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RESUMEN

Introduccioén: El sindrome de Goldenhar (también conocido
como displasia dculo-auriculo-vertebral) es un amplio es-
pectro de anomalias congénitas que involucra estructuras
derivadas del primero y segundo arco braquiales. Caso cli-
nico: Se reporta el caso de un recién nacido de sexo mas-
culino con anotia bilateral, paralisis facial izquierda y hemi-
vértebra. Conclusiones: El sindrome de Goldenhar involucra
desde la microtia aislada con o sin hipoplasia mandibular
hasta un fenotipo mas complejo con manifestaciones es-
queléticas, cardiacas, renales, pulmonares y del sistema
nervioso central. Este sindrome tiene una gran connotacion
social, ya que las personas afectadas pueden sufrir proble-
mas psicoldégicos derivados de este defecto, visible y dificil
de ocultar y, ademas, alteraciones funcionales relacionadas
que obligan a tratamientos especializados y multidiscipli-
narios. La presencia de anotia y malformaciones de oido in-
terno, bilaterales y simétricas, constituyen un caso raro de
presentacién del sindrome.
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INTRODUCCION

El sindrome de Goldenhar es un espectro de malfor-
maciones congénitas que involucra una amplia varie-
dad de defectos en diversas estructuras, derivadas
del primero y segundo arco branquial.! Se ha repor-
tado una incidencia de 1:3 000 a 1:5 000 nacidos vi-
vos,? siendo mas comun en hombres con una relacién
de 3:2,3 con predominancia sobre el lado derecho,
siendo éste el mas severamente afectado. Algunos
casos bilaterales se han descrito, pero son relativa-
mente raros.*®

ABSTRACT

Introduction: Goldenhar syndrome (also known as oculo-
auriculo-vertebral dysplasia) is a broad spectrum of con-
genital abnormalities that involve structures that originate
from the first and second branchial arch. Clinical case: We
report the case of a newborn male with bilateral anotia, left
facial paralysis, and hemivertebrae. Conclusions: Golden-
har syndrome varies from isolated microtia with or without
mandibular hypoplasia to a more complex phenotype with
skeletal, heart, renal, pulmonary and central nervous system
manifestations. Persons affected can suffer psychological
problems caused by this difficult to conceal physical defect
as well as from functional alterations that require special-
ized and multidisciplinary treatment. This case is a unique
presentation of this syndrome because the presence of bi-
lateral anotia and symmetrical internal ear malformations
is rare.

Key words: Anotia, newborn, Goldenhar syndrome.

Los mecanismos fisopatoldgicos involucrados
han sido tema de controversia sin que hasta hoy se
haya encontrado un agente causal definitivo. Se ha
propuesto un aporte sanguineo inapropiado o una
hemorragia focal en la regién donde se desarro-
Ilan los arcos braquiales. La arteria afectada es la
estapedial, que es una rama de la carétida interna
y la arteria carétida externa, la cual altera la mor-
fologia de las estructuras derivadas del primero
y segundo arco branquial, y es la responsable de
la variedad de malformaciones.® Se ha reportado
también que el sindrome de Goldenhar es un de-
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fecto de la blastogénesis que pudiera atribuirse a
interferencias en la migracién de las células de la
cresta neural.®

En el drea de oidos, nariz y garganta, el 50% de
las malformaciones afectan el pabellén auricular.
Las malformaciones del oido externo y medio son
predominantemente unilaterales (70-90%), involu-
crando principalmente el oido derecho. Las del oido
interno pueden ser unilaterales y bilaterales. La in-
cidencia de malformaciones del pabellén auricular
es de aproximadamente 1 en 3 800 recién nacidos.
Pueden incluir el oido externo (pabellén y conducto
auditivo externo), oido medio y oido interno, y no
es infrecuente encontrar combinaciones de las tres
zonas.

A continuacién presentamos un caso de sindro-
me de Goldenhar con anomalias bilaterales y si-
métricas.

CASO CLiNICO

Se trata de un paciente masculino de dos dias de
edad, de término, hijo de madre de 21 afios, primi-
gesta, de un embarazo planeado y deseado, con
control prenatal irregular, de solamente cuatro
consultas en el Centro de Salud; su padre tiene 22
afos. Presenta consanguinidad negativa, se refiere
un primo con pérdida de la audicién. Parto euté-
cico, con Apgar de 8- 8 a los cinco y diez minu-
tos, atendido en un hospital periférico, alimentado
con seno materno exclusivo. Acudié a consulta por
anotia bilateral.

En la exploracidén fisica, se encontrdé con peso
de 2 700 g, 49 cm de talla y perimetro cefalico
34 cm. Frecuencia cardiaca de 140 latidos/minu-
to, frecuencia respiratoria de 38 respiraciones por
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minuto y temperatura de 36.8 °C. Se encontraba
alerta, reactivo, con llanto normal, facies inex-
presiva y sin dificultad respiratoria. Normocéfalo,
fontanelas normales, con implantacién adecuada
del cabello, hipertelorismo acentuado, narinas
permeables, septum central, cornetes eutroéficos,
puente nasal ancho y aplanado, con anotia bila-
teral (Figuras 1 a 3), ausencia de conducto auditi-
vo externo bilateral, labio integro y paladar ojival,
con uvula central, reflejo nauseoso presente asi
como microrretrognatia. Asimetria facial por ma-
yor apertura ocular izquierda, epifora izquierda,
borramiento del surco nasogeniano por paralisis
facial izquierda (Figuras 1 a 3); el térax, abdomen
y extremidades normales. Genitales Tanner 1 sin
malformaciones.

El estudio radiolégico nos mostré una hemivér-
tebra a nivel de T1 (Figura 4). La opinidén por parte
del Servicio de Traumatologia y Ortopedia indicd

Figura 1. Se observa un marcado hipertelorismo, puente na-
sal aplanado y ancho y ausencia del surco nasogeniano, con
lagoftalmos izquierdo.

Figuras 2 y 3. Vista lateral izquierda y derecha, donde se
observa la anotia y microrretrognatia, ademas de la implan-
tacion baja del cabello.
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Figura 4. Hemivértebra a nivel de T1.

Cadena LIM y cols. Sindrome de Goldenhar

que la presencia de este defecto no comprome-
tia la alineacion de la columna y no era riesgosa.
La evaluacién oftalmoldgica fue normal, al igual
que el ultrasonido de vias urinarias. Se realizé to-
mografia axial computarizada de oidos con cortes
axiales cada milimetro a través de la regidn pe-
tromastoidea en forma comparativa, con venta-
na para hueso, asi como reconstruccidén coronal y
coronal oblicua perpendicular al eje de la céclea
para cada uno de los pefiascos, encontrandose a
nivel de los oidos: falta de desarrollo del pabellén
auricular y del conducto auditivo externo identi-
ficando el esbozo de éste, sin identificar la mem-
brana timpanica, ademas de alteracién del oido
medio por defecto de la cadena osicular sin iden-
tificar el estribo. Las estructuras del oido interno
como lo son los conductos semicirculares, céclea,
conducto auditivo interno y punta del pefasco
fueron de caracteristicas nhormales; no se observod
la ventana oval.

No se demostro el trayecto del facial completo,
probablemente por alteracién del desarrollo, y la

Figura 5.

Tomografia axial computariza-
da de oidos que muestra altera-
ciones bilaterales y simétricas:
ausencia del pabelldén auricular,
membrana timpanica, a nivel del
oido medio, y no se identifica el
estribo. Las estructuras del oido
interno, como lo son los conduc-
tos semicirculares, céclea, con-
ducto auditivo interno y punta
0OiDO DERECHO del pefasco son de caracteristi-
cas normales; no se observa la
ventana oval. No se demuestra el
trayecto del facial.
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apofisis mastoides se encontrd sin neumatizacién
(Figura 5). En conclusidén, se reportd ausencia de
conducto auditivo interno, alteracién del oido
medio y del trayecto del nervio facial de forma
bilateral.

El Departamento de Genética confirmo los datos
clinicos ya descritos, y se le realizé un cariotipo con
resultado normal.

DISCUSION
Aspectos embrioldgicos

El oido interno empieza su formacion al inicio de la
cuarta semana de gestacion.® El término microtia se
refiere a una anomalia congénita del oido externo, ya
sea en su tamafo o en su morfologia, el cual puede
presentarse en forma variable desde un pabellén au-
ricular mas pequeno hasta la ausencia completa del
pabellén (anotia).” Este espectro de anomalias pue-
de asociarse con atresia del conducto auditivo exter-
no y del oido medio.

Basado en las caracteristicas del defecto, se clasi-
fican cuatro grupos:

Microtia I. La oreja es malformada y mdas pequeiia
que lo normal. Es posible reconocer todas las par-
tes de la oreja.

Microtia Il. La oreja es mas pequena y menos de-
sarrollada que en el grado I; el hélix no esta total-
mente desarrollado. Las otras partes de la oreja
pueden no estar bien definidas.

Microtia lll. Sélo queda un corddn, el borde del hé-
lix y pueden quedar segmentos sueltos, no identifi-
cables.

Microtia IV. Anotia: ausencia total de la oreja.”?

ASPECTOS CLINICOS

Se considera que el sindrome de Goldenhar es parte
de una presentacion clinica mas compleja de defec-
tos del primero y segundo arcos branquiales, mejor
conocido como espectro dculo-auriculo-vertebral
(EOAV).

En cuanto a la herencia, se describe como fre-
cuente la forma esporadica y se reportan casos
de herencia autosémica dominante o recesiva. En
nuestro paciente, por ser un caso aislado en la
familia, no podemos precisar el modo de trans-
misién.®

Los ninos pueden presentar hipoplasia de la
musculatura facial, micrognatia, apéndices preauri-
culares y displasia del pabellén auditivo, hipoplasia
de las vértebras a nivel cervical, toracico o lumbar,
dermoides epibulbares, microftalmia, colobomas,
labio hendido y alteraciones orgdnicas, renales y
del sistema nervioso central. Existen, por lo tanto,
una gran variedad de presentaciones clinicas, de
hecho, la mayoria de los niflos se presentan con

141

asimetria facial y displasia del pabellén auditivo
externo.”'315

Las anomalias del oido interno se han reportado
en pacientes con microtia, pero sin relacién con el
grado de afeccion®. Debido a la presentacidn bilate-
ral y a las manifestaciones morfolédgicamente simé-
tricas, nuestro caso podria sugerir un origen pura-
mente genético del sindrome, lo que daria la pauta
para futuras investigaciones.
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