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Resumen

El sindrome de Goldenhar, es una patologia de alteracién con-
génita del primer y segundo arco branquial, sin etiologia precisa,
es la segunda malformacién méas comun luego de la hendidura
de labio paladar. Tiene una incidencia de 1:50.000 nacidos vivos
en una proporcién de 3:2 (hombre: mujer) es atribuida también a
drogas, alcohol o diabetes durante el embarazo; produciéndose
alteraciones en el desarrollo craneofacial y alteraciones signi-
ficativas definitivas que afectan el bienestar social y funcional
de la persona. Hipoplasia de los maxilares, asimetria facial, mal-
formaciones en la articulacion temporomandibular, anoftalmia,
anotia o microtia, quistes dermoides oculares y malformaciones
en la columna vertebral son algunas de las caracteristicas de
la arquitectura facial y corporal del individuo. Se presenta un
caso de un varén de 11 afios de edad diagnosticado con Sin-
drome de Goldenhar, con multiples alteraciones congénitas,
de padres sin antecedentes y cuyo objetivo es describir las
caracteristicas clinicas y radiogréficas odontoldgicas de un
paciente con microsomia hemifacial.

PALABRAS CLAVE (DsCS): sindrome de Goldenhar, microsomia
Hemifacial, odontologia.
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Abstract

Goldenhar syndrome is a congenital alteration pathology of
the first and second gill arch, without precise etiology, is the
second most common malformation after the cleft lip palate.
In an incidence of 1:50,000 live births in a ratio of 3:2 (male:
female) is also attributed to drugs, alcohol or diabetes during
pregnancy; alterations in craniofacial development and defini-
tive significant alterations that affect the social and functional
well-being of the person. Hypoplasia of the jaws, facial asymme-
try, malformations in the temporomandibular joint, anoftalmia,
anotia or microtia, eye dermoid cysts and malformations in the
spine are some of the characteristics of facial architecture and
individual’s body. This study reported an 11-year-old male boy
diagnosed with Goldenhar Syndrome, with multiple congenital
alterations, from parents with no history. The aim of this case is
to describe the clinical and radiographic dental characteristics
of a patient with Goldenhar Syndrome.

KEY WORDS (MeSH): Goldenhar syndrome, hemifacial microsomia,
dentistry.
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1 Sindrome de Goldenhar fue descrito por primera vez por el médico ale-

maén Carl Ferdinand Von Arlt en 1981'; pero Goldenhar lo definié mas cla-
ramente en 19522, describiendo sus variaciones clinicas.

Presenta una prevalencia estimada con un rango de 1 a 5.600 - 45.000 re-
cién nacidos vivos, afectando mdas a hombres que mujeres en relacién 3:2. El
85% de los pacientes desarrollan afectacién de un solo lado de la cara siendo
la mandibula la mas afectada en estos casos, mientras que el resto es bilate-
ralmente3®4. Las clasificaciones més usadas para las deformidades mandibu-
lares en la microsomia hemifacial segiun Pruzansky que consta de 3 grados,
los cuales involucran mayor cantidad de estructuras (tamafio mandibular,
céndilo, rama y ATM) a medida que aumenta; y la clasificacién de OMENS
que involucra 6rbita, mandibula, oido, séptimo par craneal y deficiencias del
tejido blando con sus diferentes grados en cada apartado'.

Se describe una disrupcién vascular que afecta las estructuras del primer
y segundo arco branquial alrededor de los dias 30 y 45 durante la gestacion.
Otra hipétesis formulada por Poswillo habla de una hemorragia intrauterina
de la arteria estapedial en el 4rea del primer y segundo arco, produciendo
necrosis en los tejidos durante la sexta semana de gestacion. Estas teorias
hablan de la alteracién del desarrollo de los maxilares y principalmente la
mandibula#®. La irrupcién del primer y segundo arco branquial® en la por-
cion cefalica del ectodermo donde se desarrollan los maxilares, region nasal
y frontal, donde al fusionarse en la regién ventral para formar los arcos man-
dibulares, nariz, boca y maxilar, no lo hacen por el desbalance en la dosis
genética del gen BAPX1’.

Entre las diferentes causas descritas en la literatura también estan las
madres diabéticas que producen elevadas concentraciones de glucosa en las
primeras semanas de gestacién originando estrés oxidativo alterando el gen
PAX3 provocando malformaciones celulares del tubo neural®. También se
mencionan teorias teratogénicas donde por la ingesta de farmacos durante el
embarazo como: acido retinoico, la primidona y la cocaina como principales
desencadenantes, incluso la vitamina A en altas concentraciones. Solamente
el 10% de los casos presentan un retraso cognitivo y en un 42% sindrome
espectro autista'.

El sindrome conocido como, espectro dculo-auriculo-vertebral o secuen-
cia facio auriculo vertebral, es una condicién compleja heterogénea carac-
terizada por desarrollo dispar de estructuras tales como ojos, oido (con o sin
pérdida de la audicion), paladar, maxilares, lengua y deformaciones en los
dientes®. Ademads, hay afecciones de 6rganos internos (Corazon, rifiones, sis-
tema nervioso central, defectos en vértebras, entre otros); esto le da caracte-
ristica de sindrome, por lo cual no debe usarse como sinénimo la microso-
mia hemifacial®.
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El diagnostico debe basarse en los resultados radioldgicos, laboratorio y
hallazgos clinicos*8. Los hallazgos clinicos incluyen anomalias de los ojos,
como lo son: la microftalmia, astigmatismo, cataratas, blefarofimosis y tu-
mores epidermoides® OAVS. En oidos se presentan caracteristicas como mar-
cas cutaneas peri auriculares, aplasia o la atresia del conducto auditivo ex-
terno; la sordera unilateral se presenta la mayoria de los casos. Dentro de
defectos faciales, yacen una importante hipoplasia hemifacial de los huesos
y tejidos blandos del rostro, acortamiento y poco desarrollo de la rama man-
dibular junto al céndilo, cavidad glenoidea y la articulaciéon temporomandi-
bular tanto en tamafio como en su forma'®". Algunos de los casos incluyen
labio y paladar hendido?, hipoplasia unilateral de la lengua, asi como el hueso
maxilar, hipertrofia gingival, apifiamiento severo, retraso en la erupcién den-
taria, dientes supernumerarios y anormalidades en el desarrollo del esmalte
y la dentina. Se declara que existe la presencia de este sindrome cuando hay
dos o més caracteristicas de diagndstico en las areas faciales, oculares, au-
riculares y vertebrales. El presente caso describe las caracteristicas clinicas
y radiograficas de un paciente var6n de 11 afios de edad diagnosticado con
Sindrome de Goldenhar.

Se trata de paciente masculino de 11 afios de edad, 28 kg de peso y 1.26 mts
de estatura, natural y procedente de Caracas, Venezuela. Sus padres de 21
(Padre) y 20 afios (Madre) al momento del nacimiento, sin ser consanguineos
o presentar antecedentes familiares con alguna malformacién congénita, re-
fieren parto normal y controlado las 38 semanas. El paciente fue diagnostica-
do previamente con Sindrome de Goldenhar, acude a consulta en mayo 2020
por presentar apifiamiento dental severo y poco desarrollo de los maxilares.

Al examen clinico general se observa microcefalia y asimetria facial seve-
ra del lado derecho (FIGURA 1). Acortamiento del tercio superior, tercio medio:
hipoplasia esqueletal y muscular generalizada, desplazamiento de los globos
oculares hacia abajo y mala posicién de los pabellones auriculares. En su
tercio inferior se observa una mordida abierta, y desplazada hacia la derecha
por el hipo desarrollo de la articulacién temporomandibular, cuerpo y angu-
lo de la mandibula (FIGURA 2); asi como también presencia de cicatriz por mal-
formacion muscular, epitelial que va del hélix del pabellén auricular hasta la
comisura bucal del lado izquierdo y desviacién de la comisura labial derecha.

En el andlisis facial frontal, la linea media bipupilar no se encuentra to-
talmente perpendicular a la linea media facial. En cuanto al andlisis vertical,
el tercio superior e inferior son mas cortos que el tercio medio facial. Simé-
tricamente, el paciente no presenta las proporciones ideales en cuanto a la
medicion de los 5tos faciales (FIGURA 2).
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FIGURA 1. Fotografia frontal
en reposo y dindmica del
paciente.

FIGURA 2. Analisis facial de
Iinea media y tercios faciales.

Desde una vista lateral, se observan discrepancias en cuanto al perfil; per-
fil convexo, tercio inferior de la cara disminuido, mordida abierta anterior,
incompetencia labial, proquelia de labio inferior (FIGURA 3).

FIGURA 3. Fotografias
laterales.
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FIGURA 4. Fotografias de
detalles oculares.

Plan de
tratamiento
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Ocularmente se observa, exotropia, quiste dermoide corneal y quiste li-
podermoide en ambos ojos, diagnosticado segin informe oftalmolégico con
astigmatismo hipermetrépico elevado y fotofobia referida por el paciente (FI-
GURA 4).

Auricularmente observamos distintos grados de anotia, microtia y pre-
sencia de atresia del conducto auditivo externo del oido derecho, hipoacusia
del lado izquierdo.

Al examen clinico intrabucal, se observa mordida abierta anterior con
incompetencia labial severa y limitacién de la apertura bucal, paciente con
caracteristicas de respirador bucal, paladar triangular, apifiamiento severo
superior e inferior, vestibuloversién de incisivos superiores e inferiores, cla-
sificacién molar y canina sin poder determinar, hipoplasia y malformacién
del complejo maxilo-mandibular, mordida cruzada posterior derecha, linea
media inferior desviada hacia la derecha méas de 8 mm, aumento de volumen
gingival por presencia de irritantes locales y biopelicula dental, fluorosis en
U.D. 1.2; 1.3; 2.1; 4.1; rotacion excesiva de U.D. 1.2; 3.2 y 73; insercion alta del
frenillo labial izquierdo (FIGURA 5).

Radiograficamente no se aprecia el angulo mandibular, apéfisis coronoides
y el céndilo; asi como tampoco se observan las estructuras que componen la
articulacion temporomandibular (apofisis cigomatica y cavidad glenoidea). Se
evidencia la hipoplasia del desarrollo de la mandibula y el maxilar, clase II es-
quelética, perfil convexo, tercio inferior de la cara disminuido, mordida abier-
ta anterior, incompetencia labial, proquelia de labio inferior (FIGURAS 6 Y 7).

Por ser un sindrome tan complejo y poderle dar solucion desde el ambi-
to odontoldgico es necesaria la actuaciéon de un equipo multidisciplinario;
odontdlogos, odontopediatra, ortodoncistas y cirujanos maxilofaciales.
Dentro de los posibles planes de tratamiento reportados en la literatura,
la cirugia plastica reconstructiva junto a la cirugia maxilofacial son las de pri-
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FIGURA 5. Fotografias
intraorales de frente, lateral y
oclusales.

FIGURA 6. Radiografia
panoramica.

PANO-NORMAL

linic

Dental (

FIGURA 7. Radiografia
cefalica lateral.
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mera eleccién, siendo un factor clave el diagnéstico temprano del sindrome.
La osteotomia mandibular con colocacién de un tutor o distractor externo
durante aproximadamente 6 meses en el que se realizan activaciones men-
suales para favorecer el crecimiento del cuerpo mandibular. Posteriormen-
te sera el ortodoncista quien plantee distintas posibilidades de tratamiento,
siendo los aparatos de ortopedia funcionales durante el uso de los tutores o
posterior al retiro de los mismos los dispositivos mds cominmente usados
para ayudar a corregir la maloclusion.

El Sindrome de Goldenhar se caracteriza por una gran cantidad de malforma-
ciones congénitas de tipo faciales, oculares, auriculares y vertebrales. Gene-
ralmente es de tipo unilateral, con predileccién por el sexo masculino. Este
sindrome es el segundo tipo de malformacién més frecuente luego de la hen-
didura de labio y paladar®'92, siendo su etologia multifactorial y desconocida
aun. En este paciente se present6 de forma unilateral siendo el lado derecho
el afectado. Resaltando la asimetria facial relacionada con la hipoplasia de te-
jidos durosy blandos, presentando un escaso desarrollo de la rama mandibu-
lar y el condilo, alterando gravemente los tercios faciales y sus proporciones.

Aunque las anomalias del pabelldn auricular de ambos lados no son signi-
ficativas, no presenta conducto auditivo externo ni medio del lado derecho, lo
cual resulta ser relevante al ser un signo muy frecuente en estos sindromes'2.
Desde el punto de vista ocular, se observé quistes dermoides y lipodermoi-
des oculares dificultando gravemente la visién del paciente, corroborado por
Schmitzer et al.® OAVS. El desarrollo cognitivo del paciente no se observd alte-
rado durante las consultas, a pesar de que se ha reportado lesiones en el siste-
ma nervioso central de pacientes diagnosticados con esta clase de espectro®.

Dentro de las limitaciones del paciente se encuentra la apertura bucal, la
cual es bastante limitada haciendo dificil desde el examen clinico, tomar fo-
tografias y cualquier procedimiento restaurador o profilactico, asi como tam-
bién alguna cirugia de mayor indole como la ortogndtica y reconstructiva.
Por ser un respirador bucal se le hace poco tolerable el mantener la cavidad
bucal abierta para los procedimientos.

Algunos autores sefialan que el diagnéstico temprano es clave para solu-
cionar este tipo de malformaciones3%19/2, A partir de los 3 afios ya cuentan
con la edad para realizar algtin tipo de intervencion que le permita el desarro-
llo normal del cuerpo de la mandibula, con injertos de tejido autélogo sub-
costal y cartilago fijado mediante miniplacas y minitornillos de titanio, cuyo
propdsito es restablecer la simetria facial5193}4, En edades més avanzadas se
reporté el uso de la osteotomia parcial de la mandibula del lado afectado y
colocacién de tutores externos junto a aparatos de ortopedia’.
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Son pocos los estudios de indole odontolégica actuales que se tienen para
solventar un caso diagnosticado con Sindrome de Goldenhar's. Siendo una
limitante la gran cantidad de variaciones de tipo bucales que se pueden pre-
sentar en la consulta por ser tan frecuente luego de la hendidura de labio y
paladar.

El diagnéstico temprano es de vital importancia para establecer un protocolo
de tratamiento con ultrasonido y tomografia axial computarizada, esto per-
mitird detectar alteraciones morfoldgicas desde los 3 meses de nacimiento y
planificar a futuro.

El manejo de estos casos diagnosticados con sindrome de Goldenhar debe
realizarse mediante el engranaje de todos los especialistas para obtener un
resultado funcional y lo mas estético posible.

El prondstico de estos casos es reservado puesto que dependera de mu-
chos factores involucrados y que el paciente se pueda realizar los procedi-
mientos quirurgicos pertinentes para corregir la deformidad dsea a lo largo
de su crecimiento.

Se recomienda realizar mas estudios de esta clase para conocer mas las
caracteristicas de esta malformacién congénita y ofrecer mejores resultados.
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