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ABSTRACT

Goldenhar syndrome is a birth disorder characterized by congenital anomalies affecting the eye, ears, one
or both sides of the face, and the spine. Additionally, it may influence other areas of the body, including jaw
development. This research aimed to present a detailed case report of Goldenhar syndrome to provide clinical
information and contribute to understanding this syndrome. Descriptive research was conducted based on
the compilation of bibliographic data and the analysis of a case study, where detailed patient information
provided by the mother was collected. An 11-year-old female pediatric patient presented with clinical
manifestations such as preauricular appendage, ocular dermoid cyst, and facial asymmetry predominantly on
the left side. Psychological tests revealed that the patient had difficulty concentrating, anxiety, rumination
about the past, regression, insecurity, and a need for immediate gratification. It is concluded that managing
patients with Goldenhar syndrome often requires the collaboration of various medical specialists, such
as geneticists, otolaryngologists, pediatricians, and therapists. This case demonstrates the need for a
multidisciplinary approach in healthcare and emphasizes the importance of communication and coordination
among professionals from several specialties.

Keywords: Preauricular Appendage; Branchial Arches; Goldenhar Syndrome; Facial Paralysis; Ocular Dermoid
Cyst.

RESUMEN

El sindrome de Goldenhar es un trastorno de nacimiento caracterizado por la presencia de anomalias
congénitas que afectan el ojo, las orejas, uno o ambos lados de la cara, asi como la columna vertebral,
ademas, puede influir en otras areas del cuerpo, incluyendo el desarrollo de la mandibula. La presente
investigacion tuvo como objetivo general, presentar un informe de caso detallado del Sindrome de Goldenhar,
con la finalidad de proporcionar informacion clinica y contribuir al conocimiento de este sindrome. Se llevo
a cabo una investigacion de tipo descriptiva, que se basé en la recopilacion de datos bibliograficos y el
analisis de un estudio de caso, en donde se recopilo informacion detallada de la paciente suministrada
por la madre. Se presenta una paciente peditrica de 11 afos, sexo femenino, con manifestaciones clinicas
como apéndice periauricular, quiste dermoide ocular y asimetria facial predominando en lado izquierdo, por
otra parte, las pruebas psicologicas arrojaron que la paciente tenia dificultad para concentrarse, ansiedad,
rumiacion sobre el pasado, regresion, inseguridad y necesidad gratificante inmediata. Se concluye que, el
manejo de pacientes con Sindrome de Goldenhar, a menudo requiere la colaboracion de varios especialistas
médicos, como genetistas, otorrinolaringdlogos, pediatras y terapeutas, este caso demuestra la necesidad
de un enfoque multidisciplinario en la atencion médica y enfatiza la importancia de la comunicacion y
coordinacion entre profesionales de diferentes campos.
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Palabras claves: Apéndice Periauricular; Arcos Branquiales; Sindrome de Goldenhar; Paralisis Facial; Quiste
Dermoide Ocular.

INTRODUCCION

El sindrome de Goldenhar, o conocido también como sindrome éculo-auriculo-vertebral (SOAV), se destaca por
presentar anomalias en el primer y segundo arco branquias, se define también como una patologia heterogénea
que se caracteriza por patologias anomalas oculares, faciales, auriculares, periauriculares y vertebrales, su
etiologia aln permanece desconocida y su tratamiento se basa en evaluaciones clinicas y medicas de varios
especialistas.

Este sindrome describié Von Arlt, y en 1952 después de que Goldenhar reporto tres casos nuevos descritos
con similares caracteristicas las cuales nos hemos referido anteriormente con su nombre. En 1990, varios
autores destacan especificaciones y se muestran caracteristicas adicionales como facioauriculocentricular,
microtia hemifacial, distosis, otomandibular y varias anomalias que comprometen el primer y segundo arco
branquial, asi como el Sindrome de Goldenhar.®

Entre los hallazgos clinicos pueden encontrarse microtia, hipoplasia mandibular, o malformaciones
vertebrales congénitas.® Se ha postulado que se presenta como consecuencia a una inadecuada oxigenacion
tisular, debido a hipogénesis de la arteria estapédica y sus divisiones supraorbital y maxilomandibular. Estos
vasos nutren el arco branquial entre la tercera y quinta semana, después de la desaparicion de los primeros
dos arcos aorticos y antes del desarrollo de la arteria carotida.® La presente investigacion tiene como objetivo
general, “presentar un informe de caso detallado del Sindrome de Goldenhar, con la finalidad de proporcionar
informacion clinica y contribuir al conocimiento de este sindrome”.

La relevancia de esta investigacion se basa en que el informe de un caso especifico de un paciente con
Sindrome de Goldenhar puede proporcionar informacion valiosa sobre la enfermedad y su impacto en la salud
del paciente, contribuyendo de manera positiva a otros pacientes y médicos a comprender mejor la enfermedad
y su tratamiento. Por otra parte, la investigacion sobre el Sindrome de Goldenhar puede contribuir al avance
del conocimiento médico y cientifico y ayudar a desarrollar nuevas terapias para mejorar la calidad de vida de
los pacientes afectados. A su vez, la realizacion de este trabajo puede ser (til para estudiantes de medicina,
enfermeria y otras disciplinas de la salud, ya que les proporciona informacion detallada sobre esta enfermedad,
permitiendo ampliar sus posibilidades diagnosticas y enfocar un tratamiento adecuado para el mismo.

CASO CLINICO
Antecedentes Prenatales

Paciente femenina hija de madre de 40 anos, sin antecedentes patologicos de importancia segunda gesta,
toma acido folico desde el segundo mes de gestacion, no exposicion a toxicos ni radiacion, Controles Prenatales:
7, todos los controles sin ninguna alteracion, Ecografias: 3, con reporte aparentemente normal.

Antecedentes natales y postnatales

Nacida por cesarea anterior, nacimiento sin complicaciones, alimentacion exclusiva leche materna, alta
sin complicaciones a las 48 horas, al examen fisico se evidencié apéndice preauricular por lo que se realiza
tamizaje auditivo (NORMAL), sin otra alteracion.

Desde sus primeros afos, paciente asintomatica, desarrollo psicomotor y crecimiento adecuado, a los 3
anos examen fisico demuestra: asimetria en su region maxilar izquierda, quiste dermoide en ojo izquierdo y
2 lesiones dérmicas tipo maculas, ubicadas en la pierna izquierda, motivo por lo que acude a especialista en
genética, quien, ante las alteraciones maxilofaciales, complementa estudio con: ecografia la cual se reporta:
agenesia renal izquierda.

Segln el informe de APROFE, conjuntamente con la valoracion del Hospital Regional Vicente Corral Mocoso,
el rinon derecho se presenta de forma habitual, sin embargo, el rindn izquierdo esta ausente, en la ecografia
se confunde el rindn izquierdo con el espacio renal, llegando a la conclusion de una agenesia renal.

A los 5 afos, se realizan diferentes evaluaciones, tales como; la fonologia, y valoracion en el area del
lenguaje, en las cuales se observo que, en al area del lenguaje presenta dislalia funcional, dificultades en
discriminacion auditiva y problemas de conciencia fonolégica. Por otro lado, la paciente presenta rinolalia por
su debilidad al nivel del velo del paladar. En cuanto al area fisica, la paciente presenta un desarrollo motor
apropiado. En el ambito pedagodgico, la paciente presenta falta de atencion, concentracion y facilmente se
cansa para realizar las consignas.

A los 6 anos y 3 meses de edad, se realiza evaluaciones pedagdgicas en donde se detecta un nivel de
competencia mas bajo que el promedio en la utilizacion del vocabulario y el conocimiento lingliistico adquirido,
esta medida analiza la capacidad para formar conceptos verbales, razonar y expresarse verbalmente.
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En relacion al razonamiento fluido, observamos un rendimiento acorde a la media dentro de su razonamiento
fluido. Su memoria de trabajo posee un rendimiento bajo en la prueba que evallian su atencion sostenida,
comete un nimero de errores alto en relacion a lo esperado a su edad, se confirman las necesidades en su
atencion sostenida, selectiva y control inhibitorio. Y en la velocidad del pensamiento tiene una medida acorde
a la velocidad y precision visual.

El especialista, tras una evaluacion exhaustiva, diagnostico a la paciente con el sindrome de Goldenhar,
teniendo en consideracion los parametros establecidos para su deteccion, los cuales corresponde a asimetria
facial media, apéndices auriculares, y quiste dermoide en el ojo izquierdo. Ante la sospecha de otras anomalias,
se realizo un estudio ecografico complementario, el mismo que confirm6 la agenesia renal, un hallazgo
significativo en este caso. A pesar del diagnostico, el paciente no ha recibido tratamientos especificos para el
sindrome de Goldenhar. Se ha recomendado establecer a controles médicos anuales y ecografias para evaluar
la region dorsal y cervical, con el objetivo de identificar posibles complicaciones asociadas al sindrome.

Evolucion Actual

Asus 11 aios la paciente, hoy en dia no tiene un tratamiento para el Sindrome de Goldenhar, cada afo acude
a controles médicos, con varios especialistas, nefrologo, traumatodlogo, genetista y maxilofacial, los cuales
llevan un seguimiento de la paciente, mismo que manifiestan que dentro de estos anos no ha surgido ninguna
complicacion con esta enfermedad. La paciente realiza sus actividades cotidianas de manera normal, el control
de examenes en sangre ha sido normales y dentro de la funcion renal no ha existido ninguna complicacion
asociada con el Sindrome de Goldenhar.

Figura 1. Fotografia actual de la paciente, A) Apéndice peri auricular izquierdo, B) Asimetria Facial de lado izquierdo C)
Quiste dermoide ocular izquierdo

DISCUSION

Se han publicado numerosos estudios en los que cada autor propone las caracteristicas clinicas que se
consideran esenciales para el diagnostico. El caso clinico examinado en esta investigacion representa signos
leves de la enfermedad, en comparacién con otros casos. Una caracteristica comdn en el sindrome de
Goldenhar que presento el paciente, es la asimetria facial media, esto se refleja en una mandibula prominente
y otros desequilibrios en el desarrollo facial. Segiin La Salvia y Cabrera,® la microsomia hemifacial abarca una
variedad de anomalias que principalmente afectan a las estructuras derivadas de los primeros y segundos arcos
branquiales, estas anomalias incluyen la asimetria facial, que puede ser de grado leve, moderado o severo, y
resulta de un subdesarrollo unilateral del maxilar. Los hallazgos de la evaluacion orofacial revelan una serie
de anomalias faciales, como la mandibula prominente, el paladar ojival, mala implantacion dental y asimetria
facial.

También puede involucrar malformaciones en el pabellon auricular, que a veces se manifiestan como microtia,
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no obstante, la caracteristica mas distintiva de la microsomia hemifacial es la asimetria facial, particularmente
en la region facial."® En un pequefio porcentaje de casos, alrededor del 10 %-16 %, esta condicion afecta
ambos lados del rostro y recibe el nombre de microsomia craneo-facial (MCF).("® Por otra parte, cuando una
persona presenta microsomia hemifacial, se le diagnostica con el sindrome de Goldenhar o displasia oclusal
vertebral. La triada patognomonica del sindrome de Goldenhar incluye la microsomia hemifacial, la presencia
de dermolipoma y anormalidades en las estructuras dseas vertebrales.'®1")

Jong Bloet™, propuso la hipétesis de que el sindrome de Goldenhar podria derivar de la fertilizacion de un
ovocito envejecido, basandose en el trabajo de Witschi en 1952, quien demostroé efectos teratégenos utilizando
huevos de ranas envejecidos antes de la fertilizacion, otra perspectiva fue presentada por Krause en 1970, quien
sugirié un posible patrén hereditario al observar la afectacion de dos hermanos. Se han documentado casos
familiares en generaciones sucesivas, donde existe una historia de matrimonios consanguineos, lo que plantea
la consideracion de un posible tipo de herencia. Sin embargo, la conexion hereditaria no es universal, y la
investigacion activa se centra en comprender la complejidad genética y ambiental del sindrome de Goldenhar.
©®7

Zizlavsky et al.™, hablan de los efectos que tiene el Sindrome de Goldenhar en el desarrollo de la audicion
y el habla, ya que la pérdida auditiva es uno de los factores que contribuyen al retraso en el desarrollo del
habla y la audicion en los pacientes afectados por este sindrome. De hecho, en la investigacion realizada por
estos autores se ha confirmado que la estabilidad postural y la integracion sensoriomotora desempeian un
papel fundamental en el desarrollo de las habilidades de habla y deglucion en nifos, por lo tanto, es importante
enfocar la atencion en la importancia del control postural y la madurez sensoriomotora.

Otra caracteristica evidenciada en el paciente, son los Tags Preauriculares, la presencia de tags preauriculares
en pequeias protuberancias o formaciones de piel cerca de las orejas es un hallazgo caracteristico en este
sindrome. Algunos autores manifiestan que los tags preauriculares, son formaciones de piel que se encuentran
en la region cercana a las orejas, generalmente en el area justo frente a las orejas. Estas estructuras pueden
variar en tamafno y forma, y a menudo se presentan como pequenas elevaciones de piel o tejido, a veces
con una apariencia similar a un pliegue o una protuberancia en la piel, los tags preauriculares pueden estar
presentes desde el nacimiento o desarrollarse poco después del nacimiento. ®10.15

El Quiste Dermoide en el Ojo Izquierdo observado en la paciente, es una manifestacion clinica especifica
que puede estar relacionada con el sindrome de Goldenhar. Al respecto, Mamani y Palomino™®, el dermoide
es una de las revelaciones oculares mas frecuentes que se observan en el sindrome de Goldenhar, esta puede
presentarse en forma excéntrica o en el area del limbo y se muestra como una masa blanda que se localiza en la
superficie ocular, creando una elevacion en el ojo. Esta masa es opaca y suele tener un color blanco o amarillo
palido cuando se encuentra en el limbo, en ocasiones, afecta todo el espesor de la cornea y puede tener
foliculos pilosos en su superficie. Aunque la ubicacion mas comin de este dermoide es en la region temporal-
inferior del ojo, también se han informado casos de dermoides en el limbo nasal.

Por otra parte, en los Ultimos estudios clinicos se menciona la posibilidad de la presencia de anomalias
vertebrales, como hemivértebras, estas anomalias son comunes en el sindrome de Goldenhar y pueden afectar
la columna vertebral y su alineacion. La literatura cientifica asegura que las malformaciones de la columna
vertebral engloban una amplia variedad de anomalias, que van desde lesiones menores que pueden no presentar
sintomas significativos hasta trastornos graves que pueden provocar deformidades en la columna vertebral,
problemas neuroldgicos e incluso insuficiencia respiratoria. Estas anomalias estan vinculadas a trastornos en el
proceso de desarrollo embrionario, y algunos de estos trastornos tienen una base genética identificable. 8%

Ademas, la paciente experimenta dificultades neuropsicoldgicas que incluyen ansiedad, problemas de
concentracion, rumiacion sobre el pasado, regresion, inseguridad y la necesidad de gratificacion inmediata.
Takkar, et al."?, asocian los problemas orofaciales y auditivos con la dificultar de comunicacion efectiva, esto
puede llevar a frustraciones y problemas de concentracion, ya que el esfuerzo requerido para comunicarse
puede ser agotador. Las dificultades neuropsicoldgicas pueden surgir debido a las demandas adicionales que
enfrentan los pacientes con sindrome de Goldenhar en términos de tratamientos médicos, terapia del habla y
atencion médica.®

Al hablar del tratamiento del Sindrome de Goldenhar, se puede decir que es un proceso complejo y de larga
duracion, en casos de problemas graves en la via respiratoria, podria ser necesario realizar una intubacion
y una intervencion quirirgica temprana, como la distraccion dsea mandibular, con el objetivo de mejorar la
posicion de la mandibula o incluso la realizacion de una traqueotomia. Los problemas relacionados con el oido
medio e interno se abordan segln sea necesario para favorecer el desarrollo adecuado del habla y el lenguaje,
la reconstruccion de la oreja, generalmente se pospone hasta que esta haya completado casi por completo
su crecimiento, lo que suele ocurrir alrededor de los 7 u 8 afos de edad. En lo que respecta a los dermoides
epibulbares, estos pueden ser extirpados o reducidos, aunque esto no esta exento de riesgos. 41721

Cuando la insuficiencia del nervio facial requiere intervencion, también se puede contemplar la reactivacion
neurolodgica facial. Existe evidencia que sugiere que la utilizacion de dispositivos temporales de anclaje en el
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maxilar podria disminuir la necesidad de someterse a cirugia maxilar. No obstante, es crucial llevar a cabo
un seguimiento a largo plazo para corroborar los resultados iniciales favorables.*>% Dado que la microsomia
hemifacial (MHF) implica una deformacion en los tres planos del espacio, los modelos tridimensionales (3D)
son de utilidad para planificar casos particularmente complejos. En el contexto de la reconstruccion del tejido
blando y el contorneado facial, la tradicional utilizacion de colgajos libres de tejido blando ha sido reemplazada
en algunos casos por la aplicacion de injertos de grasa de Coleman, esta técnica implica la obtencion de tejido
adiposo de una region donante y su injerto subcutaneo en el area donde se presenta la deficiencia. 2"

CONCLUSION

El sindrome de Goldenhar en esta paciente, ademas de sus caracteristicas fisicas como: asimetria facial,
microsomia hemifacial, quiste dermoide ocular, microtia, apéndices preauriculares, se encuentra también
caracteristicas clinicas como anomalias vertebrales y agenesi renal. La pérdida de audicion afecta al 50 % de
los pacientes, vinculada a anomalias estructurales vertebrales y faringolaringeas. Dermoides epibulbares son
frecuentes en el 75 % de los casos.

En relacion a los resultados que se muestran de las pruebas realizadas, sugieren desafios en la articulacion
y el procesamiento de sonidos del habla, lo que puede afectar la comunicacion verbal de la paciente. En el
ambito pedagodgico, la paciente presentd falta de atencion, dificultades de concentracion y fatiga al realizar
tareas escolares. La comprension de estas dificultades es fundamental para proporcionar una atencion integral
y mejorar la calidad de vida de la paciente.
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