Reporte de

un caso clinico:
sindrome de

Goldenhar

RESUMEN

El sindrome de Goldenhar es una en-
fermedad poco frecuente, presentan-
dose en 1de cada25.000 nacidos vivos.
Se caracteriza por presentar una am-
plia gama de signos y sintomas, prin-
cipalmente sordoceguera. Se trata de
una displasia oculo-auriculo-vesti-
bular, que presenta microsomia cra-
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neofacial, quistes dermoides oculares
y anomalias espinales. Se discuten las
causas, afectando principalmente a
varones con una relacion V/M 3:2.
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ABSTRACT

Goldenhar syndrome is a rare dis-
ease, 1 in 25,000 live births, which is
characterized by a wide range of signs
and symptoms, mainly deafblindness.

This is a dysplasia oculo-auricu-
lo-vestibular presenting craniofacial
microsomia, ocular dermoid cysts
and spinal abnormalities. We discuss
the causes, mainly affecting males
with a ratioV/M 3:2.

1 Sindrome de Goldenhar
fue descrito en el afio de
1952 por Goldenhar. Es
una de las enfermedades causan-

tes de sordoceguera. Es una enti-
dad polimorformativa compleja
también conocida como displasia
oculo-auriculo-vestibular, presen-
tando anomalias craneoencefali-
cas principalmente. Es una varian-
te de la microsomia hemifacial,
caracterizado por la presencia de
lipodermoides.

La causa exacta se desconoce
pero se plantea la hipdtesis de la
existencia de un defecto, trauma
0 exposicion intrauterino a deter-
minados factores ambientales. En
pocos casos se asocia a un defecto
genético. En los casos de aparicion
familiar se discute la herencia,
aceptandose un patrén de herencia
multiple, autosémica dominante,
recesiva o multifactorial, aunque
es mas frecuente el dominante.
La patogénesis de este Sindro-

me es desconocida, pero se puede
atribuir a la reduccién del aporte
sanguineo o a hemorragia focal en
la region del desarrollo del primer
o segundo arco branquial durante
el primer trimestre del embarazo.

Al inicio del desarrollo, los
tejidos que van a formar la cara y
quijada empiezan a crecer separa-
dos desde la parte superior. Pero
en este sindrome ocurre algo con
la reunion de los tejidos, a veces no
se cierran y dejan la boca y man-
dibula superior mds larga de un
lado. La severidad de las anoma-
lias estd directamente relacionada
con el periodo del embarazo en el
que sucede el problema vascular y
con el grado de dafio a los tejidos
que se genera. El diagndstico pue-
de realizarse durante el embarazo
mediante ecografia fetal y estu-
dios genéticos, y posteriormente
por ecografias al recién nacido y
resonancias magnéticas.

Se caracteriza por afectacion
facial con hipoplasia de las regio-
nes malar, maxilar, y/o mandibu-
lar del lado afectado; también pue-
de haber debilidad e hipoplasia de
la musculatura facial en el mismo
lado. La asimetria facial se presen-
ta en el 80% de los casos y es mas
evidente durante la nifiez. Se pue-
den presentar las siguientes mani-
festaciones:

Se puede asociar agenesia,
que es el desarrollo defectuoso o
falta de alguna parte de un érgano,
de la pardtida de un lado (la paroti-
da es una glandula salivar de gran
tamafio situada por debajo y delan-
te del oido; su inflamacion da lugar
a las “paperas”). También mandi-
bula pequenia, fisura del labio su-
perior (labio leporino), oreja muy
pequeiia, oclusion del canal auditi-
vo, sordera, o incluso ausencia de
una o ambos pabellones auricu-
lares. Como manifestaciones ocu-
lares se describen: colobomas en
parpado inferior, aparato uveal y
del nervio optico, ptosis palpebral,
estrabismos, microcornea, microf-
talmia, e incluso anoftalmia.

El tratamiento del Sindrome
de Goldenhar es muy complejo ya
que se necesita de un equipo mul-
tidisciplinario para poder cubrir
todos los aspectos del mismo.

nnifio de 4 afios con diagnos-
U tico de sindrome de Golden-
har, es valorado durante la jorna-
da de Promocion y Prevencion de
Optometria del Hospital Departa-
mental San Rafael de Zarzal - Va-
lle. Su madre trae consigo copia de
historia clinica del Instituto para
Ciegos y Sordos del Valle del Cau-
ca, con fecha del 5 de abril de 2013
con diagndstico anterior de Quiste
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Dermoide Conjuntival OI, y diag-
nostico actual de Tumor Benigno
de la orbita OI. Sin antecedentes
familiares de importancia. Madre
refiere embarazo y parto normal.
En el examen se encuentra:

> AV (tomada con NYLH) OD
20/20 OI 20/20

> Examen motor: Hirshberg cen-
trado, Ducciones y Versiones
Sin Anomalias.

> Examen externo y biomicrosco-
pia: OD. Sin datos positivos. OI.
Se observa quiste dermoide en
limbo inferior cubriendo 1/3
de cérnea, sin que cubra eje
visual; secrecién acuosa mo-
derada.

> Oftalmoscopia: ODI Sin datos

positivos

> Queratometria: OD
42.25/43.000 OI 41.00/42.00*70

> Retinoscopia din.: OD +0.75 esf.
OI +2.50-1.25*115

Discusioén

1 Sindrome de Goldenhar es
E una enfermedad caracteriza-
da por displasia hemifacial que
afecta de gran manera algunas
estructuras internas y externas
del ojo. La severidad del sindrome
varia segun la etapa de desarrollo
embrionario en el que se presenta.
El caso anterior muestra uno de los
signos tipicos del Sindrome de Gol-
denhar, como lo es el quiste der-
moide conjuntival. En este caso el
quiste esta cubriendo parte de la
cornea y ejerciendo presion de tal
manera que genera una falsa ecta-
sia. El tratamiento es quirurgico,

pero hay riesgos importantes que
es necesario cubrir con un equipo
médico interdisciplinario, pues se-
gun el reporte de oftalmologia no
hay un muy buen prondstico, por
el estado tan avanzado del quiste.
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