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PRESENTACION DE CASO

Queratoglobo congénito: a propdsito de un caso.
Congenital Keratoglobus: a Case Report
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RESUMEN

Introduccion: el queratoglobo congénito es una enfermedad bilateral que se caracteriza
por adelgazamiento corneal generalizado o difuso, no inflamatorio. Se asocia a defectos
refractivos elevados y fragilidad de la cérnea que pueden ocasionar ambliopia y
perforacion ocular con implicaciones negativas para la calidad de vida del paciente y
familiares.

Objetivo: describir las caracteristicas clinicas, diagndstico diferencial y opciones
terapéuticas en un paciente con queratoglobo congénito.

Reporte del caso: se presenta un lactante masculino de seis meses, sin antecedentes
prenatales ni perinatales relevantes, remitido a consulta de oftalmologia pediatrica para
tamizaje ocular. El examen inicial revelé corneas grandes con protrusion generalizada y
adelgazamiento central bilateral, cdmara anterior profunda y medios transparentes. La
esquiascopia mostro defectos refractivos elevados, confirmados mediante queratometria
y paquimetria, con didmetros corneales de 14 mm y presion intraocular normal. El fondo
de ojo evidencié retina aplicada y papila optica de bordes definidos. Se descartaron
diagnosticos diferenciales como megalocornea aislada, queratocono y glaucoma
congénito, apoyados en biometria, gonioscopia y ausencia de signos clinicos
caracteristicos. Los estudios genéticos excluyeron asociacion con sindromes autosémicos
recesivos. Se indicd correccion éptica con lentes de contacto rigidos de gas permeable y
seguimiento periddico, explicando a los padres el prondstico reservado y la necesidad de
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S 9 vigilancia para prevenir ambliopia.

Eﬁﬁ Conclusiones: el diagnostico clinico del queratoglobo en edades tempranas es dificil por
g‘gé su similitud con otras enfermedades oculares congénitas y la colaboracion del paciente.
g g2 La correccion temprana del defecto refractivo elevado previene la aparicion de ambliopia.
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ABSTRACT

Introduction: congenital keratoglobus is a bilateral
disease characterized by generalized or diffuse, non-
inflammatory corneal thinning. It is associated with high
refractive errors and corneal fragility, which may lead to
amblyopia and ocular perforation, with negative
implications for the quality of life of patients and their
families.

Objective: to describe the clinical features, differential
diagnosis, and therapeutic options in a patient with
congenital keratoglobus.

Case Report: a six-month-old male infant, with no
relevant prenatal or perinatal history, was referred to
pediatric ophthalmology for ocular screening. The initial
examination revealed large corneas with generalized
protrusion and bilateral central thinning, deep anterior
chamber, and clear media. Retinoscopy showed high
refractive errors, confirmed by keratometry and
pachymetry, with corneal diameters of 14 mm and normal
intraocular pressure. Fundus examination revealed an
attached retina and an optic disc with well-defined
margins. Differential diagnoses such as isolated
megalocornea, keratoconus, and congenital glaucoma
were ruled out based on biometry, gonioscopy, and
absence of characteristic clinical signs. Genetic studies
excluded association with autosomal recessive syndromes.
Optical correction with rigid gas-permeable contact lenses
and periodic follow-up were indicated, with parents
informed about the guarded prognosis and the need for
vigilance to prevent amblyopia.

Conclusions: clinical diagnosis of keratoglobus at early
ages is challenging due to its similarity with other
congenital ocular diseases and the patient’s limited
cooperation. Early correction of the high refractive error
prevents the onset of amblyopia.
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RESUMO

Introducgdo: o queratoglobo congénito ¢ uma doenca
bilateral caracterizada por afinamento corneano
generalizado ou difuso, ndo inflamatorio. Esta associado a
erros refrativos elevados e fragilidade da cérnea, que
podem ocasionar ambliopia e perfuragdo ocular, com
implicagdes negativas para a qualidade de vida do paciente
e familiares.

Objetivo: descrever as caracteristicas clinicas, diagnostico
diferencial e opgbes terapéuticas em um paciente com
gueratoglobo congénito.

Relato de Caso: lactente masculino de seis meses, sem
antecedentes pré-natais ou perinatais relevantes, foi
encaminhado a consulta de oftalmologia pediatrica para
triagem ocular. O exame inicial revelou cérneas grandes
com protrusao generalizada e afinamento central bilateral,
camara anterior profunda e meios transparentes. A
esquiascopia mostrou erros refrativos elevados,
confirmados por ceratometria e paquimetria, com
diametros corneanos de 14 mm e pressdao intraocular
normal. O exame de fundo de olho evidenciou retina
aplicada e papila 6ptica com bordas definidas. Foram
descartados diagnésticos diferenciais como megalocornea
isolada, ceratocone e glaucoma congénito, apoiados em
biometria, gonioscopia e auséncia de sinais clinicos
caracteristicos. Estudos genéticos excluiram associagao
com sindromes autossOmicas recessivas. Indicou-se
correcdo Optica com lentes de contato rigidas gas-
permeaveis e acompanhamento periddico, explicando aos
pais o prognostico reservado e a necessidade de vigilancia
para prevenir ambliopia.

Conclusdes: o diagndstico clinico do queratoglobo em
idades precoces ¢ dificil devido a sua semelhanca com
outras doencas oculares congénitas e a limitada
colaboracao do paciente. A correcao precoce do erro
refrativo elevado previne o aparecimento da ambliopia.

Palavras-chave: =~ ASTIGMATISMO; DIAGNOSTICO
CLINICO; DIAGNOSTICO DIFERENCIAL; DOENCAS DA
CORNEA; LENTES DE CONTATO.

PRESENTACION DE CASO

INTRODUCCION

El queratoglobo es una ectasia corneal que se caracteriza por adelgazamiento corneal generalizado
o difuso, no inflamatorio. Considerado como una enfermedad bilateral rara, que puede aparecer
de forma congénita o adquirida, sin predileccion por sexo o grupos étnicos.(1:2
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La variante congénita estd presente desde el nacimiento, con progresiéon a formas mas graves
entre los 20 y 30 afios. No se define un patréon hereditario, aunque, algunos autores describen que
sea autosdémico recesivo; asociado a sindrome de Ehler-Danlos tipo VI o sindrome de cérnea fragil.
La forma adquirida ha sido descrita en asociacién con pacientes “frotadores crénicos” como
resultado de queratoconjuntivitis alérgicas, blefaritis marginal cronica, inflamacion orbitaria
idiopatica y enfermedad ocular distiroidea.4

La presentacion clinica, fundamentalmente en edades tempranas, suele confundirse con
megalocornea, queratocono y glaucoma congénito.®® Las complicaciones mas frecuentes suelen
ser la ambliopia por el defecto refractivo asociado y la perforacion corneal.(®) Realizar un
diagnostico temprano es imprescindible para corregir el astigmatismo elevado que produce, y
evitar las secuelas negativas sobre la visidn. Por tales razones se decidié realizar una presentacion
de caso con el objetivo de describir las caracteristicas clinicas, diagndstico diferencial y opciones
terapéuticas en un paciente con queratoglobo congénito.

PRESENTACION DE CASO g
@)
Lactante masculino de seis meses, que acude a consulta de oftalmologia pediatrica para tamizaje w
de enfermedades oculares por su edad. Al interrogatorio, sus padres, niegan antecedentes o
prenatales, del parto y posnatales. 6
O
Al examen fisico oftalmoldgico inicial con iluminacion simple se detectaron ambos ojos con corneas ,‘E
grandes (figura 1). A la biomicroscopia del segmento anterior se constata: didmetro corneal =
aumentado con protrusion generalizada y adelgazamiento central en ambos ojos (AO). Camara n
anterior profunda, iris sin alteracién, pupila central, regular y simétrica, medios transparentes y g
reflejos pupilares normales en AO.
-
Fig.1 Diametro corneal aumentado en AO
Al fondo de ojo dilatado: Papila optica oval de bordes bien definidos, retina aplicada AO. "
Esquiascopia (bajo dilatacion): ©
OD: -2.00-5.50 x 180° £
OI: -2.00-6.00 x 180° 8
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Se planificaron estudios bajo anestesia general, con los siguientes resultados:
Queratometria: OD: K1 46.00 K2: 47.75, OI: K1 46.25 K2: 47.75

Corneometria: 14 mm AO

Presion intraocular (PIO): 12 mm Hg AO

Espesor corneal central: OD: 421 micras, OI: 424 micras

Biometria: OD: 21.49 mm, OI: 21.43 mm

Gonioscopia: angulo camerular visible hasta banda del cuerpo ciliar en AO (angulo abierto)

Por las caracteristicas clinicas del paciente y los resultados de los examenes realizados se descarta
megalocornea aislada, queratocono y glaucoma congénito; se diagnosticé un queratoglobo
congénito. Para descartar asociacion con otros sindromes de herencia autosémica recesiva (Ehlers-
Danlos tipo VI y sindrome de cérnea fragil), se decidié interconsulta con especialistas en genética.
Los estudios realizados en el centro provincial de Genética Médica fueron negativos.

Se indicé correccién optica con lentes de contacto de gas permeable y mantener seguimiento
periodico en consulta de oftalmologia pediatrica y cornea, para evaluar el grado de progresién de
la enfermedad, la evolucion del defecto refractivo asociado y la prevenciéon de ambliopia. Se
explicod a los padres que el prondstico visual era reservado.

DISCUSION

El queratoglobo es una ectasia bilateral muy rara. La tipica protrusion globular de la cérnea es
debida a un adelgazamiento generalizado o difuso, mas marcado en la periferia, adoptando el
perfil corneal, una forma globular. La cdmara anterior es profunda y el diametro corneal suele ser
normal, aunque algunos autores reportan que puede estar aumentado, tal como se evidencia en
el presente caso.(!”)

Se describe que puede ser congénito o adquirido. Genéticamente se le ha relacionado con el
queratocono y a otros sindromes generales, los cuales fueron descartados. Las formas aisladas
han sido descritas. Una presentacion temprana se asocia a mayor riesgo de progresion vy
complicaciones. La hidropesia aguda y la perforacion espontanea o por traumatismo, es
frecuente.(®

La enfermedad se caracteriza clinicamente por sintomas de visién fluctuante, hipersensibilidad
luminosa, irritacion y diplopia, aspectos que pueden pasar desapercibidos, por parte de los
familiares, en las formas congénitas. El diagndstico es generalmente clinico, una vez examinado
el paciente, sin embargo, la queratometria, corneometria, paquimetria, topografia corneal y mas
reciente la tomografia corneal, han mejorado las posibilidades para identificar las ectasias
corneales en etapas tempranas. Otros examenes como la biometria, gonioscopia, toma de la
presion intraocular y el fondo de ojo permiten la diferenciacion con otras afecciones.(®

El diagnodstico diferencial de queratoglobo ha de realizarse con megalocornea, queratocono y
glaucoma congénito. En la megalocornea existe un diametro corneal mayor de 13 mm, elemento
presente en el caso, pero es descartada de forma aislada pues el grosor, curvatura y transparencia
deben ser normales para plantear el diagnostico. El paciente objeto de estudio presentd un grosor
muy disminuido y aumento de curvatura.®)
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El queratocono se refiere a una ectasia corneal axial, bilateral, generalmente asimétrica, en la que
el adelgazamiento causa un aumento progresivo de la curvatura corneal, con miopia vy
astigmatismo irregular. A pesar de ser la ectasia mas frecuente, en el caso presentado se descarta
porque la edad de presentacién mas frecuente es en la pubertad, con progresion a lo largo de la
tercera y cuarta década de la vida. Al examen oftalmoldgico no se aprecian sombras en tijeras en
la esquiascopia, el signo de la gota de aceite de Charleaux por retroiluminaciéon con la pupila
dilatada, ni los clasicos signos externos de Munson ni Rizzuti. Ademas, en lampara de hendidura
no se constataron otros signos: anillo de Fleisher, estrias de Vogt, opacidades corneales
superficiales y profundas y nervios corneales prominentes.(*7)

Otro diagnéstico diferencial, imprescindible de realizar, es el glaucoma congénito, enfermedad que
se descartd pues el paciente a pesar de presentar un didmetro corneal aumentado, no evidencio
edema, la presién intraocular era normal, el fondo de ojo no expresaba alteracidon glaucomatosa y
a la gonioscopia no se reportaron los signos caracteristicos: angulo poco diferenciado, insercion
anterior del iris y presencia de membrana mesodérmica que tapiza total o parcialmente el angulo
(membrana de Barkan).(10

Las opciones de tratamiento varian segun la edad del paciente y las caracteristicas clinicas de la
enfermedad. El tratamiento general es fundamental; hay que instruir al paciente sobre la
importancia de no frotarse los o0jos, usar medicacion tépica antialérgica en aquellos pacientes con
atopias y el uso de lubricantes oculares tépicos.(*)

La correccion optica se puede lograr con cristales o lentes de contacto; son recomendados los
rigidos de gas permeable y los lentes esclerales. Algunos autores desaconsejan su uso por mayor
riesgo de traumatismo durante las maniobras de colocacién y extraccion, ademas de, mayor
probabilidad de infeccién; sin embargo, otros especialistas reportan excelentes resultados si la
adaptacion se realiza en edades tempranas.(*!) En el presente caso esta fue la opcion considerada
con buenos resultados durante el periodo de seguimiento.

Las opciones quirdrgicas son reservadas para pacientes con complicaciones o aquellos que no
estuvieran satisfechos con los tratamientos correctivos mediante lentes, siempre valorando riesgo
beneficio. Entre las técnicas quirdrgicas se encuentran los anillos intraestromales, la queratoplastia
lamelar anterior y la queratoplastia penetrante con injertos corneales de gran diametro (de limbo
a limbo), aunque entrafia mayor riesgo de rechazo por vascularizacion corneal, pérdida de células
madre limbares y alteracion anatomica del angulo camerular.(/438)

A través del presente caso, se evidencia la importancia de un examen oftalmoldgico temprano. Es
valido destacar la necesidad del cumplir con los programas de prevencion de ceguera en Cuba, los
cuales posibilitan el tamizaje de casos con enfermedades que pueden pasar desapercibidas por los
familiares y que constituyen causa de baja vision o ceguera legal por ambliopia. El diagndstico
oportuno en el presente caso permitié un tratamiento precoz, encaminado a evitar esta
complicacion o secuela.
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CONCLUSIONES

El diagnéstico clinico del queratoglobo en edades tempranas es dificil por su similitud con otras
enfermedades oculares congénitas, y la colaboracién del paciente. Un examen detallado y el uso
de pruebas diagndsticas especificas permite un certero diagndstico y la posibilidad de una
correccion precoz del defecto refractivo elevado, con la finalidad de prevenir la aparicion de baja
visién o ceguera por ambliopia.
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