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Espafia
¢QUE ES EL SINDROME DE GOLDENHAR?

El sindrome de Goldenhar es un defecto congénito raro (uno de cada 6000 nacimientos), de
etiologia aun desconocida y caracterizado por una triada clasica de alteraciones oculares,
auriculares y vertebrales, comportando, pues, deformidades importantes de la cara.
Generalmente afecta Gnicamente a un lado, pero puede ser bilateral aproximadamente en un
20% de las ocasiones. Las caracteristicas incluyen:

un oido parcialmente formado o totalmente ausente (microtia)
la barbilla puede estar mas cercana al oido afectado

una comisura de la boca puede estar mas alta que la otra
crecimientos benignos del ojo

ausencia de un ojo

Dada esa triada de alteraciones, también se conoce el sindrome de Goldenhar como displasia
Oculo-Auricular Vertebral u OAV.

Un estudio de Karina Costa Brosco, Neivo Luiz Zorzetto y Antonio Richieri da Costa, (Perfil
audiolégico de individuos portadores da sindrome de Goldenhar, publicado en Rev Bras
Otorrinolaringol. V.70, n.5, 645-9, set./out. 2004) concluye que el 34% (n=10) de los individuos
estudiados (15) presentaban como caracteristica de su perfil audiolégico hipoacusia
neurosensorial mixta con un grado variable de moderado a profundo (7 unilaterales y 3
bilaterales); el 13% (n=4) presentaban hipoacusia conductiva (bilateral) con un grado de leve a
severo y el 3% (n=1) presentaban una hipoacusia neurosensorial profunda unilateral.
Encontraron un 40% (n=12) con audicion normal bilateral y en un 10% (n=3) no les fue posible
establecer la caracteristica de perfil audioldgico. De los doce individuos con malformaciéon de
OE unilateral encontraron apenas dos con compromiso auditivo en el oido contralateral, siendo
uno de tipo mixto y grado severo y uno conductivo de grado moderado. En relacién a la
variable sexo, determinaron una mayor predominancia del sindrome de Goldenhar en el género
femenino (57%) frente a un 43% en el masculino, pero descartada estadisticamente, asi como
también que el lado anatémicamente afectado, era predominantemente el derecho.

;ETIOLOGIA?

Como se ha dicho, alin se desconocen las causas de este sindrome. Los factores ambientales
pueden tener algo que ver en parte y parece haber una incidencia creciente, en estudio, entre
los hijos de los veteranos de la guerra del Golfo (en estudio).

La incidencia, como se ha dicho, es aproximadamente de 1 de cada 6000 nacidos, y la
frecuencia se duplica en el sexo masculino. El ratio estimado derecha, izquierda, bilateral es
5:3:1.

En cuanto a factores hereditarios, se han descrito diversos tipos de anomalias auriculares
hereditarias: depresiones auriculares y sinus, apéndices preauriculares, deformidades “en
copa’y sordera, todas ellas entidades hereditarias con caracter dominante.

Las probabilidades de tener un segundo hijo con Goldenhar son menores al 1%, y el individuo
afectado tiene alrededor de un 3 a un 6% (segun la bibliografia consultada) de probabilidades
de transmitirla a su descendencia.
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Ademas de las caracteristicas fisicas comunes a Goldenhar, el afectado puede tener los
problemas siguientes:

problemas de audicion

debilidad en la musculatura del lado de la cara afecto (mas pequefio)
problemas dentales

la lengua puede ser mas pequefia en el afectado lado de la cara
fusion de los huesos del cuello

Dependiendo de la severidad del sindrome de Goldenhar, el afectado puede tener que
someterse a todas o alguna las cirugias siguientes:

bajar la mandibula en el lado afectado

alargar la mandibula mas baja

entre 3y 4 operaciones para reconstruir el oido externo
adicion de hueso en los pdmulos

puede necesitar agregar tejidos blandos a la cara

La hipoacusia de conduccion conlleva una audicion de aproximadamente el 40%. Los
pacientes con microtia bilateral y preservacion del oido interno pueden desarrollar un lenguaje
normal con ayuda de dispositivos que mejoran la conduccion dsea (implantes cocleares, como
el BAHA). La cirugia del oido medio sélo debe plantearse cuando, por el resultado de la misma,
pueda conseguirse que la diferencia de audicion con el lado sano se reduzca a 15-20 db. De no
ser de esta manera, no sera posible una audicién binaural, por lo que escasos pacientes,
deberan someterse a esta cirugia por otro lado no exenta de riesgos. Esta cirugia sobre oido
medio se plantea principalmente en casos de microtia bilateral, en los que el objetivo es
obtener una audicion suficiente para el desarrollo normal del lenguaje (antes de los doce
meses de edad).

Clasificacion.

Se han propuesto numerosos esquemas de clasificacion para la microtia. Existen cinco grados
para las deformidades auriculares externas, con relacién a la escala descendente de gravedad,
que son aceptadas internacionalmente:

| Anotia (aplasia, agenesia, ausencia completa de tejido auricular)
Il Microtia (hipoplasia completa)

A. Con atresia (obstruccién) del conducto auditivo externo
B. Sin atresia (obstruccion) del conducto auditivo externo

Il Hipoplasia (ausencia parcial) del tercio medio de la oreja
IV Hipoplasia (ausencia parcial) del tercio superior de la oreja

A. Oreja constrefiida (oreja en copa o0 asa)
B. Criptotia (hipoplasia parcial del tercio superior)
C. Hipoplasia del tercio superior completo

V Orejas prominentes.

Todas estas pueden presentarse en forma unilateral o bilateral.
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CUADRO CLINICO.

La microtia puede variar desde la ausencia completa de tejido auricular (anotia) hasta la
existencia de una oreja casi normal, pero pequefia, acompafiada de un conducto atrésico
(obstruido). Embriol6gicamente la oreja se forma en una etapa mas temprana que el oido
medio (por esta razén es posible encontrar una oreja normal y un oido medio malformado, asi
como, en presencia de una microtia, se encuentra un oido medio anormal). La microtia
generalmente esta asociada con hipoacusia de conduccién, otras anormalidades otoldgicas
internas (coclear), alteraciones del oido medio e hipoacusia neurosensorial. La presencia de un
conducto auditivo externo pequefio puede indicar una hipoacusia mixta severa (conductiva y
neurosensorial), mientras que la obstruccién (atresia) del canal con microtia comudn esta por lo
general asociada a hipoacusia conductiva simple.

El rango de anormalidades del oido medio varia desde una displasia menor (anomalia en el
desarrollo) de los huesecillos a la completa atresia de la cavidad timpanica. Son comunes
varios grados de fibroplasia y fusion de los huesecillos, pero el musculo estapedio
generalmente es normal. En casos de presentarse una microtia con atresia del conducto
auditivo externo en forma bilateral condiciona generalmente una hipoacusia conductiva
haciendo necesario el uso de prétesis auditivas auxiliares para evitar alteraciones en el
lenguaje.

Por lo general el l6bulo micrético estd colocado por encima del nivel del opuesto normal,
aunque la migracion auricular incompleta lo deja a veces en una ubicacién inferior. Cerca de la
mitad de los pacientes muestran francas manifestaciones de microsomia craneofacial
unilateral, aunque las deficiencias esqueléticas existen en casi todos los casos. Otro punto
importante en la sintomatologia es el aspecto psicolégico del paciente que va desde la
inseguridad emocional hasta la sensacién de culpa por parte de los padres.
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