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Sindrome de Goldenhar:
Reporte de un Caso y revision
de literatura

GoldenharSyndrome: Case Report and literature revision

Resumen

El Sindrome de Goldenhar (SG) es la segunda malformacién craneofacial ms frecuente; de presenta-
cién esporddica o como herencia autosémico-dominante involucra los derivados del primer y segundo
arco branquial. Ademds se ha asociado con la exposicién a diferentes firmacos y diabetes materna. Sus
caracterfsticas principales son las afecciones oculares, auriculares (oido, pabellén auricular) y vertebrales,
de ahi su seudénimo espectro o sindrome 6culo-auriculo-vertebral. Presentamos el caso clinico de una
nifa de 8 afios de edad con multiples anomalias congénitas sugerentes de este sindrome puestos en evi-
dencia mediante un estudio multidisciplinario. Mediante el tratamiento estomatolégico integral de los
tejidos duros asi como la distraccién osteogénica de la mandibula en el Instituto Nacional de Salud del
Nifio se obtuvieron resultados satisfactorios para la paciente.

Palabras claves: Genética, anomalfas congénitas, odontologia pedidtrica.

Abstract

Goldenhar syndrome is the second most frequent craniofacial malformation; occur sporadically or as
an autosomal-dominant inheritance that involves derivatives of the first and second branchial arch.
Furthermore, an association with exposure to different drugs and maternal diabetes has been described.
Main features are eye conditions, headphones (ear, pinna) and vertebral, hence its nickname spectrum
oculo-auriculo-vertebral. We report the case of a girl of eight years old with multiple congenital ano-
malies by a multidisciplinary study will highlight the clinical features suggestive of this syndrome. The
results were satisfactory for the patients, it was dental treatment and hard tissue distraction osteogenesis
of the mandible at the Instituto Nacional de Salud del Nifo.

Keywords: Genetics, congenital abnormalities, pediatric dentistry.
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forma unilateral en 85 %8° y bilate-
ral en 10 % a 33 % ©°.'° de los casos,
ocurriendo principalmente en el lado

Introduccion
El Sindrome de Goldenhar fue descrito

por primera vez por el médico alemédn
Carl Ferdinand Von Arlt en 1845; pero
Goldenhar, lo definié mds claramente
en 1952. Siendo Gorlin, genetista oro-
facial, quien acufié el término oculoau-
riculovertebral.%. El sindrome de Gol-
denhar conocido como: microsomia
hemifacial, espectro éculo-auriculo-ver-
tebral, displasia 6culo-auriculovertebral
o secuencia facio-auriculo-vertebrales
una condicién compleja y heterogénea
caracterizada por microsomiahemifa-
cial, microtia, apéndices preauricula-
res, hipoplasia mandibular y anomalias
vertebrales como vertebras fusionadas o
hemivertebras!. (Tabla 1).

Presenta una prevalencia estimada con
un rango de 1 a 5.600 — 45.000 recién
nacidos. Afecta mds a hombres que mu-
jeres con una relacién 3:2.17

Puede presentarse de forma leve a se-
vera; los hallazgos faciales son usual-
mente asimétricos presentdndose en
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derecho! % siendo la mandibula la m4s
afectada. Existe una clasificacién de las
deformidades mandibulares en la mi-
crosomfa hemifacial segin Pruzansky

112 (Tabla 2).

Existen varias teorfas sobre el origen de
este sindrome como es la propuesta por
Robinson en donde una disrupcién vas-
cular afecta las estructuras del primer y
segundo arco branquial alrededor de los
dfas 30 y 45 dias de gestacién®.

Mac-Kenzie habla de la posibilidad de
una anormalidad de la arteria estape-
dial. La arteria estapedial es una vas-
cularizacién temporal que alimenta el
mesodermo del primer y segundo arcos
branquiales; aparece como una colateral
de la arteria hioides y anastomosa con
la arteria faringea la cual es reemplaza-
da por la carétida externa. La hipoétesis
formulada por Poswillo habla de una
hemorragia intrauterina de la arteria
estapedial en el drea del primer y se-

gundo arco branquial formando un he-
matoma que posiblemente producirfa
interacciones epitelio mesinquematosas
y se observa necrosis de tejido fino. Se
piensa que la hemorragia ocurrirfa en la
sexta semana en que la arteria car6tida
externa sustituye a la arteria estapedial
como surtidor vascular principal de
la cabeza y las regiones anteriores del
cuello®. Este mecanismo explica las
anormalidades del oido en este espec-
tro, ya que el primer arco branquial da
lugar al primordio del oido anterior y el
segundo arco branquial origina el pri-
mordio del oido posterior. Ademis, el
conducto auditivo externo deriva de la
porcién dorsal de la primera hendidura
branquial®.

Soltan y Holmes en su tiempo comen-
taron la probabilidad de factores genéti-
cos y vasculares®; Fisher y col. demostra-
ron un desbalance en la dosis génica del
gen BAPX1 en pacientes afectados!.
Los genes homeobox MSX juegan un
rol crucial en la diferenciacién del pri-
mer arco branquial y puede explicar la
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Tabla 1. Caracteristicas clinicas primordiales

Manifestaciones Anomalias en
oculares oido

Anoftia Microtia

Microftalmia
unilateral/bilteral

Apéndices
pre auriculares

Anomalias en el
oido medio

Dermoides epibulbares

Coloboma de parpado
superior

Sordera variable

' ! ’ Atresia del
Hipoplasia del nervio

Sptico

conducto auditivo
externo

Vasos retinianos
tortuosos

Estrabismo

Agudeza visual
disminuida

Alteraciones
Faciales

Defectos
vertebrales

Hemivértebras 1/3 superior:
abombamiento frontal
1/3 medio:
hioplasiaesqueletal,
hipoplasia de los
musculos
masticatorios, faciales
y del paladar.
Hipoplasia y mala
posicion de los
pabellones auriculares

Veértebras
super numerarias

1/3 inferior:
Macrostomia por
extension del angulo
bucal del lado

Costillas anormales

afectado

Tabla 2. Clasificacién de las de formidades mandibulares en la
Microsomia hemifacial segin Pruzansky 1969

GRADO |

GRADO Il

GRADO I

El condilo y la rama son mas

Presenta una hipoplasia
minima mandibular, todas
las estructuras se
encuentran presentes

pequefos, la cabeza del
condilo es plana, con
ausencia de cavidad
glenoidea; la apofisis

La rama mandibular puede
estar reducida a una pequefia
y delgada lamina de hueso o
no existir

coronoides puede estar

ausente

variabilidad y los diferentes grados de
severidad en las anomalias del SG; asi-
como la teoria de Van Meter y Weaver
que sugiere una migracién deficiente de
las células de la cresta neural .

Entre las diferentes causas descritas en
la literatura estdn las madres diabéticas
que producen elevadas concentraciones
de glucosa durante las primeras semanas
de gestacién originando estrés oxidativo
en las células del embridn, se altera la
via del gen Pax3 y ocasiona diversas cro-
masopatias y malformaciones de las cé-
lulas del tubo neural?3¢°.Con respecto
a las teorfas teratogénicas por la ingesta
de firmacos durante el embarazo estdn:
el 4cido retinoico, la talidomida, la pri-
midona y la cocaina como principales
desencadenantes?48?. Incluso se le rela-
ciona con el uso de vitamina A en altas
concentraciones® y factores ambientales
(insecticidas y herbicidas)®. En el 10 %
de los casos se ha asociado con retraso
mental y en el 42 % con sindromes del
espectro autista’.

El diagnéstico diferencial, se evi-

dencia con los sindromes: Trea-
cher-Collins, Townes-Brocks, Lam-
bert, oculocerebrofacial, branquio-
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otorenal,cardioesplénico, las disostosi-
sacrofacial de Nager, acrofacialposta-
xial, maxilofacial ymandibulofacial.' ®

Reporte de Caso

Paciente de 8 anos 3 meses de edad, pro-
ducto de la primera gestacion (madre de
28 afios, ama de casa y padre 30 afos,
agricultor), sanos y no consanguineos,
no hay antecedente de uso de téxicos
ni patologia familiar de importancia. A
los 2 meses de gestacién le informaron a
la madre que tenia amenaza de aborto.
No consumié medicamentos solo tomé
vitaminas por un mes. Nacida de Parto
eutdcico, pre término a las 38 semanas.
Peso al nacer: 2000 gr y talla: 47 cm.
No tuvo lactancia materna, se alimenté
con leche de férmula hasta los 8 meses.
A la semana de nacida padecié de bron-
coneumonia, motivo por el cual estuvo
hospitalizada por 7 dias en el Hospital
Maria Auxiliadora donde fue diagnosti-
cada con Sindrome de Goldenhar (SG).
A los 6 meses de nacida acude al Insti-
tuto Nacional de Salud del Nifio donde
recibe tratamiento multidisciplinario
hasta la actualidad.

Diagnostico

Presenta Sindrome de Goldenhar, con
las siguientes caracteristicas craneofa-
ciales: microsomia hemifacial izquier-
da, pardlisis facial periférica, desviacion
de la comisura labial hacia el lado iz-
quierdo y macrostomia (Fig. 1); audi-
tivas: Anotia, ausencia de conducto au-
ditivo externo izquierdo y apéndice pre
auricular izquierdo (Fig. 2); oculares:
ptosis palpebral izquierda; orales: age-
nesia de la rama ascendente y céndilo
de la mandibula izquierda, hipoplasia
mandibular, limitacién de la apertura
bucal. (Fig. 3); anomalias renales: ri-
fién ectépico hipopldsico izquierdo.

Figl. Asimetrfa facial

Fig 2. Apéndices preauriculares

B ]

o

Fig.3. Ortopantomograffa: Ausencia del ATM

izquierda
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De acuerdo al Estado de Salud Estoma-
toldgico:
A nivel de tejidos blandos: anquiloglosia.

A nivel de tejidos duros:

— Caries de esmalte: Piezas 51 (M-D),
52 (M), 55 (O), 61(M-D), 62 (M),
63 (V), 65 (0), 75 (O) (Fig. 4y 5).

— Dulpitis Reversible: Piezas 54, 64,
74y 84. (Fig. 4y 5).

—  Oclusién: Escalén mesial (derecha)
y escalon distal (izquierda). Rela-
cién canina Clase I1I derecha y Cla-
se II izquierda.

Fig.4. Vista oclusal superior

Fig.5. Vista oclusal inferior

Tratamiento

En el Servicio de Cirugfa Pldstica se rea-
liz6 la correccién de macrostomia con
Tratamiento Quirtrgico de Queiloplas-
tfa Unilateral (abril 2006). El Servicio
de Cirugia Buco Maxilofacial realizé
Tratamiento Odontolégico Integral en
Sala de Operaciones. Se realizé proce-
dimientos por cuadrantes: Pulpotomias
con Sulfato Férrico al 15,5 % en piezas
54, 64, 74, 84 y la restauracién de las
mismas con lonémero de vidrio (Tipo
II Ketac Molar) y resina hibrida (Tetric
Ceram bleach LO20). Restauraciones
con resina fluida (Tetric flow Bleach) en
piezas 51 (M-D), 52 (M), 55 (O), 61
(M-D),62 (M), 63(V), 65(0), 75(0)
(Fig. 6). (Octubre 2009),
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Fig.6. Restauracién con Resina fluida en Pzas.

51y 61

En el Servicio de Cabeza y Cuello de-
bido al diagndstico de agenesia de la
rama mandibular izquierda se realiza
la reconstruccién mandibular con co-
locacién de injerto autélogo subcostal
de hueso con cartilago de aproximada-
mente 5 cm fijado mediante minipla-
cas, tornillos de 1.3 cm y alambre (Fig.
7, 8, 9). (Noviembre 2009), se realiza
exéresis de apéndice preauricular iz-
quierdo de 2xlcm (Incisién Losange).
(Enero 2012),

Fig.7. TAC Facial Asimetria izquierda

Fig.8. TAC Facial. Ausencia de rama y condilo
mandibular izquierdo

Fig.9. Autoinjerto subcostal

Asimismo, se efectud una osteomia
mandibular con colocacién de distrac-
tor externo. Incisién a nivel de fondo
de surco cuerpo mandibular izquierdo,
disecciéon por planos hasta evidenciar
mandibula, incisién lineal de 1 mm y
colocacién y fijacién de 4 clavos Kisch-
ner, osteotomfa mandibular, colocacién
de distractor mandibular izquierdo,
sutura por planos (Noviembre 2012).
A la semana se efectué su activacién y
a los 04 meses se procedié al retiro del
distractor (Marzo 2013). (Fig.10, 11).

Jﬁ‘ﬂ,
ﬁﬁx‘ 3‘

Fig. 10 y 11. Colocacién de Distractor mandibu-
lar izquierdo
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Discusion

El sindrome de Goldenhar (SG) se
caracteriza por un espectro de malfor-
maciones faciales, oculares, auriculares
con presencia o ausencia de anomalfas
vertebrales.® Generalmente es unilate-
ral (85 %) y bilateral (10- 33 %)%°.1°,
siendo el lado derecho el mds afec-
tado!'®, con una tasa de predileccién
masculino : femenino de 3:2. En este
paciente se presentd en forma unilate-
ral siendo el lado izquierdo el afectado.
Resaltando la asimetrfa facial relaciona-
da con la hipoplasia de tejido blando y
6seo. La mandibula ha sido la mas afec-
tada, presentando agenesia de la rama
y condilo izquierdo, el cuerpo se curva
hacia arriba, la barbilla se desvia hacia
el lado afectado y el lado opuesto de la
mandibula se observa aplanado!!!3. La
anormalidad en el pabellén auricular
izquierdo tipo microtia sin presencia de
conducto auditivo externo resulta ser
un defecto relevante puesto que este es
un signo que se presenta cominmente
en este sindrome!©.

Este sindrome es el segundo tipo de
malformacién craneofacial mds fre-
cuente, después de la fisura y labio hen-
dido siendo su etiologfa desconocida?,
pero se ha relacionado con factores am-
bientales (insecticidas y herbicidas) lo
cual podria tener relacién con el caso
presentado, ya que el padre de la pa-
ciente se dedica a la agricultura. Dentro
de las caracteristicas clinicas asociadas a
este sindrome destacan las que afectan
el sistema nervioso central, sistema car-
diaco, aparato respiratorio, tracto gas-
trointestinal y sistema renal.4!° Resal-
tando en este caso clinico alteraciones
renales con la presencia de rindn ectépi-
co hipopldsico izquierdo presentdndose
en menos del 10 % de casos reportados.

El tratamiento del SG es muy comple-
jo, requiere de la participacién de un
equipo multidisciplinario, incluye al
pediatra, genetista, cirujano pldstico,
cirujano de cabeza y cuello, oftalmélo-

go, odontopediatra, ortodoncista, logo-
pedas'1 1215

La limitacién en la apertura bucal y en
el desarrollo mandibular; provocaron
que la intubacién sea muy dificil para
el tratamiento odontolégico integral
en sala de operaciones realizando dicho
tratamiento a través de la técnica anes-
tésica para intubacién con Fibrobron-
coscopial®.

Para el tratamiento de pulpotomias,
se utilizd el sulfato férrico porque re-
duce el tiempo de exposicién (15 s a
1minuto), ademds de tener accién he-
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mostdtica al entrar en contacto con la
sangre forma un complejo protefnico y
la membrana de este complejo sella los
vasos con ello minimiza las posibilida-
des de inflamacién y resorcién interna
ademds tiene caracteristicas bactericidas
permiten una cavidad limpia y estéril,
que nos permite tener una pulpa radi-
cular remanente completamente intac-
ta y permitiendo que la pulpa hagas sus
funciones de defensa y formacién'®!7.

Las técnicas recomendadas para el tra-
tamiento de la agenesia de la rama de
la mandibula giran en su mayoria alre-
dedor de las alternativas quirdrgicas, la
mayoria de los autores recomiendan la
cirugia temprana a partir de los 3 afos
de edad, como se ha realizado en este
caso reportado usando tejido autdlogo
subcostal de hueso y cartilago fijado
mediante miniplacas y tornillos de ti-
tanio a la mandibula, con el objetivo de
establecer un centro de crecimiento que
facilite el normal desarrollo 4seo facial,
restablecer la simetrfa facial, y reparar
las deformidades faciales. Sin embargo,
las tendencias mads recientes describen
técnicas quirtirgicas orientadas al trata-
miento mediante la distraccién osteo-
génica con aditamentos desarrollados
especificamente para evitar la necesi-
dad de reintervencién para remover los
tornillos el cual se ha realizado exitosa-
mente en nuestra paciente!!,'2,

Se puede decir que a pesar de la com-
plejidad estética y funcional y de las
otras alteraciones, la paciente se condu-
ce con aceptable comunicacién y ade-
cuado desenvolvimiento social.

Conclusiones

El diagnéstico temprano es de vital im-
portancia para poder establecer un pro-
tocolo de tratamiento adecuado, me-
diante la exploracién ultrasonografica,
permite detectar alteraciones morfoldgi-
cas de su desarrollo y planificar la futura
atencidn del recién nacido afectado.

El manejo de un equipo médico mul-
tidisciplinario para la correccién de las
diferentes malformaciones, es impor-
tante para obtener un esultado funcio-
nal y estético satisfactorio, siempre con
apoyo psicoldgico para el manejo de
posibles secuelas.

El prondstico de pacientes con esta en-
fermedad depende del tipo de malfor-
maciones con las que se relaciona, las
malformaciones cardiacas y del sistema
nervioso central representan las de ma-
yor mortalidad, la mayoria de los nifios
presentan un desarrollo normal.
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