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Resumen

El sindrome de Goldenhar es la segunda malformacion craneofacial mas frecuente;
puede ser esporadico o hereditario, involucra los érganos derivados del primer y
segundo arco branquial. Sus caracteristicas principales son las afectaciones
oculares, auriculares (oido y pabellon auricular) y vertebrales. Presentamos el caso
de un neonato producto de una madre de 40 afios de edad con antecedente de
Diabetes Gestacional y Fibromatosis Uterina, con trabajo de parto pretérmino.
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Abstract

Goldenhar syndrome is the second most common craniofacial malformation; it ca be
sporadic presentation or as autosomal-dominant inheritance, it involves the organs
derived from the first and second branchial arches. Its main characteristics are
ocular, auricular (ear and pinna) and vertebral affections. We present the case of a
newborn product of a 40-year-old mother with a history of Gestational Diabetes and
Uterine Fibromatosis, with preterm labor.

Goldenhar syndrome is the second most common craniofacial malformation; it can
be sporadic or hereditary, it involves the organs derived from the first and second
branchial arches. Its main characteristics are ocular, auricular (ear and pinna) and
vertebral disorders. We present the case of a newborn product of a 40-year-old
mother with a history of Gestational Diabetes and Uterine Fibromatosis, with preterm
labor, at birth a patient with clinical characteristics suggestive of this syndrome.
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Introduccion

El sindrome de Goldenhar es una condicion cuya etiologia ain no se ha establecido,
forma parte de las anomalias del primer y segundo arco branquial, caracterizado
por una variedad de anomalias que involucran estructuras craneofaciales,
vertebrales, organos internos y generalmente ocurre de manera unilateral. A
continuacion se describe el caso de un neonato con hipoplasia supraciliar, microtia
grado Il bilateral, presencia apéndices auriculares bilaterales, ausencia de la
permeabilidad del conducto auditivo externo bilateral, hipoplasia malar derecha,
amplitud de la comisura labial derecha con desviacién de la misma hacia el mismo
lado.

Presentacién de caso clinico

Paciente femenina de 40 afios de edad consulté a la emergencia de maternidad del
Hospital Roosevelt de Guatemala, primigesta, con embarazo de 34 semanas por
fecha de ultima regla. Consulté por salida de liquido de mas de 6 horas de
evolucion, con 2 cm de dilatacion. Antecedentes maternos de Diabetes Gestacional
clase A2 tipo 2 y Fibromatosis Uterina. Se inicié uteroinhibicion del embarazo, sin
embargo, ésta fue fallida, por lo cual se resolvié el embarazo por via alta. Recién
nacido masculino de 35 semanas por Capurro, peso de 2150gr y talla de 44cm.
Circunferencia cefélica 32cm. Paciente con llanto espontaneo, adecuado tono y
buena coloracion de la piel, APGAR de 8 al minuto y 9 a los 5 minutos de vida.

Al examen fisico se evidencié: plagiocefalia, cabello de insercion alta anterior, frente
prominente, cejas rectas, escasas, asimetria facial, hipoplasia supraciliar,
hipertelorismo ocular, puente nasal plano y ancho, nariz bulbosa, columnela corta,
orejas de insercion baja con presencia de microtia grado lll bilateral, presencia de
una o mas apéndices auriculares bilaterales, ausencia de la permeabilidad del
conducto auditivo externo bilateral, filtrum largo, hipoplasia malar derecha, pliegue
lateral sobre la comisura labial derecha el cual desvia hacia el mismo lado, paladar
ojival, microretrognatia, cuello corto, térax corto y simétrico, con retracciones
subcostales leves, buena entrada de aire bilateral, no se ausculta ruidos
patoldégicos, corazén con adecuado ritmo y sin presencia de soplos, teletelia,
abdomen con adecuada formacién de la pared abdominal, ruidos gastrointestinales
presentes, no se palpan organomegalias, pulsos femorales palpables, extremidades
superiores e inferiores con adecuado tono y buena movilidad, con llenado capilar
<3 segundos.

Paciente recibié oxigeno suplementario a 1 It/min en canula binasal, por inicio de
retracciones subcostales leves, diagnosticandose con una taquipnea transitoria del
recién nacido. Paciente es evaluado por departamento de Genética del Hospital
Roosevelt, quienes indican que, por la presencia de mas de 3 anomalias clinicas
congénitas, se realiza el diagnostico de Sindrome de Goldenhar. El departamento
de oftalmologia quienes a su evaluacion no reportan hallazgos anormales a ese
nivel.



1 Figura 1: Paciente masculino de 35 semanas
. por Capurro con Sindrome de Goldenhar.

Discusion

El caso descrito representa un paciente con
sindrome de Goldenhar (OMIM 164210). Este
sindrome fue descrito por primera vez por el
oftalmologo francés Maurice Goldenhar en
1952, en el que incluia apéndices
preauriculares y fistulas asociados a quistes
dermoides epibulbares. En 1969, Hollowich y
Verbeck describieron un paciente con esta
anomalia y revisaron otros 33 casos reportados desde el articulo original de
Goldenhar [1,2].

Actualmente, esta asociacion de anomalias morfolégicas se incluye dentro del
espectro de alteraciones del primer y segundo arco branquial. Es un sindrome poco
frecuente, cuya incidencia aproximada es de 1:3000-26 500, con predominio del
sexo masculino (3:2). Su etiologia es heterogénea y no se conoce con claridad hasta
el momento actual. Aunque la mayoria de los casos se presentan como una entidad
esporadica, se han descrito patrones de herencia autosomicos dominantes o
recesivos [3, 4].

El diagndstico del Sindrome de Goldenhar es clinico y se basa en las alteraciones
clinicas compatibles, para lo cual se utilizan habitualmente los criterios de Feigold y
Baum. El presente caso fue bilateral y diagnosticado clinicamente.
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