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El sindrome de Goldenhar forma parte del espectro de anomalias del primer y segundo arco branquial.
Constituye una entidad congénita poco frecuente, caracterizada por la asociacion de anomalias ocula-
res, auriculares, mandibulares y vertebrales, y cuya etiologia permanece atin desconocida.

A continuacion describimos el caso de un recién nacido que presenta hallazgos clinicos compatibles, que
incluyen la asociacion de lipodermoide conjuntival unilateral, apéndices preauriculares, hipoplasia he-
mifacial e hipoplasia de pabellones auriculares. Asi mismo, se hace una breve revisién basada en el
conjunto de los casos que hasta el presente han aparecido en la literatura cientifica.
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Goldenhar syndrome. A report of a new case

Goldenhar syndrome is part of the spectrum of anomalies of the first and second branchial arch. It is a
rare congenital entity characterized by the association of eye, headphones, mandibular and vertebral
abnormalities, and whose etiology remains unknown.

Here we describe the case of a newborn who has compatible clinical findings, including the association
of unilateral conjunctival lipodermoid, preauricular tags, hemifacial hypoplasia and hypoplastic ears.
Likewise, a brief review based on all the cases that have so far appeared in the literature is made.

Abstract

INTRODUCCION y segundo arco branquial. Se trata de una patolo-
gia heterogéneay compleja caracterizada por ano-
El sindrome 6culo-auriculo-vertebral (SOAV), tam- ~ malias oculares, auriculares, mandibulares y verte-

bién conocido como sindrome de Goldenhar (SG)  brales, la cual es poco frecuente y cuya etiologia
forma parte del espectro de anomalias del primer ~ permanece aun desconocida.
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Dado que este sindrome presenta un amplio es-
pectro de manifestaciones clinicas congénitas de-
tectables desde el periodo neonatal, destacamos
la importancia de su sospecha clinica ante hallaz-
gos compatibles para la obtencién de un diagnds-
ticoy seguimiento temprano.

CASO CLINICO

Presentamos el caso de un neonato varén nacido a
término mediante parto eutdcico sin incidencias
con un peso de 3370 gramos. No existian antece-
dentes patoldgicos detectados en periodo prenatal
ni historia de malformaciones y/o sordera familiar.
Inmediatamente tras el nacimiento, se observan
tres lesiones pediculadas en la region malar y
preauricular derecha, asimetria facial con hemica-
ra derecha mas pequena y una leve hipoplasia de
ambos pabellones auriculares (Fig. 1).

Ante la sospecha de un sindrome malformativo, se
realiza un estudio clinico dismorfolégicoy pruebas
complementarias. En exploracion ocular se obser-
vo una lesién compatible con quiste dermoide en
el ojo derecho a nivel del angulo externo. No se ob-
servan anomalias dentarias ni vertebrales. El he-
mograma y la bioquimica fueron normales, desta-
cando Unicamente una hiperbilirrubinemia (10,2
mg/dl) de predominio indirecto al cuarto dia de
vida. Se realizaron los cribados neonatales meta-
bolico y auditivo, asi como una exploracion neuro-
fisiolégica con potenciales evocados auditivos de

Figura 1. Apéndices preauriculares
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tronco cerebral (PEATC) y potenciales evocados vi-
suales (PEV) posteriormente, que también fueron
normales. En la serie de pruebas de imagen reali-
zadas, que incluia ecografia abdominal, radiografia
de columna vertebral y ecocardiografia, tampoco
se observaron alteraciones.

El estudio dismorfoldgico del paciente nos oriento
hacia la presencia de un sindrome con entidad pro-
pia, siendo todas estas caracteristicas compatibles
y suficientes para el diagndstico clinico de sindro-
me de Goldenhar segun los criterios de Feigold y
Baum: un lipodermoide o lipoma de la conjuntiva,
un dermoide epibulbar o un coloboma del parpado
superior y dos de las tres siguientes:

® Anomalias auditivas y del pabellon auricular
y/o apéndices preauriculares, usualmente bila-
terales.

e Aplasia unilateral o hipoplasia de una rama de
la mandibula.

e Anomalias vertebrales.

La evolucién fue favorable, iniciando la lactancia
materna de forma precoz y permaneciendo asinto-
matico durante todo el tiempo. Se realizd exéresis
de dos de las lesiones pediculadas de mayor tama-
fio, cuyo estudio histopatolégico reveld la presen-
cia de estructuras formadas por un eje central fi-
brocartilaginosoy recubiertas de tejido epidérmico
maduro compatibles con hamartoma, sin eviden-
cia de displasia ni de malignidad. Al quinto dia de
vida fue dado de alta sin incidencias, indicandose
seguimiento pediatrico y oftalmolégico de forma
ambulatoria.

DISCUSION

El paciente descrito representa un caso de sindro-
me de Goldenhar (OMIM 164210). Este sindrome
fue descrito por primera vez por el oftalmélogo
francés Maurice Goldenhar en 1952%, en el quein-
cluia apéndices preauriculares y fistulas asociados
a quistes dermoides epibulbares. En 1969, Ho-
llowich y Verbeck describieron un paciente con
esta anomalia y revisaron otros 33 casos reporta-
dos desde el articulo original de Goldenhar?.



Actualmente, esta asociacion de anomalias morfo-
l6gicas se incluye dentro del espectro de alteracio-
nes del primery segundo arco branquial. Es un sin-
drome poco frecuente, cuya incidencia aproximada
es de 1:3000-26 500, con predominancia del sexo
masculino (3:2). Su etiologia es heterogéneay no se
conoce con claridad hasta el momento actual. Aun-
que la mayoria de los casos del SG se presentan
como una entidad esporadica, se han descrito pa-
trones de herencia autosomicos dominantes o re-
cesivos®.

Desde los casos reportados por Setzer en 1981% se
han publicado varios informes de casos presentes
en gemelos monocigdticos en los que se describe
la posibilidad de que pueda existir discordancia o
concordancia completa para el sindrome, lo que
sugiere que este desorden puede ser consecuencia
de una malformacion localizada y temprana que
da lugar a una malformacién compleja posterior, y,
por tanto, se trataria de un sindrome determinado
genéticamente. También hay casos reportados de
pacientes afectados con antecedentes familiares
de primer grado, lo que sugiere una herencia auto-
somica dominante.

Otros autores han querido enfatizar sobre la exis-
tencia de factores ambientales que podrian actuar
y modificar el curso de la embriogénesis, lo que
podria explicar una posible etiologia no genética-
mente condicionada. Algunas de estas teorias ha-
cen referencia a un posible insuficiente aporte vas-
cular, alteraciones en la migracion del mesodermo
y otros muchos factores ligados a la formacién de
los arcos branquiales y el sistema esquelético ver-
tebral. Del mismo modo, se han publicado varios
casos en los que podria existir una asociacion con
la exposicion a diferentes farmacos (talidomida,
acido retinoico, tamoxifeno...), drogas (cocaina..) y
enfermedades maternas durante la gestacion (dia-
betes, rubeola, influenza...)°, 1o que soporta la hipo-
tesis de la heterogenicidad etioldgica en el sindro-
me 6culo-auriculo-vertebral (SOAV).

En relacion a su nomenclatura y etiologia, existe
también controversia. Algunos autores lo conside-
ran como una variante de microsomia hemifacial,
otros lo describen como un sindrome complejo
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dismorfogenético con manifestaciones extrafacia-
les. Los principales diagnésticos diferenciales se
plantean con esta ultimay el sindrome de Treacher
Collins. La microsomia hemifacial incluye anorma-
lidades unilaterales del oido como aplasia o hipo-
plasia, apéndices de piel preauriculares, maloclu-
sion del lado afectado e hipoplasia unilateral de la
mandibula. Aunque el ojo puede estar afectado,
usualmente las anomalias del mismo no incluyen
dermoides, lipomas subconjuntivales o colobomas
del parpado superior. Por ello, dichos criterios pue-
den ser usados para diferenciar el sindrome de
Goldenhar de la microsomia hemifacial, y conside-
rarlas como entidades diferentes. En el sindrome
de Treacher Collins puede estar presente la hipo-
plasia bilateral facial, el coloboma del parpado in-
feriory los dermoides epibulbares o lipodermoides
conjuntivales, pero muy raramente se encuentran
anomalias vertebrales. También puede confundir-
se con la torticolis muscular congénita con asime-
tria mandibular, la cual aparece a finales de la ges-
tacion, mientras que el SOAV con asimetria
mandibular ocurre en la gestacion temprana,
como parte de un sindrome malformativo.

El diagndstico del SG es clinico y se basa en las al-
teraciones clinicas compatibles, para lo cual se uti-
lizan habitualmente los criterios de Feigold y
Baum. Dada la gran variabilidad del espectro de
manifestaciones, en ocasiones el paciente puede
permanecer practicamente asintomatico, acu-
diendo a consulta especializada (Otorrinolaringo-
logia, Oftalmologia...) por un problema mas estéti-
co que funcional (microtia, maloclusion dentaria...),
tras lo cual se realiza frecuentemente el diagnosti-
co. En casos mas manifiestos, a veces es posible
incluso realizar un diagnostico prenatal mediante
ecografia por sus rasgos dismorfologicos®.

Dentro los signos mas constantes, se encuentran
los quistes dermoides y lipodermoides, asi como
las anomalias auditivas. Los quistes dermoides
epibulbares se localizan en el cuadrante temporal
inferior, en la union corneoescleral. Los quistes li-
podermoides subconjuntivales, los cuales son fre-
cuentemente bilaterales, se encuentran en el cua-
drante temporal superior. Ambas lesiones son
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amarillentas, redondeadas e histolégicamente
contienen epitelio escamoso estratificado, con
apéndices epidemiales foliculo, pelos y glandulas
sudoriparas. Las anomalias auditivas incluyen hi-
poplasia/aplasia de diferentes partes del oido, asi
como apéndices preauriculares u otras malforma-
ciones.

Desde la descripcidn original, otras manifestacio-
nes han sido agregadas, incluyendo anomalias
Oseas, faciales, neuropsiquiétricas7, cardiovascula-
res, respiratorias, urolégicas, gastrointestinales,
endocrinasy exocrinas entre otras. También puede
presentarse como muerte intrauterina o asociado
a otros sindromes.

Las anomalias del SG se hacen mas evidentes a
medida que el nifio crece, debido a alteraciones en
el desarrollo de las areas afectadas. Pueden existir
deficiencias en la audicion y la vision, pudiendo in-
fluir negativamente en el desarrollo psicomotor de
los pacientes con dicha afeccion si no se realiza
tratamiento adecuado de forma temprana. La hi-
poplasia de los huesos maxilares y/o mandibulares
puede causar problemas respiratorios obstructi-
vos, constituyendo ademas una via aérea dificil
para la intubacion endotraqueal. También se pue-
den producir dificultades para la alimentacion, asi
como maloclusion dental y alteracion en el desa-
rrollo de la musculatura masticatoria, siendo nece-
sario en ocasiones el uso de sondas para la alimen-
tacion y/o tratamiento quirlrgico, para lo cual
existen varios métodos, como procedimientos con-
vencionales (injerto condrocostal y osteotomia cla-
sica) y técnicas de distraccion. Asi mismo, la com-
binacion de las intervenciones motoras orales y de
comportamiento también podria ofrecer un trata-
miento efectivo en algunos casos®.

Sin embargo, esta afectacion tan dispar a nivel de
multiples 6rganos dentro de este sindrome puede
limitar el manejo dichos pacientes. El pronéstico es
favorable en los casos en los que no existe afecta-
cion sistémica ni retraso mental. El tratamiento
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varia en funcién de la edad y los érganos afectados,
llegando a precisar en los casos mas graves cirugia
en periodo neonatal, aunque la mayoria de los ca-
sos que precisan tratamiento quirdrgico corres-
ponde a casos menos complicados y motivados
por la afectacion estética. Por ello, es fundamental
un tratamiento multidisciplinar y un seguimiento
regular a cortoy largo plazo para controlar el creci-
mientoy desarrollo de estos pacientes.

CONCLUSION

El diagnostico de SG no debe basarse exclusiva-
mente en exploraciones complementarias, aun-
que pruebas complementarias como la ecocardio-
grafia, la ecografia renal y las radiografias de
columna cervical pueden ayudar a identificar la
existencia de alteraciones sistémicas o asociacion
con otros sindromes®. Debe realizarse una historia
clinica detallada, preguntando por antecedentes
familiares, personales y durante la gestacion, sien-
do importante ademas incluir exploraciones oftal-
molégicas y otorrinolaringolégicas a la hora de
realizar un diagnostico definitivo.

Queremos destacar laimportancia de la identifica-
cion de signos clinicos-dismorfolégicos desde el
periodo neonatal, lo que permitiria un diagnostico
y un abordaje multidisciplinar temprano, inten-
tando asi mejorar en el pronostico de los pacientes
afectados.
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ABREVIATURAS

EOAV: espectro 6culo-auriculo-vertebral ® PEATC: potencia-
les evocados auditivos de tronco cerebral ® PEV: potenciales
evocados visuales ® SG: sindrome de Goldenhar ® SOAV: sin-
drome 6culo-auriculo-vertebral.
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