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SINDROME DE GOLDENHAR
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RESUMEN

El sindrome de Goldenhar es una
entidad compleja, cuyo origen no ha sido
determinado, pero que ha sido
frecuentemente observada en personas
sometidas a algun tipo de trauma o
exposicion teratdgena especifica durante
el periodo de gestacion.

Este cuadro, que afecta
predominantemente al sexo masculino,
se encuentra con una incidencia de 1 en
250.000 nacidos vivos, los cuales
presentan alteraciones generalmente
unilaterales, del desarrollo del primer y
segundo arco branquial, que llevan a un
compromiso severo de la arquitectura
facial, con deformaciones que implican a
los maxilares, malares, cuello, musculos
y otras manifestaciones generales, que
hacen complejo el tratamiento.

De este modo la asimetria facial, puede
mostrar alteraciones en el crecimiento
de los maxilares con hipoplasia de los
mismos y compromiso ocular y auditivo
manifestados por blefarofimosis,
anoftalmia, anotia, etc. EI compromiso
cardiaco, pulmonar vy digestivo se
presenta como: ductus arteriovenoso,
fibrodisplasia pulmonar, imperforacion
anal, etc.

El diagndstico temprano generalmente
evidencia la existencia de
malformaciones multiples, que llevan al
tratamiento quirdrgico temprano, con el
fin de minimizar las limitaciones
organicas del paciente.
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PALABRAS CLAVE

Sindrome de Goldenhar. Displasia
auriculovertebral.  Quiste  branquial.
Asimetria facial. Paladar hendido. Fisura
labial. Anotia.

ABSTRACT

Goldenhar syndrome is a complex entity,
whose origin has not been determined,
but has been frequently observed in
persons subjected to some type of
trauma or specific teratogenic exposure
during gestation period.

This disease, which predominantly
affects males, which have generally
unilateral changes, the development of
the first and second branchial arch,
leading to a severe impairment of facial
architecture, is an incidence of 1 in
250,000 live births deformations involving
the maxillary, malar, neck, muscles and
other general manifestations, which make
complex treatment.

Thus the facial asymmetry may show
alterations in the growth of the jaws with
hipoplasy thereof and eye and hearing
impairment manifested by
blepharophimosis, anophthalmia, anotia,
etc.. The heart, lung and digestive
commitment is presented as: ductus
arteriosus, pulmonary fibrodysplasia,
imperforate anus, etc..

Early diagnosis is generally evidenced by
the existence of multiple anomalies,
which lead to early surgical treatment in
order to minimize the functional
limitations of the patient.
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dysplasia. Branchial  cyst. Facial
asymmetry. Palate. Cleft lip. Anotia.
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INTRODUCCION

El sindrome de Goldenhar es una
entidad que fue descubierta en el afno de
1941 por Von Arlt, siendo descrito por
primera vez por Maurice Goldenhar en
1952, quien menciona la agrupacion de
multiples deformidades relacionadas a
alteraciones dermoides, del pabellén
auricular y conducto auditivo externo, asi
como a la presencia de asimetria facial y
defectos en la columna vertebral, por lo
que el nombre de sindrome
auriculovertebral ha sido mejor aceptado
en el contexto profesional desde 1963
cuando Gorlin enuncia los componentes
anatomicos afectados describiendo el
complejo facioauriculoventricular.™

DEFINICION

El sindrome de Goldenhar también
denomina displasia auriculovertebral, por
las deformidades que trae consigo en la
zona en mencidn, es una defecto
genético relacionado con alteraciones en
el desarrollo del primer y segundo arco
branquial, relacionado a efectos
teratdgenos durante la gestacion, ya que
no se han descrito relaciones familiares
que orienten a la predisposicion genética
de su presencia.’?

EMBRIOLOGIA

El  cuadro clinico del sindrome
auriculovertebral, se relaciona a
alteraciones en el crecimiento del primer
y segundo arco branquial, ya que estos
se encuentran directamente relacionados
con la porcién cefalica del ectoderma de
donde desarrollan los maxilares, la
regién nasal y frontal.

Estos procesos crecen hacia la region
ventral hasta fusionarse formando los
arcos mandibulares, la nariz, boca, nariz

y los maxilares, formando

consiguientemente la cara.

Es asi que el primer arco o “ arco
mandibular’ se constituye en wuna
prominencia que crece cranealmente a
partir de su extremo dorsal y en la parte
inferior del ojo y la prominencia
“‘mandibular’, que permite el desarrollo
del maxilar inferior, consiguientemente la
intervencion de este arco, es muy
importante en el desarrollo de la cara a
partir de la formacion de los maxilares y
la alineacion del labio inferior.

Su participacion en la formacién de la
parte craneal del intestino, denominado
“faringe  primitiva” es  importante
formando parte de las membranas
branquiales mediante la unién del
ectodermo con el endodermo, de tal
forma que aparece wuna pequefia
depresién denominada estomodeo, que
resultara en la formacion de la “boca
primitiva”. 12

La intervencion del primer arco branquial
en la formacion de los huesesillos del
oido (yunque y martillo) a partir de la
osificacion endocondral del extremo
dorsal del cartilago del primer arco
branquial y del ligamento esfenomaxilar
seran parte importante en la formacion
del oido externo y medio, alrededor de la
sexta a octava semana de gestacion.

Por su parte el cartilago del segundo
arco branquial o cartilago de Reichert,
dara lugar por osificacion endocondral al
estribo, y a la formacién de la apofisis
estiloides y del ligamento estilohioideo, y
la parte superior del hioides.

Ambos arcos branquiales, daran lugar
mediante el mesénquima, a la formacion
de los musculos de de la masticacion y
expresion facial de la cabeza y cuello, asi
como la integracion de la irrigacion e
inervacion de las regiones mencionadas.
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Es decir que estos dos arcos branquiales
son esenciales en la formacion de la
cara, oido externo, cuello, boca,
cavidades nasales, laringe, paladar y
faringe, por lo que cualquier alteracién en
estas regiones, llevara a deformacién de
las zonas que comprometen su
desarrollo.

ETIOLOGIA

El sindrome de Gondehar es una entidad
rara, cuya causa no ha sido establecida,
que afecta el desarrollo del primer y
segundo arco branquial, posiblemente
secundario a un traumatismo o
exposicion teratogénica in utero a
algunos factores ambientales.

Es una enfermedad extremadamente
raza, que se presenta con una incidencia
de 1 cada 25.000 nacidos vivos® o 1-
1000.000 habitantes®, asociandose rara
vez a un desorden genético, y se ha
encontrado con mayor frecuencia en
hijos de soldados que estuvieron en la
guerra del Golfo. #*

Esta enfermedad ha sido ampliamente
discutida en el area genética, ya que no
se ha encontrado patrones que expliquen
la posibilidad de herencia, aceptandose
mas bien la heterogeneidad genética,
con herencia multiple, autondmica
dominante sea mas frecuente que la
recesiva multifactorial.>®

Este sindrome se ha asociado a la
presencia de diabetes materna y al uso
de vitamina A durante la gestacion, sin
embargo no existe confirmacién de una
relacion directa con dichas entidades.

CUADRO CLINICO

Esta enfermedad se caracteriza por
presentar asimetria facial importante,
observandose hipoplasia de la regién
malar, maxilar y/o madibular del lado
afectado, asociado a hipoplasia de la

musculatura facial del mismo lado, con
afectacibn de Ila expresiéon facial,
aparentemente como resultado de una
hipoperfusibn sanguinea en la region
afectada. *

Paralelamente se observa hipoplasia de
la glandula parétida unilateral, con
reduccién de la secrecion salival de dicho
organo, asociado a micrognatia medial
unilateral, y disminucién medial del
tamafo del paladar, lengua y piezas
dentarias del lado afectado. Si el
compromiso es severo, se podra
observar, reduccién del crecimiento
unilateral de las areas mencionadas y
ausencia total o parcial de cierre de los
arcos branquiales, lo que dara origen a la
existencia de paladar hendido o fisura
labial en un 15% de los casos.
Naturalmente, estas alteraciones,
condicionaran a dificultades en Ia
deglucion, disfagia y apnea del suefio.

De igual forma se presenta anotia o
microtia, con presencia de esbozos
auriculares, sobre todo a nivel del trago,
con presencia de atresia del canal
auditivo y sordera, por ausencia de
desarrollo de los huesesillos del timpano
y membrana timpanica, afeccion bilateral
en el 2/3 de las veces. ™°

Es frecuente encontrar a nivel ocular, la
presencia de tumores dermoides o
lipodermoides de color amarillo rosaceo
de mas de 10 mm uni o bilaterales, que
dificultan la visidon, asi como estrabismo,
blefaroespamo, microftalmia o]
anoftalmia, a lo cual se puede asociar
ocasionalmente la apertura incompleta
de los parpados. '’

Como se describid lineas arriba, la
intervencion de los arcos branquiales en
el desarrollo del cuello, llevara a
alteraciones como la escoliosis, fusion de
vertebral  cervicales, platibasia u
occipitalizacion del atlas, sindrome de
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Klippel Feil, o hipoplasia vertebral uni o
bilateral.

Todo este cuadro se asocia a la
presencia de microceflia, hidrocefalia,
encefalocele occipital, espina bifida,
malformacion de Arnold Chiari, y retraso
mental en el 5% de los casos, asi como
malformaciones cardiacas, como ductus
arteriovenoso, tetralogia de Fallot,
coartacion de aorta y transposicion de los
grandes vasos.

Las anomalias renales se manifiestan
por hidronefrosis, duplicacién ureteral,
rinones poliquisticos, ectopia o fusion
renal, deformaciones que se asocian a la
existencia de pie zambo o equino varo,
aplasia radial y alteraciones en el pulgar
y costillas con hipoplasia de estas
regiones.””’

DIAGNOSTICO

El diagndstico generalmente se realiza
en el control prenatal, a través de una
ecografia en la sexta semana de vida
intrauterina, donde se evidencia Ila
presencia de malformaciones, que se
hacen mas notorias pasada la octava
semana, siendo las mas frecuentes la
agenesia, lipomas de cuerpo calloso, o
calcificaciéon de la hoz del cerebro y
quistes dermoides intracraneales.

Una vez que el paciente ha nacido, las
alteraciones son evidentes, requiriendo
un tratamiento multidisciplinario, con
participaciéon de oftalmélogos,
traumatologos, odontdlogos,
otorrinolaringdlogos, logopedas, etc.,
para las correcciones necesarias que
mejoren la calidad de vida del nifio.""°

TRATAMIENTO

El tratamiento se inicia con apoyo
psicolégico y familiar a los padres del
nifio portador del sindrome, orientando a
la necesidad del manejo

multidisciplinario, que permita Ila
correccion total o parcial de los defectos
anatémicos propios del cuadro.

El manejo quirdrgico temprano, se
encuentra destinado a la canalizacién
que permita la alimentacién por via oral,
por lo que la reconstruccion del paladar y
las  alteraciones maxilares  seran
prioritarias.

Luego de ello, la participacion del
ortodoncista o cirujano maxilo facial,
debera planificar la correccion de una
mordida clase Il

Finalmente la participacion de las demas
especialidades, se ve orientada a la
reconstruccion quirdrgica de la oreja,
labios, blefaroplastias, etc, en el
4entendido de que lesiones como el
glaucoma, o coloboma, asi como el
ductus arterial o la coartaciéon de aorta,
deberan ser cuidadosamente
organizadas en el tiempo, concluyendo
con la correccién de lesiones que menos
intervengan en la calidad de vida del
paciente ®'°
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