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Introducción 

La detección de malformaciones genéticas en gene-
ral por el Médico que atiende Consulta Externa, 
dependerá de aquellos hechos que le llamen la 
atención sobre el órgano afectado, así como de 
la información que nos brinden los familiares, de 
acuerdo a la importancia que le den a la patología 
del caso. El problema ocurre cuando el defecto 
genético suele pasar desapercibido por los familia-
res y a través del interrogatorio nos enteramos que 
el mismo es considerado como normal por el gru-
po familiar y común a su línea genética y que 
causa extrañez a nuestro interés en ese sentido, 
más aún, cuando el hecho desvía el interés del 
motivo de consulta del paciente pediátrico y que 
desde el punto de vista de los familiares es de más 
importancia, a pesar de que el órgano afectado sea 
en este caso el de la visión. 

En los países desarrollados al tiempo que las enfer-
medades infecciosas, como la rubéola, han sido 
controladas merced a medidas sanitarias y vacu-
naciones, los factores genéticos han ido adquirien-
do importancia como causas de enfermedades ocu-
lares congénitas y adquiridas en la edad pediátrica. 

En nuestro país no disponemos de estadísticas de 
casos de ceguera que puedan atribuirse a causas 
congénitas, en los Estados Unidos se estima que al 
menos el 50o/o de casos nuevos de ceguera legal 
(20/200 o menos) pueden atribuirse a las mismas. 

El Pediatra y el Médico General que atiende niños 
juegan un papel primordial en la identificación de 
estas alteraciones de la visión, remitiendo el oftal- 
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mólogo aquellos niños con enfermedades genéticas 
generales que pueden afectar el ojo. Su envío es 
especialmente importante para la detección de 
alteraciones visuales unilaterales, ya que los niños 
con buena visión de un ojo suelen estar asintomá-
ticos. 

Además, la opinión del oftalmólogo puede ayudar a 
establecer el diagnóstico en pacientes complicados. 
En muchas enfermedades metabólicas genéticas, el 
ojo se afecta relativamente pronto y en algunos las 
manifestaciones oculares son patognomónicas. 

Presentación del caso 

Pacientes remitidos del Servicio de Consulta Exter-
na de Pediatría mediante interconsulta personal 
que se permite dada la contigüidad de los servicios 
en algunos casos de interés común, siendo recibidos 
en el Servicio de Oftalmología del Hospital General 
San Felipe, tres niños en edades de 2, 3 y 5 años 
(Fig. 1 y 2) y relacionados consanguíneamente así: 
dos hermanos y un primo con la característica co-
mún de poseer aumento en el tamaño de sus cor- 

 



neas, lo mismo que historia positiva familiar en 
tres generaciones y para descartar glaucoma congé-
nito fueron estudiados en la forma ya indicada, de-
mostrando uno de ellos los siguientes datos: 

Resumen Caso Clínico 
W.A.W. 5 años, masculino, procedente de área 
rural, expediente 487718, consulta pediátrica, 
Hospital General San Felipe 13-8-85 consulta por 
problema respiratorio alto, al examen físico se le 
encuentra ojos grandes, al interrogatorio refiere la 
madre aspecto grande de los ojos desde el naci-
miento con fotofobia ocasional. 

Antecedentes familiares de primos maternos con 
ojos grandes, lo mismo que tios y bisabuelo mater-
no, este último murió ciego, todos de sexo mascu-
lino. 

Examen Físico 

No contribuyente, excepto los cambios oculares 
por los cuales fue remitido a la sala de ojos. 

Exploración ocular: AV OD 01   0  párpados, 
¿

conjuntiva normales, córneas, 13.5 mms. AP 
transparente, lámpara de  hendidura normal, iris 
normal, tensión aplanación normal. 

Fondo de ojo normal, se toman fotografías refrac-
ción: OD. -075 -0.75 x 75 01 -0.25 -0.75 x 80; 
gonioscopia, ángulo abierto con procesos iridianos 
que llegan al trabéculo y abundante pigmento, se 
aprecia iridobonesis, sin luxación. 
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Concluyendo que se trata en esta familia de un ca-
so de megalocórnea simple. 

Se ha planificado un control periódico de todos 
ellos para tratar de diagnosticar tempranamente si 
se presenta alguna complicación. 

Megalocórneas (Formas Simples) 

Con este nombre se conocen las córneas mayores 
de 13 mms. de diámetro simétrico no progresivo y 
que no produce efectos de enfermedad, siendo mu-
cho más frecuente (92o/o) en el sexo masculino y 
transmitida en un patrón recesivo ligado al cromo-
soma x. 

El término también se ha aplicado en casos donde 
coinciden anomalías de la cámara anterior (iris 
y ángulo buftalmo anterior) así como también en 
casos de glaucoma infantil con hidroftalmo. 

Cuadro Clínico 

Su importancia clínica deriva siempre que en el 
recién nacido o en el niño, el médico tratante de-
tecta diámetros corneales mayores de los normales, 
la historia familiar de padecimiento similar en otros 
miembros de sexo masculino con antecedentes de 
cirugía intraocular temprana (catarata, glaucoma 
secundario) ceguera, la ausencia de fotosensibili-
dad, epifora, dolor y congestión ocular, son la regla 
en estos pacientes tanto como una agudeza visual 
normal o levemente disminuida. 

La conducta del médico general o del pediatra será 
la de remitir dichos pacientes o familiares al oftal-
mólogo para su estudio adecuado. En términos 
generales el estudio oftalmológico consiste en: His-
toria clínica detallada, registro de agudeza visual, 
fotografía, medición de las córneas, estudio en la 
lámpara de hendidura, estudio del astigmatismo 
corneal, gonioscopia, presión intraocular y estudio 
de fondo de ojo detallando cambios papilares si 
existen. En los niños menores será necesario el 
estudio bajo sedación. Es necesario la valoración 
periódica de estos pacientes para detectar en forma 
temprana complicaciones oculares como la luxa-
ción de cristalino, glaucoma secundario y catarata 
temprana. 

En el diagnóstico diferencial de un paciente con 
córneas de diámetro mayores que el normal, hay 
que considerar: 
— Megalocórnea simple 
— Megaloftalmía anterior 
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— Hidroftalmia o glaucoma en sus formas pri 
marias,  secundarias o asociado a manifesta 
ción sistemática. 

— Keratoglobus (Ver cuadro de diagnóstico dife- 
rencial) 

Conclusiones 

Se resume el caso de un paciente de 5 años de 
edad, recibido inicialmente en la Sala de Consulta 
Externa de Pediatría del Hospital General San Feli-
pe, que habiendo consultado por problema respira-
torio se le encontró a la exploración tamaño inu-
sual de córneas que daban un aspecto mayor a sus 

ojos, con el antecedente de tener hermanos y pri-
mos con igual característica. 

Canalizando al Servicio de Oftalmología del mismo 
centro, se llega al diagnóstico de megalocórnea 
congénita familiar, proceso genético con patrón 
recesivo ligado al cromosoma x, su agudeza visual 
es normal o levemente disminuida, por lo general 
ausente de síntomas. 

Las complicaciones son importantes ya que pueden 
conducir a la ceguera total, asimismo es importante 
su diagnóstico diferencial con patologías que dan 
imagen clínica similar y que son resumidas en for-
ma breve. 
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