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La distrofia corneal granular (DCG) es una forma rara de distrofia estromal, caracterizandose por
la presencia de depdsitos estromales centrales superficiales de morfologia granular y que
progresivamente acaba afectando la vision de los pacientes. Se distinguen dos formas de DCG
(tipo | o clasica, y tipo Il o de Avellino), ambas con un patréon de herencia autosémico dominante
(gen afectado: TGFB1), aunque también hay descritos casos de mutaciones de novo esporadicas.

En este trabajo se presenta un caso de un varén de 27 afios al que, de manera incidental, se le
detectan unos depdsitos corneales asintomaticos, siendo esta alteracion orientada como una
posible DCG. Al valorar a su padre, se descubren lesiones corneales de caracteristicas similares,
por lo que se decide realizar un estudio genético familiar que muestra que, tanto el paciente como
el padre y el abuelo, son portadores heterocigotos del cambio patogénico ¢.371G>A (p.Arg124His)
en el gen TGFB1, un cambio ya descrito anteriormente en la bibliografia y relacionado con la DCG
tipo Il, siendo los resultados compatibles con el diagndstico clinico de Distrofia de Avellino.

Se trata por lo tanto de un interesante (y poco habitual) caso de distrofia corneal en el que hemos
podido comprobar la existencia de una correlacion evidente fenotipo-genotipo, pudiendo asi
también dar soporte y engrandecer las bases de datos ya recolectadas anteriormente para dicha
mutacion genética en relacion a la Distrofia de Avellino.



