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Casos clínicos

Caso clínico 1
Paciente de sexo masculino de 28 años deri-

vado al Servicio de Glaucoma del Hospital de 
Clínicas en 2001 para evaluación por glaucoma 
y queratocono. A la inspección presentaba dis-
morfismo facial asimétrico: línea de implanta-
ción capilar frontal baja, hipertelorismo, ptosis 
bilateral asimétrica, proptosis bilateral, puente 
nasal alto, desviación de septum nasal y orejas 
pequeñas y redondeadas (fig. 1). Como antece-
dentes oculares refirió que le fue diagnosticado 
queratocono y que empezaron a medicarlo por 
glaucoma con latanoprost 0,05 mg/ml x 1 en 
ambos ojos (AO). Antecedentes generales: hi-
poacusia y refirió que su madre presenta glau-
coma. Ante la pregunta específica sobre rasgos 
faciales familiares, manifiesta que su padre y su 
hermano son muy parecidos a él. Otros hallaz-
gos detectados en la inspección incluyeron: tor-
tícolis, escoliosis, pulgares anchos, braquidacti-
lia, clinodactilia.

Al examen oftalmológico se constató AV 
mejor corregida de 20/25 (refracción: cil -3,00 

Resumen
Objetivo: Comunicar la presentación conjunta de síndrome de Saethre-Chotzen y queratocono en dos pacientes relacionados.
Casos clínicos: Dos hermanos con síndrome de Saethre-Chotzen y patrón ectásico corneal compatible con queratocono seguidos 
durante años en nuestra División Oftalmología.
Conclusiones: Si bien la asociación entre ambas patologías ha sido reportada pero no fehacientemente documentada, la revisión bi-
bliográfica permite postular una hipótesis que podría explicarla basada en la fisiopatología del queratocono y la genética del síndrome 
de Saethre-Chotzen.
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Saethre-Chotzen syndrome and keratoconus: a report of two cases
Abstract

Purpose: To report the joint presentation of Saethre-Chotzen syndrome and keratoconus in two siblings.
Report of cases: Two Saethre-Chotzen-affected siblings bearing an ectatic corneal pattern compatible with keratoconus who were 
followed for years at our Ophthalmology Division.
Conclusion: Although the association between these two clinical entities has been mentioned but not fully documented, there is 
enough information in the medical literature to postulate a hypothesis that could explain it based on the current understanding of 
keratoconus pathophysiology and the genetics of Saethre-Chotzen syndrome. 
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x 180°) en OD y 20/30 (refracción: cil -3,50 
x 160°) en OI. Mediante biomicroscopía se 
observó afinamiento y protrusión temporal in-
ferior corneal compatible con queratocono en 
AO, leucoma central en OI e hipoplasia leve de 
iris en AO (figs. 2 y 3). La PIO (GAT) fue en 
OD 29 mmHg y 32 mmHg en OI. El espesor 
centrocorneal con paquímetro ultrasónico fue 
OD: 537 μm y OI: 450 μm. La gonioscopía 
reveló retroceso nasal inferior bilateral de la raíz 
del iris (iris mulde), banda del cuerpo ciliar an-
cha y escasa presencia de pigmento. En el fon-
do de ojos se observó que ambos discos ópticos 
presentaban excavación glaucomatosa (OD: 0.5 
x 0.7 por escotadura superior, OI: 0.6 x 0.6). 
Se realizó perimetría computada programa G1x 
umbral Octopus 123, observándose defectos 
campimétricos en OI (OD MD 0.5 LV 4.8 OI 
MD 10.1 LV 12.3 sin falsos positivos ni nega-
tivos AO) y una curva diaria de PIO de 7 a 19 
hs: 31/34, 30/29, 29/30, 27/27 y 28/29 mmHg 
OD/OI. 
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