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Sindrome de Goldenhar: relato de caso
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Resumo

A Sindrome de Goldenhar é uma condigao rara, geralmente de ocorréncia esporddica, caracterizada por microssomia
hemifacial, dermdide epibulbar, mds formagoes do pavilhao auditivo e anomalias vertebrais. Existem também relatos de
associagoes da sindrome com outras condigoes sistémicas. Os autores relatam um caso de Sindrome de Goldenhar em
paciente do sexo feminino, 28 anos, sem antecedentes familiares, que apresentava microssomia hemifacial, o que
comprometia os musculos da mastigagdo, a expressao facial e os ossos da face (mandibula, maxila e zigomdtico) do lado
esquerdo, presenga de broto auricular, histéria médica de dermdide epibulbar e fissura lateral de face, ipsilateralmente. Na
avaliagdo sistémica, foram encontrados ectopia do rim esquerdo e discreto espessamento dos folhetos mitrais, com refluxo
mitral de grau leve.

Palavras-chave: Sindrome de Goldenhar; displasia éculo-auriculo-vertebral; defeitos congénitos.

INTRODUCAO
A sindrome de Goldenhar (SG) foi pri- ' Também chamada de sin‘dFome fio Pf.i‘
meiramente descrita em 1952 por Maurice meiro e segundo arcos branquiais e displasia

facial lateral, a sindrome de Goldenhar apre-
senta como sinais clinicos anormalidades
auriculares (protuberincias ou fistulas pré-

Goldenhar como um conjunto de anomalias
congénitas do primeiro e segundo arcos
branquiais, que incluem derméide epibulbar,
apéndices auriculares e mds-formagées do pavi-
lhao auditivo. Gorlin, mais tarde, acrescentou
as anomalias vertebrais a essa entidade clinica e

auriculares, md formacio do ouvido médio ou
interno, com perda auditiva), anormalidades
oculares (derméides ou lipodermdides

sugeriu o termo displasia éculo-auriculo-verte- epibulbares, coloboma de pdlpebra superior,
bral (1,2). dermolipoma subconjuntival ou orbital anteri-
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or) e alteracdes vertebrais (espinha bifida,
occiptalizagao do atlas, fusao de vértebras,
escoliose cérvico-tordcica). As anormalidades
buco-maxilo-faciais incluem hipoplasia do ramo
mandibular, assimetria facial, fissuras faciais la-
terais, hipoplasia dos ossos zigomdtico, tempo-
ral e maxilar, dos musculos da mastigagao e da
glandula parétida (3,4). Relatos tém sido feitos
sobre a associagao da Sindrome de Goldenhar
com outras condi¢des como alteragdes genito-
urindrias (3, 5), cardiovasculares (6, 7), desor-
dens psiquidtricas (8, 9) , apnéia obstrutiva do
sono (10).

A SG ¢ uma condigio rara, cuja
etiopatogenia multifatorial estd relacionada a
anormalidades vasculares ou hemorragias na re-
gido do primeiro e segundo arcos branquiais,
que resultam em distdirbios no desenvolvimen-
to embrioldgico, sendo geralmente de ocorrén-
cia esporddica, embora casos familiares j4 tenham
sido relatados (2, 11). A heterogeneidade dos
fatores etioldgicos e ainda o estdgio de desen-
volvimento em que o embrido é acometido de-
terminam um amplo espectro de manifestagoes
da sindrome. A caréncia de critérios e a variagao
no grau de acometimento sao fatores que difi-
cultam o diagndstico e o acompanhamento dos
pacientes.

O diagnéstico da SG nao deve basear-se
apenas em achados radiogrificos ou laboratoriais,
devendo resultar de exames de anormalidades
sistémicas associadas, incluindo avaliacio audi-
tiva, genito-urindria (3), vertebral, SNC,
ecocardiograma, exame polissonogrifico (3, 10).
A Sindrome de Treacher-Collins, arrolada no
diagnéstico diferencial, geralmente tem acome-
timento bilateral e estd associada a heranca
autossdmica dominante (2), o que nio é evi-
denciado na SG.

O tratamento instituido deve ser indivi-
dualmente determinado (12). Para um acom-
panhamento adequado, ¢ recomendada uma
abordagem multidisciplinar, buscando melho-
rar a aparéncia e a funcionalidade das estruturas
acometidas. Uma interven¢io precoce contri-
bui para a promogdo de um desenvolvimento
normal do individuo. Recomenda-se a remo-
¢ao cirdrgica do dermdéide epibulbar, em fun-
¢ao de distirbios visuais, ou por necessidade
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estética. Para a promog¢ao de um correto desen-
volvimento da fala, recomenda-se correcio ci-
rirgica e (ou) utilizagdo de prétese, com poste-
rior acompanhamento fonoaudiolégico (1).

A distragdo osteogénica tem sido utiliza-
da na corre¢ao da assimetria facial e consiste em
um método de formagio dssea através de
osteotomia e afastamento seqiiencial, com utili-
zacao de aparelhagem especifica, trazendo re-
sultados estéticos aceitdveis e corre¢ao do plano
oclusal para uma condi¢do funcional (13).

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, 28 anos, com
alteracoes morfolégicas em face, foi encaminhada
ao servico de Estomatologia e cirurgia e
traumatologia buco-maxilo-facial da Santa Casa
de Sao Félix-BA. Apresentava microssomia
hemifacial 4 esquerda, com hipoplasia dos mus-
culos da mastiga¢do e expressao facial e dos ossos
da face (mandibula, maxila e zigomdtico) (FIGU-
RA 1 a 3). Incluem-se, nas alteragoes faciais, bro-
to auricular, mancha tipo névoa em regiao lateral
do olho esquerdo, secunddrio a exérese de um
dermdide epibulbar, além de uma fissura lateral,
corrigida cirtrgica e previamente 4 admissao, que
se estendia horizontalmente da comissura labial
até o pavilhdo auricular externo, do mesmo lado
esquerdo (FIGURA 4).

Naio havia registro de condigdes pré-na-
tais nem histéria familiar positiva para casos si-
milares. Exames complementares evidenciaram
alterages morfolégicas mandibulares no pro-
cesso corondide e céndilo esquerdos, hipoplasia
da regido, com redugao da espessura do ramo
ascendente e irregularidade na implantagao dos
dentes, bem como calcificagao bilateral do liga-
mento estilo-hidideo. Foi também observada
uma lordose lombar fisiolégica (postural), e nao
foram encontradas alteragbes da densidade, es-
trutura, dimensoes ou formas das vértebras. A
ultrassonografia do aparelho urindrio revelou
ectopia (pélvica) do rim esquerdo e desvio do
rim direito para a linha média. O ecocardiograma
com dopplerfluxometria demonstrou discreto
espessamento dos folhetos mitrais, com refluxo
mitral de grau leve. Nao foram encontradas al-
teragoes laboratoriais dignas de nota.



Figura 1 - Fotografia frontal evidenciando a microssomia hemifacial
no lado esquerdo, com severo desvio da linha média.

Figura 3 - Radiografia panarémica confirmando a microssomia
hemifacial esquerda.

DISCUSSAO

Ishytoia e colaboradores (3) afirmam que
os portadores da SG podem apresentar graus
variados de alguns ou todos os sinais relatados.
Essa observagao pode ser constatada nesse caso
clinico. A paciente apresenta sinais cldssicos da
sindrome como microssomia hemifacial com
atrofia dos musculos da mastigagao e expressao
facial e ossos da face, dermdide epibulbar, bro-
tos auriculares e mé-formagao do aparelho au-
ditivo, levando a disacusia no lado esquerdo.
Scholtz e colaboradores (12), em um estudo
histopatoldgico post-mortem do osso temporal
em um caso de SG, associaram a surdez a uma
deficiéncia condutiva, descartando a presenga
de componentes neurossensoriais relacionados.
A fissura lateral da face parece ser um achado
menos comum. Nao foram encontradas altera-
¢oes vertebrais, como descritas em vdrios casos
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Figura 2 - Fotografia lateral demons-
trando fissura facial corrigida
cirurgicamente ¢ presenga de
brotos auriculares

Figura 4 — Fotografia lateral demons-
trando fissura facial cor-
rigida cirurgicamente e pre-
senga de brotos auriculares.

na literatura (3), demonstrando a ocorréncia de
forma incompleta, no caso em questio.

A paciente negou histéria de quadros si-
milares na familia, sugerindo ocorréncia espo-
rddica da doenca. Nao hd ainda uma etiologia
definida para essa sindrome. Encontra-se, na li-
teratura, sua associagao com uma trissomia no
cromossomo 9, ou ainda distirbios nas células
da crista neural (14). O uso materno, durante a
gestacdo, de drogas com conhecido potencial
teratogénico, como talidomida, dcido retindico,
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primidona, tamoxifeno e cocaina, também tem
sido relacionado ao desenvolvimento dessa pa-
tologia (9, 15). Pinheiro e colaboradores (2)
sugerem participagao  dos
anticonvulsivantes fenobarbital e fenitoina, na
sua etiopatogenia. E também sugerida a sua as-
sociagio com a diabetes materna (4). Na histé-
ria médica materna, porém, nao constavam al-
teragdes no periodo da gestagao. Foram negadas
intercorréncias gestacionais ou uso de drogas
durante a gravidez.

Anomalias em outros érgaos tém sido re-
latadas. Alteracoes cardiovasculares tém sido
descritas em 5 a 58% dos pacientes portadores
dessa sindrome (6, 7). O progndstico dessa con-
digao depende, freqiientemente, das condigbes
cardiovasculares subclinicas. O espectro de al-
teragoes desse sistema varia até severos distirbi-
os congénitos, como tetralogia de Fallot e
dextrocardia (6). No caso relatado, foi encon-
trado um leve espessamento dos folhetos mitrais,
levando ao refluxo, mas sem alteragoes funcio-
nais relevantes.

ainda a

A incidéncia de associagdo entre mds-for-
magbes genito-urindrias ¢ a SG ainda nio estd
bem definida. Todavia, anormalidades renais e
ureterais foram descritas em até 70% dos paci-
entes (5), podendo acarretar obstru¢ao do trato
urindrio, com posterior dilata¢io pielocalicial e
insuficiéncia renal. No foram observadas alte-
ragoes funcionais desse sistema na paciente em
estudo, apesar de haver sido visualizada ectopia
renal 2 esquerda e desvio do rim direito. Ritchey
e colaboradores (5) encontraram ectopia renal
em 40% dos pacientes.

O tratamento instituido para a sindrome
de Goldenhar deve ser individualmente deter-
minado e com abordagem multidisciplinar. No
presente relato, para a adequada abordagem do
caso, faz-se necessdria a atuagao dos servigos de
cirurgia buco-maxilo-facial, cirurgia pléstica,
reabilita¢do oral, além do acompanhamento cli-
nico e fonoaudiolégico. A reconstrugio dos os-
sos gndticos pode ser alcangada pela expansio
da mandibula através de enxerto dsseo ou da
técnica de distragao osteogénica (13). Essa ulti-
ma consiste na utilizagdo de uma aparelhagem
especifica, com a finalidade de produzir expan-
s30 dssea progressiva, através do afastamento de
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segmentos dsseos, apds osteotomia. Essa téeni-
ca possui como vantagens o nivelamento do pla-
no oclusal, além de requerer apenas um sitio
cirdrgico, em oposi¢do a enxertia, que requer
dois sitios cirdrgicos e estd associada a maior
morbidade (13). Ademais, a distragdo possibi-
lita uma melhor acomodagio e expansio tam-
bém dos tecidos moles; e o osso neoformado
possui 0 mesmo didmetro e resisténcia do osso
adjacente.

As adequagoes estéticas demandadas pela
paciente, como a exérese do apéndice pré-
auricular e a remogao da cicatriz deixada pela
corregao da fissura facial, podem ser alcangadas
por técnicas de cirurgia pldstica. O tratamento
ortodontico tem sido indicado em casos de mé-
posigdao dentdria associada 4 microssomia
hemifacial e deve ser instituido precocemente,
para a obten¢ao de melhores resultados. No caso
relatado, verificam-se auséncias de unidades
dentdrias higidas (FIGURA 3), sendo indica-
do, portanto, tratamento de reabilita¢io oral
funcional e estética, através de exodontias dos
restos radiculares, com posterior confec¢ao de
préteses ou implantes dentdrios. O acompanha-
mento fonoaudioldgico auxiliaria a paciente na
re-educagio
cardiovasculares e renais encontradas, nio
obstante nio terem demonstrado repercussdes
clinicas até o presente, ndo devem ser negligen-
ciadas.

fonética. E as anomalias

COMENTARIOS

N3io existe um consenso na literatura
quanto a terminologia adequada para se referir
a condigao. Enquanto alguns artigos se referem
4 microssomia hemifacial como sin6nimo de SG,
outros tratam esse termo como uma das altera-
¢oes componentes da sindrome. Concordamos
com a maioria dos autores, considerando como
sindnimos os termos Sindrome de Goldenhar e
Espectro Oculo-auriculo-vertebral, e entende-
mos que a microssomia hemifacial faz parte do
quadro clinico da SG.

No caso apresentado, nao foram
diagnosticadas alteragdes vertebrais, tratando-
se da forma incompleta da sindrome, que apre-
senta, como jd visto, um amplo espectro de ma-



nifestagdes. A paciente foi encaminhada ao Ser-
vico de Genética da Universidade Federal da
Bahia e atualmente se encontra sob os cuidados
da equipe do Centro de Deformidades da Face
do Hospital Santo Anténio, em Salvador, em
fase de planejamento e exames pré-cirdrgicos.
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Este relato de caso objetiva auxiliar os profissio-
nais de saide no adequado reconhecimento e
abordagem dos pacientes, permitindo uma atu-
agdo precoce, o que proporcionaria um desen-
volvimento adequado da face e maior qualidade
de vida aos portadores dessa sindrome.

Goldenhar’s syndrome: a case report

Abstract

Goldenhar’s syndrome is a rare condition, usually sporadic, characterized by hemifacial microsomia, epibulbar
dermoid, malformations of the external ear and vertebral anomalies. Associations with systemic conditions
have been reported. The authors report one case of Goldenhars syndrome in a 28-year-old female, without
Jfamilial occurrence reported, presenting hemifacial microsomia affecting mastication and facial expression
muscles and facial bones (mandible, maxilla, and zygomatic) on the left side, ipsilateral preauricular tags,

and medical history of epibulbar dermoid and lateral facial cleft. Systemic features included ectopic left

kidney, slight thickening of mitral valve and mild mitral regurgitation.

Keywords: Goldenhar’s syndrome; oculoauriculovertebral dysplasia; birth defects.
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