Brazilian Journal of Health Review | 14994
ISSN: 2595-6825

Sindrome de Goldenhar e suas peculiaridades: um relato de um caso
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RESUMO

A Sindrome de Goldenhar ou displasia OAV (oculo-auriculo-vertebral) é uma doenca rara,
complexa e fenotipicamente varidvel podendo gerar como principais caracteristicas a
microssomia hemifacial, mas formac6es do pavilhdo auditivo, anomalias vertebrais e atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor. A causa exata ainda é desconhecida e esta provavelmente
relacionada a alteracfes durante o desenvolvimento fetal na sétima semana de gestacdo onde se
tem uma alteracdo na formacdo das fendas branquiais. A face, o pavilhdo auricular e as
palpebras sdo originadas na primeira e segunda fendas branquiais. Descrevemos um paciente
do sexo masculino, de 7 anos, que procurou o servico de neurologia infantil de referéncia da
regido apresentando atraso de fala, deficiéncia intelectual leve, hipertelorismo, perda da audicéo
bilateral, ma formacdo do pavilhdo auricular direito com apéndices pré auriculares, desvio de
rima labial a direita, hipoplasia mandibular e cistos dermoides bilaterais. O diagndstico foi
estabelecido ap6s a avaliacdo da equipe multidisciplinar incluindo neuropediatra, geneticista,
otorrinolaringologia e oftalmologia. Exames complementares incluiram radiografia simples,
ressonancia magnética de cranio e BERA (Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefélico).
Em concluséo, dada a raridade e a variedade do espectro de apresentacao desta sindrome nosso
trabalho tem como objetivo contribuir para suspei¢do precoce e auxiliar no conhecimento e
entendimento da doenca por profissionais da saide em casos futuros.

Palavras-chave: Sindrome de Goldenhar, doencgas raras, neuropediatria, neurologia pediatrica,
otorrinolaringologia, Amazonas.

ABSTRACT

Goldenhar's Syndrome or OAV (oculo-auriculo-vertebral) dysplasia is a rare, complex and
phenotypically variable disease that can lead to hemifacial microsomia, malformations of the
auditory pinna, vertebral anomalies and neuropsychomotor development delay as main
characteristics. The exact cause is still unknown and is probably related to changes during fetal
development in the seventh week of gestation, where there is a change in the formation of the
gill slits. The face, pinna and eyelids originate from the first and second gill slits. We describe
a 7-year-old male patient who sought the reference child neurology service in the region with
speech delay, mild intellectual disability, hypertelorism, bilateral hearing loss, malformation of
the right pinna with pre-auricular appendages, deviation rhyme on the right, mandibular
hypoplasia and bilateral dermoid cysts. The diagnosis was established after evaluation by the
multidisciplinary team including a neuropediatrician, geneticist, otorhinolaryngologist and
ophthalmologist. Complementary tests included simple X-rays, magnetic resonance imaging of
the skull and BERA (Auditory Evoked Potential of the Brainstem). In conclusion, given the
rarity and variety of the spectrum of presentation of this syndrome, our work aims to contribute
to early suspicion and help health professionals in the knowledge and understanding of the
disease in future cases.

Keywords: Goldenhar's Syndrome, rare diseases, neuropediatric, pediatric neurology,
otolaryngology, Amazonas.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Goldenhar (SG) ou displasia OAV (oculo-auriculo-vertebral) é uma
doenca rara descrita primeiramente em 1952 por Maurice Goldenhar, tem uma incidéncia de 1
para cada 56.000 nascimentos (1), de etiologia multifatorial, complexa e fenotipicamente
variavel podendo ocorrer manifestagdes mais prejudiciais ao individuo quando esta heranca é
paterna, autossdmica dominante (8). A sindrome relatada tem como principais caracteristicas a
microssomia hemifacial, mas formacdes do pavilhdo auditivo, anomalias vertebrais e atraso do
desenvolvimento neuropsicomotor. A triade classica caracteristica ¢ formada por alteracfes
oculares, auriculares e vertebrais (2).

Podemos citar como manifestagfes associadas a hipoplasia malar e/ou mandibular,
hipoplasia da musculatura facial, apéndices pré auriculares e/ou displasia de orelha externa,
hipoplasia de vértebras, cistos dermoides epi bulbares, microftalmia, alteracdes cardiacas
congénitas sendo a Tetralogia de Fallot a mais frequente correspondendo por cerca de 30% dos
casos (3), alteracOes renais e do sistema nervoso central como no caso relatado onde temos o
atraso de fala e a deficiéncia intelectual onde encontramos uma incidéncia estimada de 5% a
10% dos casos. Foram demonstrados também em exames de neuroimagem acometimentos
raros como lipoma de corpo caloso (4,5).

A literatura em geral nos mostra que podem ser encontradas como primeiros achados ao
exame clinico as protuberancias ou fistulas pré auriculares, seguidas das alteraces ortopédicas
30 a 60% dos casos, as alteracdes ortopédicas mais encontradas sao de vértebras cervicais, como
occipitalizacdo do Atlas e sinostoses, podendo também ter achados como espinha bifida e
hipoplasia vertebral.

As alteracGes oculares como a alteracdo do dermoide epibulbar sdo manifestacoes
achadas frequentemente. A microssomia hemifacial associada ou ndo as displasias de pavilhdo
auricular sdo encontradas em até 65% dos casos (5).

Por se tratar de uma sindrome multissistémica o diagnostico ndo deve se basear
somente em achados radiograficos ou laboratoriais, devendo resultar de avaliagdes clinicas de
diversas especialidades, incluindo como principais a avaliacdo auditiva, vertebral, neuroldgica
, oftalmoldgica e genito-urinaria (6,7).

A estratégia de tratamento e acompanhamento € claramente individualizada de forma
multidisciplinar buscando melhorar a aparéncia e a funcionalidade das estruturas que foram
acometidas (9, 10) , podendo assim abrir mdo de procedimentos cirlrgicos ou outros métodos
especificos (8). A abordagem mais precoce possivel contribui para a promogdo de um

desenvolvimento normal do individuo acometido.
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Este relato de caso objetiva relatar um caso de sindrome de Goldenhar, dada a raridade
desta doenca principalmente na regido amazonica e a variedade de manifestacdes da doenca,
aumentando assim o conhecimento cientifico dos profissionais de saude em geral sobre o
assunto, permitindo seu reconhecimento e abordagem em futuras condutas perante a possiveis
casos.

O paciente relatado foi atendido no ambulatorio da Residéncia Médica de Neurologia
Infantil encaminhado pela equipe de genética médica para avaliacéo, na capital do Amazonas,

Brasil.

2 RELATO DO CASO

Escolar do sexo masculino, 7 anos de idade, 2° filho de pais jovens e ndo consanguineos,
nascido de parto normal, a termo, APGAR 8/9, sem intercorréncias relatadas. Nao havia
registro de condi¢bes pré-natais nem historia familiar positiva para casos similares. Seus
genitores procuraram o servico de referéncia em neurologia infantil da regido com queixa de
“’atraso de fala’’ e “’dificuldade auditiva™".

Ao exame fisico a crianga estava corada, hidratada, ativa, em bom estado geral, na
somatoscopia apresentava-se com microcefalia (perimetro cefalico de 49 centimetros),
hipertelorismo com desvio de rima labial a direita, m& formac&do do pavilh&o auricular direito
com apéndices pré auriculares, hipoplasia mandibular e aparentes cistos esbranquicados em
ambos os olhos sem etiologia definida até aquele momento.

O exame neuroldgico revelou uma crianga com atraso de fala, com deficiéncia
intelectual leve, consciente, orientada, com fala pouco fluente e coerente. Sensibilidades tatil e
vibratoria preservadas na porcao distal dos membros superiores e inferiores. Auséncia de tremor
ou outros movimentos involuntarios. Forca muscular simétrica as manobras comparativas
contra a forca da gravidade nos membros superiores e inferiores. Coordenacdo motora: eumetria
a prova index-nariz, eudiadococinesia. Reflexos profundos tricipitais, bicipitais, patelares e
aquileus 2+ e simétricos. Reflexo cutédneo plantar em flexdo bilateralmente. Sem sinais
meningeos aparentes.

Na investigacdo laboratorial inicial foi solicitado hemograma, ionograma, glicemia,
fungéo renal e hepatica, sem alterages. A ressonancia magnetica de cranio e de ambas as
oOrbitas mostrou hipoplasia de mandibula com cisto dermoides evidentes bilateralmente, sem
outras alteracGes, sendo entdo encaminhado para oftalmologia pediatrica onde posteriormente
foi realizada a exérese dos cistos dermoides. O Potencial Evocado Auditivo de Tronco

Encefalico (BERA) apresentou déficit auditivo severo em lado direito, tendo registro de
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potencial evocado de via auditiva comprometida com potencial fisioldgico até o limiar de 75
dB, sendo entdo acompanhado regularmente com a otorrinolaringologia e a fonoaudiologia,
apresentando boa evolugdo terapéutica. Foi encaminhado a ortopedia onde foi solicitado a
radiografia de coluna vertebral sendo observado uma lordose lombar fisiologica, ndo sendo
encontradas outras alteracbes na estrutura, dimensdo ou formas das vértebras. O
ecocardiograma com dopplerfluxometria ndo demonstrou alteragdes.

O diagndstico foi estabelecido apos a avaliagdo da equipe multidisciplinar incluindo

neuropediatra, geneticista, otorrinolaringologia e oftalmologia.

3 DISCUSSAO

De origem ainda desconhecida, a sindrome de Goldenhar ou displasia 6culoauriculo-
vertebral vem sendo a cada dia mais estudada, a raridade da doenca e sua heterogeneidade de
espectros nos mostram o carater multifatorial da SG. A triade classica as alteracdes oculares,
vertebrais e auriculares, apresentam a microssomia hemifacial e as displasias de pavilhdo
auricular como alteracdes mais prevalentes e como primeira suspeita diagndstica no consultério
médico, como no caso relatado.

Como uma das principais hipdteses do surgimento da sindrome esta a hipotese de uma
reducdo do suprimento sanguineo ou uma hemorragia local na regido do desenvolvimento dos
primeiros e segundos arcos branquiais, ocorrendo por volta da sétima semana de gestacao,
durante o periodo da blasto génese.

Essas alteracdes justificariam as mas formacgbes na orelha externa, pois o 1° arco
branquial origina o primérdio da parte anterior das auriculas e 0 2° arco branquial o primérdio
da parte posterior do pavilhdo auricular (11).

Entre as manifestacdes estruturais encontradas na SG, podemos destacar a macrostomia,
alteracdes de mordida, palato alto, fissura labiopalatal, paralisia facial, micrognatia ou
retrognatia, fistula traqueo-esofagica, ma formacédo da orelha externa, média e interna, aplasia,
resultando em perda da audicdo, apéndices fibromatosos pre auriculares e atresia do meato
acustico externo (14,15). Além disso, a displasia OAV pode estar associada a fissuras
palatinas e/ou labiais (17).

As anomalias oculares ocorrem em cerca de 50% dos casos relatados e podem
apresentar-se como lipodermoides epi bulbares como no caso relatado, representando as
alteracdo ocular mais frequente, podendo apresentar também pequenas manchas dermoides,

obstrugéo nasolacrimal, oftalmoplasia, entre outras (14).
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Considerando a ampla manifestacdo clinica congénita da sindrome de Goldenhar,
sua possivel deteccdo desde o periodo neonatal, destaca-se a importancia da investigacao
clinica frente aos achados compativeis para se obter mais brevemente diagndstico e
seguimento (16). Por se tratar de uma patologia multifatorial € de suma importancia o
aconselhamento genético e o estudo detalhado da causa em cada paciente acometido uma vez
que fatores associados como o uso drogas ilicitas e ingestdo de alcool durante a gestacédo, dentre
outros fatores de risco podem ser prevenidos, evitando, na medida do possivel, o surgimento de
novos casos. No caso relatado, a familia do paciente descrito procurou o servico tardiamente,
porém com uma abordagem e acompanhamento multidisciplinar adequados foi possivel
estabelecer uma melhor qualidade de vida para 0 mesmo, o controle preventivo posterior ao
diagnostico da sindrome deve englobar avalia¢cdes da visdo, audicdo, mobilidade cervical em
geral, da funcdo renal e cardiaca (12). A variedade do espectro de apresentacdo da sindrome
com seus variados graus de acometimento € um fator agravante para o diagndéstico e seguimento

dos pacientes (12, 13).
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