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RESUMEN: Presentamos un caso clinico de displasia oculoauriculovertebral o sindro-
me de Goldenhar en una paciente femenina de 26 afios con miltiples anomalias congénitas y
la presencia de quiste branquial y glaucoma primario de angulo abierto. Mediante un estudio
multidisciplinario, clinico, genético, imagenoldgico y con pruebas psicofisicas, se ponen en
evidencia diversas anomalias craneofaciales, dseas y de visceras toracoabdominales presen-
tes en una misma paciente. Se seifialan las diferentes deformidades que conforman actual-
mente un amplio espectro de anomalias, segun la literatura revisada, asi como las caracte-
risticas clinicas, tratamiento y su evolucion. El quiste branquial resulta un hallazgo novedoso
que bien puede explicarse en este tipo de alteraciones morfogenéticas, sin embargo, el
glaucoma parece ser una entidad casual. Se descartan otras anomalias oculares propias del
Goldenhar que pueden ocasionar glaucoma. Se comenta la importancia del diagndstico y
tratamiento multidisciplinario, asi como el riesgo quirirgico de estos enfermos.

DeCS: SINDROME DE GOLDENHAR/diagnéstico; SINDROME DE GOLDENHAR/genética; GLAU-
COMA DE ANGULO ABIERTO; BRANQUIOMA/genética; ANOMALIAS MULTIPLES; MANIFES-
TACIONES OCULARES.

La displasia ocul oauriculovertebral o lablastogénesiso de causafamiliar sinevi-
sindrome de Goldenhar es un cuadro dencia de alteraciones cromosdomicas.*3
polimorformativo relacionado con defectos Laentidad descritapor primeravez por
del primer y segundo arcos branquial, pro- \on Arlt en 1941 se agrup6é como un sin-

bablemente por efectos teratdgenos durante drome por Goldenhar en 1952.3 A causade
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su ampliavariabilidad de expresion, actual -
mente es més aceptado el término de es-
pectro oculoauriculovertebral 245

L as caracteristicas més comunes de la
enfermedad son quistes dermoides
epibulbares, anomalias del pabellén auri-
cular y conducto auditivo externo, asime-
triafacial y defectosen columnavertebral.
Se describen también retraso mental, ano-
malias deviscerastoraco-abdominaesy de
las extremidades. Con el avance de la
imagenol ogia se reportan cada vez mayor
numero de alteraciones, fundamental mente
cardiacas, tragueopulmonares y genitouri-
narias.t®

Como manifestacionesoculares sedes-
criben, ademés, colobomas en parpado in-
ferior, aparato uveal y del nervio éptico,
ptosis palpebral, microcorneay microftal -
mial35En el estudio multidisciplinario que
realizamos a nuestra paciente, la cua pre-
sentadiversas anomalias que se correspon-
den con una displasia oculoauriculover-
tebral o sindrome de Goldenhar, detectamos
lapresenciade glaucomabilateral y quiste
branquial, por lo que nos preguntamos. ¢Es-
tamos en presencia de 2 nuevas afecciones
asociadas a este cuadro polimorformativo?

Presentacion del caso
clinico

Paciente femenina, blanca, casada, de
26 afios de edad, sin antecedentes
perinatales ni familiares de interés, proce-
dente de la consulta de Genética Clinicay
gue mediante un estudio multidisciplinario
se detectan | as siguientes manifestaciones:

» Craneofaciales y de la orofaringe:
microsomiahemifacia izquierdacon apla-
namiento del terciomedioy pardisisdel
VII par craneal (fig. 1). Atrofia del
hemipaladar blando eimplantacién baja
delaamigdalahomolateral.
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FIG. 1. Rostro. Vista frontal.

« Auditivas; hipoacusia mixta, acrotia y
apéndicesauriculareshilaterales (figs. 2
y 3), agenesiadel conducto auditivo iz-
quierdo y quiste branquia derecho de 6
meses de evolucion.

¢ Oculares: Ptosis palpebral izquierda,
tensiones oculares elevadas hasta
30 mmHg en ambos oj os segin tonome-
trias de aplanacion, excavacion papilar
en 0OD=0,8y OI=0,6 con adelgazamiento
delacejaneurocretinianacomo muestra
del dafio glaucomatoso. Los estudios
campimétricos evidencian alteraciones
incipientes en relaciéon con dicha afec-
€ion, entanto el examen gonioscopicoy
paquimétrico resulté normal.

¢ Columnavertebral y extremidades: rec-
tificacion de lalordosis cervical y lum-
bar, escoliosis con rotacion de cuerpos
vertebraesy hemivértebraslumbares, fu-
sion de cuerpos y apdfisis de las vérte-
bras C3-C4 y C7-D-1, clinodactilia del
quinto dedo en ambas manos.



FIG. 2. Vista lateral derecha.

FIG. 3. Vista lateral izquierda.
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¢ Cardiovasculares:. prolapso mitral lige-
roy preexcitacion ventricular.

* Renales: rifibn derecho maés pequefio,
ectépico y marotado con gammagrafia
normal.

* Neurol6gicas: retraso mental ligero.
Electroencefalograma asimétrico, méas
lento en hemisferio derecho.

La conducta que hemos seguido en
esta paciente ha sido:

1. Asesoramiento genético.

2. Tratamiento del glaucoma, inicialmente
meédico y luego quirdrgico con buen re-
sultado hasta 3 afios de su evolucién.

3. Fasepreparatoriadelacirugiadel quiste
branquial.

Discusion

La displasia ocul oauriculovertebral
comprende un espectro de anomalias
craneofaciales, de columna vertebra y de
visceras toracoabdominales que se han
venido sumando alaentidad inicial descri-
ta por Goldenhar.® Presentamos un caso
clinico queretne mltiplesmalformaciones
alas que se suman la presencia de glauco-
may quiste branquial. En cuanto alaheren-
cia, se describe como frecuentelaformaes-
porédica y se reportan casos de herencia
autosdmica dominante o recesiva.*® En
nuestra paciente por ser un caso aislado en
lafamilia, no podemos precisar el modo de
transmision.

Resaltaen este caso laasimetriafacial
y de la orofaringe, relacionada con la
hipoplasiadetejido blando y éseo y la pa-
rdlisis facial de este lado. La ausencia de
ambos pabellones auriculares (acrotia) es
también un defecto relevante, pues a dife-
rencia de nuestra paciente, este signo co-
munmente se presenta unilateral .



Podemos decir que a pesar de lacom- no de un defecto relacionado con lapatolo-
plejidad estética y funcional del defecto gia de base.

audiofénico y lapresenciade las restantes El quiste branquial como nueva enti-
anomalias, lapaciente se conduce con acep- dad en este sindrome, bien puede explicar-
table comunicacion y adecuado desenvol- Se, pues su origen embriogénico es comin
vimiento social. al resto delasanomaliasquelo caracterizan.
En la literatura revisada no encontra- Los defectos cardiorrespiratorios, de
mos reportado el glaucomaen relacion con laorofaringe, y delacolumnavertebral son
este cuadro, sin embargo, lamicrocorneay causas fundamentales del elevado riesgo
la microftalmia que son defectos que sue- quirdrgico quetienen estosenfermos, a cua
len verse en pacientes con este tipo de se ven expuestos con relativa frecuencia.
displasia, pueden causar glaucoma de an- Consideramosque el diagndstico opor-
gulo cerrado.”® La normalidad del angulo tuno y favorable respuesta a tratamiento
iridocornedl y € resto delasestructurasdel antiglaucomatoso, asi como ladeteccidn de
segmento anterior, asi como las dimensio- otros defectos discapacitantes y adecuada

nes de ambos globos oculares de nuestra orientacion genética, han contribuido a
paciente, nos hace pensar que se trata de mejorar la calidad de vida de nuestra pa
un glaucoma primario de dngulo abierto y cientey ladesusfamiliares.

SUMMARY: we present a clinical case of oculoauriculovertebral displasia or Goldenhar
syndrome in a 26-year-old female patient with multiple congenital abnormalities, branchial
cyst and primary open-angle glaucoma. A multidisciplinary, clinical, genetic and imaging
study is made in conjunction with psycophysical tests that show that the patient suffers
from diverse craniofacial and osteal abnormalities and from abnormalities of the thoraco-
abdominal viscera. The different deformities that are part at present of a wide spectrum of
abnormalities, according to the literature reviewed by us, as well as the clinical
characteristics, treatment and evolution are stressed. The branchial cyst is a novel finding
that may be well explained in this type of morphogenetic alterations; however, glaucoma
seems to be a causal entity. Other eye abnormalities inherent to Goldenhar syndrome that
may cause glaucoma are discarded. Comments are made on the diagnesis and multidisciplinary
treatment and on the surgical risk of these patients.

Subject headings: GOLDENHAR SYNDROME/diagnosis; GOLDENHAR SYNDROME|genetics;
GLAUCOMA, OPEN-ANGLE; BRANCHIOMA/genetics; ABNORMALITIES, MULTIPLE; EYE
MANIFESTATIONS.
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