mas frecuente en sexo masculino al igual que ¡as series reportadas
El número de familiares detectados es mayor tal ves por que la serie de
casos es mayor
Las recidivas de la queratoplastia penetrante se presento en 6 casos
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