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Malformaciones

Sindrome de Goldenha

Sindrome oculo-auriculo-vertebral
Anomalias craneofaciales

Recién nacido.

Antecedentes: El sindrome de Goldenhar es una entidad clinica poco conocida, que ocasiona
malformaciones principalmente en cara, ojos, columna vertebral y orejas. Afecta con mayor
frecuencia al sexo masculino, el 85 % de los casos compromete la hemicara, siendo el lado
derecho el mas comun. Reporte de caso: Recién nacido masculino, producto de primera
gestacion, madre de 19 afios, sin antecedentes y adecuado control prenatal, al nacimiento
evidenciaron multiples malformaciones craneofaciales descritas como quiste dermoide
escleral en ojo derecho que comprometia la regién temporal inferior y superior de la cérnea
y un coloboma, pabellén auricular con microtia derecha y en hemicara ipsilateral lesién
epidérmica levemente elevada, irregular, bordes definidos, con compromiso malar,
cigomatico y preauricular con micropapulas, ademas de lesién dermoide sugestiva de
aplasia de cutis. Por todas las anomalias descritas fue diagnosticado con sindrome de
Goldenhar. Conclusiones: El origen fisiopatologico no esta bien definido, sin embargo, se ha
descrito que es causado por una alteracién de las estructuras derivadas del primer y
segundo arco braquial, probablemente influenciado por factores externos pocos conocidos.
En este caso, aunque la gestante asistié a todos los controles prenatales, esta alteracién
congénita solo se evidenci6 en el momento del parto, por lo que destacamos la pericia de
los clinicos para reconocer las anomalias poco frecuentes y asi, realizar un diagnéstico
oportuno y un abordaje eficaz con un equipo multidisciplinario ya que condicionan un
mejor pronoéstico y calidad de vida en los pacientes.
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Background: Goldenhar syndrome is a little-known clinical entity, that causes malformations
mainly in the face, eyes, spine, and ears. It most frequently affects males; 85 % of the cases
involve the hemiface, with the right side being the most common. Case report: Male
newborn, product of first gestation, 19-year-old mother, without pathologic history and
adequate prenatal control, at birth evidenced multiple craniofacial malformations described
as a scleral dermoid cyst in the right eye involving the lower temporal and upper corneal
regions and a coloboma, an auricular pavilion with right microtia, and in the ipsilateral
hemiface a slightly elevated epidermal lesion, irregular, with defined borders, with malar,
zygomatic, and preauricular involvement with micropapules, in addition to a dermoid lesion
suggestive of skin aplasia. For all the anomalies described, he was diagnosed with Goldenhar
syndrome. Conclusions: The pathophysiologic origin is not well defined; however, it has been
described as being caused by an alteration of the structures derived from the first and
second brachial arches, influenced by little-known external factors. In this case, although
the pregnant woman attended all prenatal controls, this congenital alteration was only
evidenced at the time of delivery, so we emphasize the expertise of clinicians to know the
rare anomalies and thus make a timely diagnosis and an effective approach with a
multidisciplinary team as they condition a better prognosis and quality of life in patients.

Introduccion

El sindrome de Goldenhar (GHS) fue descrito por primera vez
por Carl Ferdinand Von Arlt en 1845, posteriormente en 1962,
Maurice Goldenhar, lo clasificé como entidad clinica indepen-
diente y mas tarde, Cohen lo denominé displasia 6culo auric-
ulo vertebral (1). Se trata de una enfermedad congénita poco
conocida que cursa con alteraciones de las estructuras
derivadas del primer y segundo arco braquial, ocasionando
malformaciones en cara, ojos, columna vertebral y orejas,
teniendo esta ultima asociacién a pérdida auditiva (1,2).

El GHS es el segundo tipo de malformacién craneofacial més
frecuente, su incidencia no esté bien establecida se conoce que
oscila entre 1/3500 o 1/15600 e incluso llegar a 1:45,000 casos/
nacidos vivos (2). Afecta mayormente al sexo masculino (rel-
acién hombre: mujer 3:2), el 85 % de los casos compromete la
hemicara, siendo el lado derecho el més frecuente, mientras,
el bilateral ocurre en 10-33 % (2,3).

La etiologia de la enfermedad no estd bien definida, sin
embargo, se cree estd influenciada con por multiples factores
externos como el consumo de medicamentos vasoactivos,
tabaco, cocaina, talidomida, terapia hormonal y medicamentos
antineopldasico, que alteran los procesos vasculares del meso-
blasto hacia la cuarta semana del embarazo, afectando las
estructuras craneofaciales derivadas del primer y segundo arco
braquial (3).

En cuanto a las manifestaciones clinicas suelen ser diversas,
pueden ser leves o complejas. Clinicamente, el GHS se carac-
teriza por la triada clasica de microsomia craneofacial, quistes
dermoides oculares y anomalias vertebrales (3,4).

El objetivo del reporte es presentar el caso de un recién
nacido masculino sin antecedentes familiares que desarrollé
GHS.

Reporte de caso

Recién nacido masculino, producto de primera gesta de madre
de 19 afos, aparentemente sana y adecuado control prenatal. El
paciente nacié por cesarea por bienestar fetal insatisfactorio y
liquido amniédtico con meconio grado II, llora y respira al nacer
con APGAR 8-9-10, sin dificultad respiratoria, peso 3 750 gr, talla
50 cm y perimetro cefalico 35 cm.

Al examen fisico presentaba un quiste dermoide escleral en
el ojo derecho que comprometia la regién temporal inferior y
superior de la cérnea, sin causar limitacién de la movilidad ocu-
lar (ver imagen 1), la fundoscopia con dilatacién pupilar mostrd
vitreo claro, excavacién de 0,1mm bordes regulares, emergencia
central de vasos sanguineos y macula con brillo foveolar, con
una fisura en el iris que se extendia desde la pupila hasta la
comisura lateral de los parpados sugestiva de un coloboma,
ademas de un &rea eritematosa que comprometia gran parte de
la mucosa conjuntival (ver imagen 2). mientras, en hemicara
derecha present? lesién epidérmica levemente elevada, irregu-
lar, bordes definidos, con compromiso malar, cigomético y pre-
auricular de 4x5 cm (ver imagen 3) con micropapulas. Ojo izqui-
erdo sin alteraciones y pabellén auricular con microtia derecha.

Por lesién dermoide consideraron que el paciente cursaba
con aplasia cutis y en conjunto con las demds alteraciones
estructurales del ojo y hemicara derecha (quiste dermoide escle-
ral, coloboma y microtia) realizaron diagnéstico de sindrome de
Goldenhar. Con la intencién de descartar otras malformaciones
asociadas, solicitaron tomografia axial computarizada (TAC) de
craneo que reportoé quiste aracnoideo en la fosa temporal dere-
cha y mega cisterna magna como variante anatémica (ver ima-
gen 4). La TAC de columna cervical, ecocardiografia y ecografia
de vias urinarias fueron normales.

Durante la hospitalizacién, el recién nacido (RN) desarrolld
ictericia precoz (Kramer III e hiper bilirrubinemia; Bilirrubina
total 13,39 mg/dL y B. directa 0.61 mg/dL) secundario a incom-
patibilidad de grupo sanguineo (madre O positivo y RN A posi-
tivo) por lo que fue manejado con fototerapia simple durante
dos dias con resolucién clinica completa.
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Figura 1. Quiste dermoide escleral

Figura 2. Mucosa conjuntival eritematosa que llega a comprometer la pupila.

Figura 3. Aplasia cutis.
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Figura 4. Tomografia craneo. Quiste aracnoideo en la fosa temporal derecha y mega cisterna magna como variante anatémica.

El equipo interdisciplinario, considerd que el quiste dermoi-
de escleral no ameritaba manejo quirdrgico de urgencia. Por
evolucioén clinica favorable y hallazgos imagenolégicos norma-
les, dieron egreso, con manejo ambulatorio oftalmolégico (car-
boximetilcelulosa 0,5 % gotas oftalmicas cada 6 horas y Poli-
mixina B 0,1 % + Neomicina 0,35 % + dexametasona 6.000 Ul/
mL en solucién oftalmica cada 6 horas por 7 dias) y ordenes de
tamizaje auditivo y visual.

Discusién

El GHS es un trastorno polimalformativo, de origen esporadico
cuya etiologia y patogénesis no estd bien establecida, sin
embargo, Gonzalez et al. (4) describen que puede asociarse con
la administracién de multiples farmacos (talidomida, acido
retinoico, tamoxifeno), consumo de sustancias psicoactivas,
enfermedades metabdlicas (diabetes mellitus) e infecciosas
(rubeola e influenza) durante la gestacién. mientras, Zenteno
et al. (5) afirman se han reportado casos hereditarios con
patrones de herencia autosémico dominantes y recesivos que
alteran el desarrollo y la expresién normal de las estructuras
derivadas del primero y segundo arco faringeo (3-5).
Clinicamente, el GHS se caracteriza por presentar disostosis
craneofacial (6), en la que se observan anomalias oculares (65
%) de las cuales el 70 % son unilaterales; usualmente se pre-
sentan colobomas palpebrales que afectan el canto externo,
pérpados principalmente el superior y microftalmia. Con res-
pecto al pabellén auricular, estas alteraciones son las mas con-
sistentes (6,7), Touliatou et al. (7) describen que pueden ocurrir
en el 94 % de los pacientes, siendo la microtia unilateral e
hipoacusia conductiva (76 %) las més frecuentes. Con respecto
a la afectacién neurolégica los pacientes pueden desarrollar
microcefalia, hidrocefalia, encefalocele occipital, malformacién
de Arnold Chiari, espina bifida y retraso mental en un 5-15 %.

En un reporte de caso informaron que los pacientes con
GHS, pueden tener presentaciones clinicas atipicas con defec-
tos oculares, retraso en el desarrollo y del habla, aunque las
anomalias craneofaciales o vertebrales son tipicas es impor-
tante tener en cuenta que pueden ocurrir casos inusuales con
afectacién neuroldgica predominante (8). En el caso presenta-
do las anomalias fisicas y/o estructurales fueron propias de la
enfermedad, y dado la edad temprana de nuestro paciente no
fue posible determinar manifestaciones neurolégicas secun-
darias.

Entre otras alteraciones oculares puede versen tumores epi-
bulbares, dermoides o lipodermoides, en el 35 % de los casos.
Otros 6rganos que pueden estar comprometidos son: el cora-
z6n en un 5-58 %, con defectos septales interventriculares,
ductus arterioso persistente, coartacién adrtica, tetralogia de
Fallot y transposicién de los grandes vasos; musculoesqueléti-
cos como la hipoplasia o aplasia del maxilar, temporal y malar,
pie zambo, aplasia radial, entre otros y a nivel renal con ecto-
pia, fusién y agenesia renal (9).

En el caso reportado, se sospechd GHS por el conjunto de
caracteristicas clinicas relacionadas, como aplasia cutis, quis-
te dermoide escleral, coloboma, microtia leve, ademas, del
hallazgo imagenolégico de quiste aracnoideo en la fosa tem-
poral derecha y mega cisterna magna como variante anatémi-
ca aislada, algunos casos reportados en la literatura describen
la presencia de quistes dermoides intracraneales en menor
frecuencia de presentacién (10).

Dado que el GHS tiene una heterogeneidad clinica, es impor-
tante descartar otras malformaciones asociadas (11). El neona-
to de este caso, ante la sospecha de un sindrome malformativo
relacionado con GHS, descartaron anomalias vertebrales, uri-
narias y craneales, mediante estudios imagenoldgicos. Se resal-
ta la presencia de hiperbilirrubinemia, sin embargo, por los
estudios se determiné que se presentd por incompatibilidad
de grupo.
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El presente caso clinico retine 2 de los criterios de M. Fein-
gold y J. Murray consistentes en microtia y coloboma, sin
embargo, hay otras alteraciones que presenté el neonato, no
indicadas en la clasificacién sugerida como deformidades en
iris, quiste dermoide escleral, aplasia cutis, que también son
caracteristicas de la enfermedad (12), por tal razén la sospecha
clinica no debe limitarse a las alteraciones fisicas ya que pue-
den presentarse alteraciones menos evidentes y de menor
gravedad que definen el sindrome y que no descartan su diag-
néstico (12,13).

El pronoéstico de los pacientes con GHS depende en gran
medida de las diferentes alteraciones anatémicas y funciona-
les que presenten. En los casos atipicos donde las manifesta-
ciones oftalmolégicas, auditivas y neurolégicas no son tan
evidentes por lo que el seguimiento con un equipo multidisci-
plinario-especializado permitira identificar estas manifesta-
ciones pocos frecuentes y asi, brindar manejos oportunos que
mejoren la calidad de vida de estos pacientes (14).

Conclusiones

El origen fisiopatolégico del GHS no esta bien dilucidado, sin
embargo, se ha descrito que es causada por una alteracién de
las estructuras derivadas del primer y segundo arco braquial,
probablemente influenciado de factores externos pocos cono-
cidos. En este caso, aunque la gestante asistié a todos los con-
troles prenatales, esta alteracién congénita solo se evidencid
en el momento del parto, por lo que destacamos la pericia de
los clinicos para reconocer las anomalias poco frecuentes y asi,
realizar un diagnéstico oportuno y un abordaje eficaz con un
equipo multidisciplinario ya que condicionan un mejor pro-
néstico y calidad de vida en los pacientes.
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