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Sindrome de Goldenhar

Goldenhar syndrome

Jodo Maria Ferreira’, Jéssica Gonzaga?

Resumo

Os autores apresentam um caso de sindrome de Goldenhar, com seus aspectos caracteristicos e variagdes, observando uma crianca
do sexo masculino de 4 anos de idade no Servigo de Oftalmologia do Hospital Sao José na cidade de Teres6polis (RJ). O diagndstico
foi concluido devido as alteragdes externas e internas do paciente apds ter sido avaliado pela pediatria, genética, otorrinolaringologia
e oftalmologia. O espectro 6culo-auriculo-vertebral (EOAV) conhecida como Sindrome de Goldenhar é uma condigao rara, comple-
xa e fenotipicamente varidvel. De origem ainda desconhecida € caracterizada por cistos dermoéides epibulbares, apéndices auriculares
e hipoplasia mandibular. Objetivamos com este relato de caso, dada a raridade desta sindrome e variedades do espectro de
apresentacao, aumentar o conhecimento da classe médica sobre este assunto, para facilitar seu reconhecimento e auxiliar condutas
perante casos futuros.
Descritores: Sindrome de Goldenhar/diagnéstico; Cisto derméide; Relatos de casos

ABSTRACT

The authors present a case of Goldenhar syndrome, with its characteristic features and variations. A male child of four years old at the

Ophthalmology Service, Hospital Sdo José The diagnosis was completed due to external and internal changes of the patient, after being

evaluated by pediatrics, genetics, otolaryngology and ophthalmology. The oculoauriculovertebral spectrum (OAVS) known as Goldenhar

Syndrome is a rare, complex and phenotypically variable condition, of still unknown origin is characterized by dermoid cysts epibulbar,

auricular appendices and mandibular hypoplasia. We aim to case report, given the rarity of this syndrome and varieties of presentation

spectrum, increase knowledge of the medical profession on this subject, to facilitate recognition and help conduct before future cases.
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INTRODUCAO

espectro 6culo-auriculo-vertebral (EOAV) conhecido

como sindrome de Goldenhar foi descrita por

Goldenhar em 1952 e completada por Gorlin em 1936.
Trata-se de uma sindrome por suas peculiaridades que perpas-
sam sintomas que atingem desde o acometimento auricular (em
especial, microtia/anotia e apéndices pré-auriculares), face
(microssomia hemifacial), olhos (dermoide epibulbar) e
(microftalmia) até a coluna (alteracbes vertebrais). Trata-se de
uma sindrome rara com prevaléncia estimada de 1:26000 nascidos
vivos com maior prevaléncia no sexo masculino (3:2)®.

Na literatura encontramos que sua etiologia é caracterizada
pelo envolvimento dos primeiros arcos branquias e ha casos rela-
tados que sugerem a existéncia de fatores genéticos, com padrao
de heranga autossdmico recessivo e autossdomico dominante®.

Diversos trabalhos publicados demonstram a presenga de
anormalidades genéticas e exposi¢des gestacionais como: exposi-
¢do a talidomida, acido retinoico e ao diabetes mellitus, mimetizando
o seu fen6tipoGH.

Relatamos aqui um caso de sindrome de Goldenhar, uma
sindrome com poucas descrigdes na literatura, perpassando sua
apresentacdo, o seu diagndstico e a conduta diante da queixa
oftalmoldgica.

ReLatO DE CAsoO

No dia 14/01/2015 a mae de A.A.S.R, masculino, 4 anos, par-
do, natural de Teresépolis (RJ), procurou o servigo de Oftalmolo-
gia do Hospital Sao José afirmando que seu filho apresentava o
diagnéstico de sindrome de Goldenhar e que desenvolvera “cis-
tos nos dois olhos com incomodo e fotofobia”, sem queixas adi-
cionais.

A mae relatou em anamnese dirigida que o diagnéstico foi
firmado pela pediatria, genética e otorrinolaringologia no pri-
meiro ano de vida de seu filho. Relatou ainda que o menor foi
operado hé 30 dias para tratar de uma fistula uretral. De acordo
com a mae nao ha relato de casos familiares, os pais s@o sauda-
veis. O paciente frequenta creche, porém nao possui fala fluente
e obedece mal aos comandos. A mée relata ter ido a outros servi-
cos de oftalmologia, mas os mesmos nao indicaram cirurgia, ape-
sar das queixas relatadas pela mae do menor como:
lacrimejamento, hiperemia, secrecdo e prurido constante.

Durante o exame, nao foi possivel realizar a acuidade vi-
sual, pois o paciente ndo cooperava e nao respondia aos dese-
nhos apresentados. No que tange a biomicroscopia, observou-se
esta presenga nos dois olhos com o aparecimento de lesdo tumoral
elevada, esbranquicada, vascularizada e com foliculos pilosos em
toda sua superficie (Figuras 1, 2 e 3). Através dos traumatismos
dos cilios da palpebra superior apresentava ulceragdes corneanas
bastante acentuadas no olho direito. Sendo sugerido o diagnos-
tico de cistos dermoides em ambos os olhos.

A ressonancia magnética de ambas as 6rbitas ndo mostrou
solucdo de continuidade da parede posterior dos cistos
dermoides com a superficie corneana e com a esclera. Apenas
demonstrou hipoplasia de mandibula (Figura 4) e cisto dermoide
evidente (Figura 5). A cirurgia para exérese do cisto dermoéide
foi marcada para dia 06/02/2015.

O procedimento cirtrgico foi realizado sob anestesia geral,
com remocao total dos cistos derméides até a superficie da cornea,
e removida a camada epitelial da mesma. Houve a cauteriza¢do
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dos vasos mais profundos das lesdes dermoides e da regido
perilimbar, sem necessidade de pontos, com pds-operatdrio ime-
diato sem intercorréncias (Figura 6).

Foi prescrito para uso tépico a Tobramicina colirio e
dexametasona colirio de 1%, 4 vezes ao dia pelo periodo de 15 dias.

No pés-operatdrio marcado para o dia 23/02/2015, o paci-
ente ndo apresentava sinais de infecgio, revelando sinais infla-
matdrios, porém sem queixas.

Em consulta no dia 25/02/2015 o paciente se apresentava
sem ulceragdes corneanas, sem queixas e com regressao dos
sinais inflamatdrios. Foram suspensas as medica¢des do pds-
operatdrio e prescrito apenas lubrificante ocular (Hialuronato
de sédio colirio).

Orientamos a mie quanto ao acompanhamento da crian-
¢a e retorno uma vez ao més durante 6 meses para avaliagdo do
progndstico da lesao.

Figura 3: Cisto dermoide em olho direito; presenca de pelos no cisto
e ulcera de cérnea

Figura 4: Ressonancia magnética apresenta hipoplasia mandibular
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Figura 5: Ressonancia magnética com cistos dermoides

Figura 6: Pés-operatdrio imediato

Iﬁ)

Figura 7: Apéndices auriculares

DiscussAo

A sindrome de Goldenhar faz parte do espectro éculo-
auriculo-vertebral (EOAV) sendo reconhecida como uma
sindrome pela presenga da mesma triade cldssica de alteracdes
oculares, auriculares e vertebrais. E caracterizada principalmen-
te pelos apéndices auriculares, cistos dermoides epibulbares e
microssomia hemifacial, além de alteragdes cardiacas, genitais,
renais, pulmonares, incluindo o sistema nervoso central e, em
raros casos, sio descritos lipomas de corpo caloso®?.

A sindrome de Goldenhar foi detectada em 1845 por Von
Arlt e reconhecida como entidade clinica em 1952 pelo médico
Maurice Goldenhar que a descreveu em uma crianga. Também
foi nomeada como “sindrome do primeiro arco” e “sindrome de
Gorlin”. Atualmente é mais conhecida como displasia 6culo-
auriculo-vertebral*>.

De origem ainda desconhecida sabe-se hoje que ha aco-
metimento dos primeiros arcos branquiais®. Dos mecanismos
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patofisiolégicos que tém sido atribuidos a sindrome de
Goldenhar, héd a hipétese de um suprimento sanguineo reduzi-
do ou uma hemorragia focal na regido do desenvolvimento dos
primeiros e segundos arcos branquiais, ocorrido por volta dos
30-45 dias de gestacdo, no periodo da blastogénese. Essas altera-
¢oes explicariam as anormalidades de orelha externa, pois o pri-
meiro arco branquial da origem ao primérdio da parte anterior
das auriculas e o segundo arco branquial ao primérdio da parte
posterior das orelhas®.

Outra hipétese levanta a ideia de que sua etiologia possa
estar relacionada a uma anormalidade da migragdo das células
da crista neural. Alguns estudos sugerem um padrao de heranca
autossdmico recessivo e autossomico dominante®. Na literatu-
ra ha descricdes de anormalidades cromossdmicas e exposigdes
gestacionais como a talidomida, dcido retinoico e ao diabetes
mellitus, mimetizando seu fen6tipo®!?.

O diagndstico € baseado em dados clinicos: anamnese, exame
fisico e resultados de exames complementares. O diagndstico da
sindrome de Goldenhar pode ser realizado durante a gravidez,
mediante ecografia fetal e estudos genéticos e, posteriormente ao
nascimento, mediante ecografia e ressonincia magnética nuclear".

Existem critérios diagndsticos como os adotados por
Strdmland et al."® que é dado quando ha duas ou mais caracte-
risticas nas dreas orocranio-facial, ocular, auricular e vertebral.
Temos também os critérios de Digilio et al. onde deve estar
presente pelo menos dois dos seguintes achados: microtia unila-
teral, hipoplasia mandibular unilateral, cistos dermoides
epibulbares (unilaterais ou bilaterais) ou malformacgoes verte-
brais. Sintomas inespecificos ndo foram relatados™.

E importante destacar que uma de suas caracteristicas é
a extrema variabilidade de expressdo dos individuos afetados.
Alguns pacientes apresentam uma ampla variedade de anoma-
lias. Em outros, s6 se observa uma anomalia discreta e simples,
como um apéndice pré-auricular ou uma orelha moderada-
mente displasica®. Cerca de 10% dos pacientes apresentam
retardo mental®™.

Dentre as alteracdes estruturais encontradas, podemos
destacar: macrostomia, mordida aberta, mordida cruzada, mor-
dida profunda, palato alto, fissura labiopalatal, paralisia facial,
micrognatia/retrognatia, hipoplasia unilateral do ramo mandi-
bular e do condilo, lingua geografica, lingua hipoplasica, lingua
e tvula bifidas, agenesia da glandula salivar com aparecimento
de fistulas, atrofia ou hipoplasia de masseter, temporal e
pterigoide, anomalia faringea, fistula traqueo-esofégica, aplasia
ou ma-formagdo de orelha externa, média e interna, apéndices
dérmicos pré-auriculares, fistulas cegas na regido do pré-trago,
microtia unilateral e atresia do meato acustico externo®!4.

As anormalidades nos olhos ocorrem em cerca de 50%
dos casos e podem apresentar-se como pequenas manchas
derméides, lipoderméides epibulbares, coloboma (geralmente
na parte superior dos olhos), fissura palpebral, obstrucao
nasolacrimal, oftalmoplasia ou sindrome de Dnam, catarata
atrofiada, enoftalmia, cistos dermoides, fistulas secas,
microftalmia e anoftalmia. As anomalias oculares mais encon-
tradas sdo os dermoides e lipodermoides epibulbares!?.

As malformagdes auriculares podem variar da completa
aplasia até deformidades na orelha externa, média e interna,
resultando em perda da audicdo. Frequentemente, existem apén-
dices fibromatosos pré-auriculares e cavidades na frente da
orelha ou na linha entre esta e o canto da boca. Nas
malformacdes auriculares, o canal da orelha pode estar com-
pletamente ausente, implicando em surdez (unilateral) em apro-
ximadamente 40% dos casos(*!%.
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O paciente do caso descrito apresentava cistos dermdides,
apéndices auriculares (Figura 7), fistula uretral, além de atraso
no desenvolvimento.

Um estudo mostrou a prevaléncia de defeitos cardiacos
congénitos (DCC) em portadores da sindrome de Goldenhar,
onde temos uma prevaléncia de 5 a 58%. Neste estudo, todos os
pacientes com EOAV da amostra morreram antes do final do
segundo ano de vida, devido a complicagdes diretamente relaci-
onadas com seus DCC. E sabido que estes defeitos representam
a principal causa de morte de pacientes com om EOAYV, a qual
normalmente ocorre nos primeiros anos de vida®!12),

O tratamento ¢ realizado dentro de cada drea com o ob-
jetivo de fornecer o melhor tratamento cabivel, baseado na
literatura e experiéncia dos profissionais envolvidos. No caso
relatado, os cistos derméides prejudicavam a visdo do paciente
além do prejuizo estético sendo de extrema importancia a abor-
dagem realizada no servigo de Oftalmologia.

O controle preventivo posterior na Sindrome de
Goldenhar deve englobar avaliagdes da visdo, da audi¢ao, da
mobilidade cervical, da funcdo renal, cardiaca e da denti¢do. As
dificuldades alimentares geralmente ndo persistem para além
do primeiro ano de vida. Por vezes, € necessaria a colaboracao
de terapeutas da fala e dentistas quando existem disfun¢des do
palato e anomalias dentdrias. Tendo portanto uma abordagem
multidisciplinar®1%.

A sindrome de Goldenhar continua sendo muito rara e de
dificil acompanhamento, além da complexidade do seu trata-
mento. Suas alteracdes faciais, principalmente a micrognatia, cos-
tumam ser tratadas cirurgicamente. As alteracdes oculares trata-
das com exérese dos cistos dermdides ou lipoderméides. Os
deficits, principalmente o auditivo, podem ser tratados também
com processos cirdrgicos e seguimento com o fonoaudiélogo. A
variedade de espectro de apresentacdo da doenca, com variados
graus de acometimento € um fator agravante no diagndstico e
seguimento dos pacientes19,

CONCLUSAO

Por tratar-se de uma sindrome rara e comumente
diagnosticada a priori por pediatras e otorrinolaringologistas, a
Sindrome muitas vezes ocorre sem que o especialista na drea seja
procurado inicialmente, o que podemos observar neste estudo de
caso especificamente. Observamos, neste caso, necessidade cirtr-
gica dado que os cistos dermoides provocam uma retragdo
palpebral ocasionando um entrépio com lesdes ulceradas da cérnea
e consequente importante prejuizo da visdo. O paciente relatado
apresentou um pds-operatério sem qualquer tipo de complica-
¢do com cicatrizagdo das lesdes corneanas ulceradas sem recidivas
até o ultimo follow-up.

No caso descrito a abordagem da lesdo foi motivo de gran-
de satisfagdo e alivio para os pais que se encontravam ansiosos
por uma interven¢do médica incisiva que pudesse proporcionar a
melhoria da qualidade visual do seu filho.

Depreendemos deste estudo que se fazem importantes as
publicagdes referentes as doengas de rara incidéncia, como a des-
crita neste relato, haja vista que tais descri¢des possibilitam maior
auxilio aos profissionais que podem estar diante deste tipo de
paciente e assim melhor atendé-los, facilitando uma conduta e
diagnéstico mais répidos e corretos.

O presente estudo possibilita uma andlise mais aprofundada
da sindrome buscando oferecer elementos mais especificos sobre
sua etiologia, diagndstico e tratamento cirtrgico.
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