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RESUMEN 

Se reportan cuatro miembros de una familia, los cuales 
presentaban degeneración esferoidea de la cornea y conjuntiva, 
hiperqueratosis palmo plantar, hipoacusia y retraso mental. 

Se efectuó estudio histológico de las lesiones corneales y 
conjuntivales, biopsia de piel de palmas y plantas, audiometrías y valoración 
psicológica a dos de ellos. 

Así mismo se realizó estudio genético a la familia, encontrándose 
un patrón de herencia autosómico recesivo. 

Esta asociación de alteraciones sistémicas y degeneración 
esferoidea de la cornea y conjuntiva no se ha reportado previamente en la 
literatura, por lo que lo consideramos un nuevo Slndrome. 



INTRODUCCION 

La degeneración esferoidea de la cornea y conjuntiva ha sido 
agrupada por Fraunfelder en tres formas: 

1. La forma cornear primaria, la cual se caracteriza por ser un 
proceso relacionado con la edad, y localizarse en la periferia de la cornea. 

2. La forma cornear secundaria la cual se presenta en corneas con 
patología previa como, leucomas post- traumáticos, cicatrices secundarias a 
queratitis herpéticas, distrofia en rejilla, distrofia de Fuchs, glaucoma 
absoluta y ptisis bulbi. 

3. La tercera y última forma es la conjuntiva! la cual puede 
presentarse afectando solamente a la conjuntiva o asociada a la forma 
cornea l. 

De éstas tres formas descritas, ninguna se ha relacionado con 
ocurrencia familiar, pero recientemente se han reportado tres artículos de 
casos hereditaris de degeneración esferoidea de la cornea.pero ninguno de 
ellos con manifestaciones sistémicas asociadas. 

En éste estudio reportamos cuatro miembros de una familia con 
degeneración esferoidea de la cornea y conjuntiva y alteraciones sistémicas, 
consistentes en hiperqueratosis de la piel, de palmas y plantas, hipoacusia 
bilateral y retraso mental. 



REPORTE DE CASOS 

CASO 1 

Masculino de 22 años que acudio a consulta por disminución de 
A.V. de 01. , desde la infancia. Presentaba además molestias oculares 
consistentes en hiperemia conjuntiva!, lagrimeo y fotofobia. Su ocupación 
era la de campesino Y· el grado de escolaridad primero de primaria, el cual 
cursó en cinco ocasiones.Originario de Apaxco, Estado de México, población 
pequeña con pocos habitantes. No se demostró consanguinidad de los 
padres, pero ésta era probable. Presentaba además hipoacusia y retraso 
mental desde la infancia. 

El examen ocular demostró : 

A.V. OO. 3/10ce10/10 

01. 3/10cc4/10 

P.1.0. 13 mmHg A.O. 

PPM Exotropia de 15° H 

Al examen con lámpara de hendidura en ojo derecho. se 
apreciaban opacidades corneales periféricas localizadas en el meridiano 
horizontal de 9 a 3, consistentes en acúmulos de esférulas color ámbar, con 
aspecto de gotas de aceite, de diferentes tamaños y de localización 
subepitelial y en estroma superficial, extendiéndose hacia el centro de la 
cornea en forma de banda, respetando el eje visual. 



La conjuntiva presentaba hiperemia moderada y depósito 
subepiteliales café amarillento, localizados en la región interpalpebral. El 
resto del segmento anterior y posterior eran normales. En O. l. 
presentabataba un leucoma en forma de banda que se extendía en toda la 
cornea, secundario a una queratectomla superficial previa. 

A la exploración sistémica se apreciaba retraso mental e 
hipoacusia, en la piel de palmas y plantas se encontraron lesiones 
hiuperqueratósicas las cuales abarcaban la porción distal de palmas y dedos 
de ambas manos en forma simétrica. Estas mismas lesiones se encontraron 
en forma diseminadas en la planta de ambos pies. 

Se analizaron histológicamente secciones de la queratectomía 
superficial del 0.1. efectuada al paciente antes de nosotros revisarlo 
clínicamente observándose depósitos de forma globular de varios tamaños, 
de localización, epitelial y estroma! superficial que al teñirlos con tinción de H 
y E, adoptaban una coloración basófila, con la tinción de Venhoeff para fibras 
elásticas adoptaban una coloración café obscuro, y presentaban 
autofluorescencia con la tinción de naranja de acridina y sin teñirlos. Los 
depósitos fueron negativos para las tinciones de rojo congo (amiloide), Von 
Kossa (calcio), y PAS (mucopolisacáridos). En la conjuntiva adyacente al 
limbo se encontraron los mismos depósitos con características tintoriales 
similares. Se confirmó el diagnóstico clínico de degeneración esferoidea de 
la cornea conjuntiva. 

La biopsia de piel de palmas y plantas demostró hiperqueratosis 
marcada, paraqueratosis, hipergranulosis y acantosis. En dermis se 
apreciaba un ifiltrado infocftico alrededor de los vasos. El diagnóstico del 
dermopatólogo fue el de hiperqueratosis palmo plantar. 

Se efectuó exámen audiológico al paciente encontrándose, 
hipoacusia bilateral de moderada a severa. 

La valoración psicológica reportó un coeficiente intelectual de 28 y 
una edad mental correspondiente a la de un niño de 6 años, con diagnóstico 
de retraso mental profundo. 

Se adjuntan fotos clínicas de AO, al igual que tinciones histológicas 
de éste paciente. 



OJO DERECHO: Degeneración esferoidea de la cornea 



OJO IZQUIERDO: Leucoma en banda secundario a 
queratectomía superficial 



TINCIONES POSITIVAS: H y E, Venhoeff, y autofluorescencia. 



TINCIONES NEGATIVAS: Rojo congo, Von Kossa y PAS 



CASO 2 

Masculino de 20 años hermano de paciente anterior, que 
presentaba lagrimeo, hiperemia conjuntiva! desde la infancia. Su ocupación 
es la de campesino, y su escolaridad era la de primero de primaria la cual 
curso en seis ocasiones. Desde la infancia presentó retraso mental, 
hipoacusia e hiperqueratosis palmo plantar la cual se detectó 
aproximadamente desde los seis años de edad. 

El examen ocular demostró: 

A.V. AO 9/10ce10/10 

. P.1.015 mmHg AO 

PPM Exotropia de 15 ° H. 

Al examen con la lámpara de hendidura, se apreciaba la conjuntiva 
con hiperémia moderada, pinguéculas en sector nasal y temporal de AO, así 
como lesiones subepiteliales caracterizadas por depósitos de coloración 
café amarillentas, con distribución interpalpebral en AO. La cornea y el resto 
del segmento anterior y posterior fueron normales. 

Se efectuó biopisa de conjuntiva encontrándose depósitos 
globulares subepiteliales, de diferentes tamaños que se encontraban 
adyacentes a zonas de degeneración elastótica de la colágena que 
correspondían a las pinuéculas observadas clínicametne. Estas esférulas 
adopataron una coloración basófila con H y E y café obscuro con tinción de 
Verhoeff. Presentaba así mismo autofluorescencia sin teñir el tejido y con 
naranja de acridina. Las tinciones de rojo congo, Von Kossa y PAS fueron 
negativas. 

La biopsia de piel de palmas y plantas mostró los mismos hallazgos 
del caso anterior, reportándose el mismo diagnóstico. 



El examen audiológico reportó hipoacusia superficial bilateral. 

La valoración psicológica demostró un coeficiente intelectual de 27 
con una edad mental correspondiente a la de un niño de 6 años 
reportándose el diagnóstico de retraso mental profundo. 
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CASO 3 

Paciente femenino de 28 años que presentaba desede los tres 
años, hiperemia conjuntiva! ardor, fotofobia y lagrimeo. Dedicada al hogar. 
Presentaba además retraso mental, hipoacusia e hiperqueratósis palmo 
plantar detectado aproximadamente desde los 5 años. El retraso mental era 
profundo y no cooperó para toma de A V ni P .1.0. 

El examen con lámpara de hendidura demostró lesiones en cornea 
simétricas caracterizadas por globulos color ámbar de diferentes tamaños, 
de localización epitelial y estroma! superficial en la periferia de la cornea en 
el meridiano horizontal de 3 y 9, adoptando una distribución en banda, 
respetando el área central. 

El paciente no permitio la toma de biopsias ni estudios 
audiométricos ni psicológico. 



CASO 4 

Femenina de 6 años, la mas pequeña de la familia, que presentaba 
hiperémia, ardor ocular, lagrimeo y fotofobia desde los 4 años. 

Al examen ocular seguia los objetos en forma adecuada ( no 
cooperó para optotipos). En P.P.M presentaba una exotrópia de 15º H. 

El examen con lámpara de hendidura, presentaba lesiones 
grisáceas de varios tamaños en A.O, subepiteliales, distribuidas en la zona 
interpalpebral, separadas una de otra por zonas claras de cornea, las cuales 
no teñian con fluoresceina y el epitelio tenia una aspecto normal. la 
conjuntiva no mostraba alteraciones. El resto del segmento anterior y 
posterior era normal. 

En la exploración sistémica, era difícil valorar retraso mental e 
hipoacusia . En palmas y plantas se apreciaban lesiones hiperqueratósicas 
pequeñas, aisladas de menor severidad que la de los hermanos. 

Se le efectuó biopsia de piel, la cual mostró hiperqueratósis 
marcada hipergranulosis y acantosis, reportándose éstos datos como 
compatibles con hiperqueratósis palmo plantar. 

El estudio audiológico se reportó como normal y la valoración 
psicológica con retraso leve a moderado con una edad mental 
correspondiente a la de un niño de cuatro años. 



DISCUSION 

La degeneración esferoidea de la cornea y conjuntiva se 
caracteriza por la presencia de depósitos de coloración ámbar, con aspecto 
de gotas de aceite, localizadas en el estroma superficial de la cornea y la 
conjuntiva. Esta entidad ha recibido un gran número de sinónimos como 
son: 

Queratopatía del labrador, degeneración climática en gota, 
degeneración de Bietti, degeneración queratinoide y degeneración 
elastótica, entre otras siendo la más afectada, la degeneración esferoidea, 
por el aspecto clínico que presentan las lesiones. 

La naturaleza exacta de éstos depósitos es aún controvertida, 
siendo para algunos autores como Brownstein, una degeneración elastótica 
del tejido conjuntivo, lo cual en el estoma cornea! compacto, adoptaria la 
confijuración de globulos, mientras que para Garner, estos depósitos son de 
naturaleza queratinoide, de origen epitelial, y que eventualmente emigran 
hacia el estroma suopeñicial de la cornea. 

Recientemente otros autores han postulado que se trata de un exudado ó 
trasudado de proteínas desnaturalizadas del plasma que se acumulan en 
áreas de mayor concentración de proteínas plasmáticas en la cornea. 

En cuanto a la etiología de esta degeneración se han descrito 
innumerables factores, como el trauma crónico a la cornea por particulas 
pequeñas de polvo ó hielo, la desecación en ambientes aridos, el grado de 
humedad, siendo entre éstos la radiación ultravioleta de la luz solar el más 
frecuentemente aceptado. 



Pocos son los reportes que atribuyen a ésta entidad una 
naturaleza hereditaria o familiar, no estando asociados éstos casos a 
ninguno de los factores etiológicos previamente mencionados. 

En nuestros casos aunque dos de ellos eran campesinos 
probablemente la luz solar jugara un factor etiológico, no se demostró que el 
medio ambiente jugara un papel importante, puesto que otros hermanos 
tenían la misma ocupación y no presentaban la enfermedad, y por otro lado 
las dos hermanas afectadas, no tenían en se ocupación exposición a la luz 
solar. Así mismo se revisó a varios individuos de ésa población que tenían la 
misma ocupación sin encontrarse otro paciente con ésta degeneración. 

Con el estudio de éstos casos pudimos observar que es probable 
que ésta entidad sea de naturaleza progresiva, puesto que todos nuestros 
pacientes comenzaron a presentar problemas desde la infancia, similares a 
los de la paciente más joven,la cual tenía manifestaciones incipientes tanto 
oculares, auditivas, mentales y dermatológicas, haciéndonos suponer 
queésta es la forma de inicio de la entidad. Apoyando ésta aceveración 
Meisler y Aodger han reportado casos con estadías incipientes de 
degeneración esferoidea de la cornea, con un cuadro clínico igual al de 
nuestra paciente más joven. 

Es interesante hacer notar, que nuestros pacientes tenían 
diferentes formas de degeneración esferoidea, de acuerdo con la 
clasificación de Fraunfelder, puesto que los pacientes 1 y 3, tenían afeción 
cornea! y conjuntiva!, mientras que el paciente 2 tenía la forma conjuntiva! 
pura de ésta degeneración. 

El estudio genético efectuado a la familia demostró, que está 
compuesta de 11 hermanos , con dudosa consanguinidad de los padres. 
Se encontró exotropia en cuatro miembros de la familia por lo demás sanos, 
por lo que éste hallazgo no se incluyó como característica del síndrome. 
Este estudio genéticoreportó un patrón de herencia autosómico recesivo, 
puesto que el abuelo paterno presentaba estos mismos hallazgos. En los 
casos de degeneración esferoidea familiar de Meisler e Hida también se 
reporta un patrón de herencia autosómico recesivo, siendoasí nuestra 
familia el tercer reporte que muestra este patrón de herencia, en la degene-



ción esferoidea y el primero con éstas alteraciones sistémicas descritas. 

En la literatura se han descrito varios Síndromes, los cuales 
asocian la hiperqueratosis palmo plantar, el retraso mental y alguna 
alteración a nivel cornea!. Así tenemos el Síndrome de Rlchner- Hanhart, 
presenta hiperqueratosis palmo plantar, retraso mental y alteraciones 
corneales consistentes en lesiones de aspecto dentrítico, sin afección en la 
sensibilidad cornea! y heredada en forma autosómica recesiva. El Síndrome 
de Spanglang-Tappelner consiste en hiperqueratosis palmo plantar y 
opacidades corneales en forma de lengüeta que corresponden a una 
degeneración lipídica primaria. El Síndrome de Jadassohn
Lewandowskl, consiste en hiperqueratosis palmo plantar y disqueratosis 
del epitelio cornea!, heredada en forma autosómico autosómico dominante. 
El Síndrome de Schafer presente hiperqueratosis palmo plantar, retraso 
mental, y alteraciones corneales consistentes en opacidades grisáceas 
subepiteliales, localizadas en la porción inferior de ambas corneas, 
heredada en forma autosómica dominante o recesiva. Por último la 
enfermedad de Darier que consiste en hiperqueratosis palmo plantar y de 
otras partes del cuerpo, asociadas con opacidades blanquesinas periféricas 
en la cornea y una irregularidad epitelial central en forma de telaraña. En 
éstos Síndromes las lesiones corneales no siempre son constantes, y en 
algunas ocasiones no muy bien entendidas, y no se ha reportado 
previamente la presencia de alguno de ellos de degeneración esferoidea de 
la cornea o conjuntiva. 



CONCLUSIONES 

Hasta nuestro conocimiento éste es el primer reporte en la 
literatura, que asocia la degeneración esferoidea de la cornea y conjuntiva 
de tipo hereditario, con alteraciones sistémicas caracterizadas por 
hiperqueratosis palmo plantar, hipoacusia, y retraso mental, heredado en 
forma autosómica recesiva. Por lo anterior lo consideramos como un nuevo 
Sindrome. 
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