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Resumo

A sindrome de Goldenhar é uma anomalia congénita rara,
de etiologia ainda desconhecida e caracterizada por uma triade
classica de alteragdes oculares, auriculares e vertebrais. Forma
de estudo: Estudo de série. Material e método: Este trabalho foi
realizado com 30 individuos portadores da sindrome de
Goldenhar regularmente matriculados no HRAC, de ambos 0s
géneros, com faixa etaria variando de 8 a 34 anos de idade.
Objetivo: foi caracterizar o perfil audiolégico dos individuos
portadores dessa sindrome, garantindo assim um melhor trata-
mento e orientagdo para 0s mesmos, assim como também esta-
belecer a freqiiéncia do comprometimento auditivo contralateral
nos individuos com o cléassico envolvimento unilateral. A avali-
acdo audioldgica do estudo constou de ATL, timpanometria,
EOA-T e BERA. Resultado: De acordo com os resultados con-
cluimos que 34% (=10) dos individuos apresentaram como ca-
racteristica de seu perfil audiolégico perda auditiva do tipo sen-
sério-neural mista com grau variando de moderado a profundo
(7 uni e 3 bilaterais); 13% (n=4) apresentaram perda do tipo
condutiva (bilateralmente) com grau de leve a severo e 3% (n=1)
apresentaram ou perda do tipo sensorio-neural profundo unila-
teral. Encontramos 40% (n=12) com audi¢do normal bilateral-
mente e em 10% (n=3) ndo foi possivel estabelecer a caracteris-
tica do perfil audioldgico por utilizarmos como avaliagdo ape-
nas o BERA como pesquisa de limiar eletrofisiologico. Dos doze
(12) individuos com malformacdo de OE unilateral encontra-
mos apenas dois (02) com comprometimento auditivo na orelha
contralateral, sendo um do tipo misto de grau severo e um
condutivo de grau moderado. Com relagdo a variavel sexo en-
contramos predominancia maior da sindrome de Goldenhar no
género feminino (57%) do que no masculino (43%), mas consi-
derado estatisticamente sem significancia, assim como também
o lado anatomicamente afetado, que foi predominantemente o
direito.
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Summary

The Goldenhar’s syndrome is a rare congenital anomaly, of
which the etiology is yet unknown, and characterized by a
classical triad of ocular, auricular and vertebral abnormalities.
Forma de estudo: Serie report. Material and method: This
study used 30 individuals presenting Goldenhar’s syndrome,
that were regularly enrolled in the Craniofacial Anomaly
Rehabilitation Hospital (HRAC), of both sexes, varying from 8
to 34 years old. Aim: The goal was to characterize the audiologic
profile to the individuals presenting this syndrome, thus,
assuring a better treatment and orientation for them, and also
the establishment of the frequency of contra-lateral auditory
commitment in individual with the classical unilateral
involvement. Results: The auditory assessment of this study
showed ATL, tympanometry, EOA-T and BERA. According to
the results, we concluded that 35% (N=10) of the individuals
presented, as a characteristic of the audiologic profile, loss of
hearing type sensorioneural, mixed with varied levels from
moderate to deep (7 uni and 3 bilateral); 13% (n=4) presented
conductive loss (bilaterally) with levels mild to severe and 3%
(n=1) presented a unilateral deep type of sensorioneural loss.
This study showed 40% n=12) with normal bilateral hearing
and in 10% (n=3) it wasn’t possible to establish the characteristic
of the audiologic profile, since only the BERA was used as an
assessment tool for establishing the electro-physiologic
threshold. Of the twelve (12) individuals presenting unilateral
malformations of the left ear, only two (02) presented contra-
lateral auditory commitment of the ear, one type mixed with a
severe level and one conductive of a moderate level.
Considering the sex variable, the mayor predominance of the
Goldenhar’s syndrome was for females (57%) compared to the
males (43%), but these results weren't statistically significant, as
well as for the unaffected anatomical side, that was
predominantly the right side.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Goldenhar é uma anomalia congénita
rara, de etiologia desconhecida, caracterizada por alteracdes
oculares, auriculares e vertebrais, freqiientemente associa-
das a outras malformacdes congénitas viscerais ou faciais
(Laredo et al. 1985).

Esta sindrome, descrita pela primeira vez por Von
Arlt em 1845, foi reconhecida como entidade clinica por
Maurice Goldenhar em 1952 que a descreveu numa crian-
¢a, segundo informam Salvitti et al. (1978). Também foi
descrita como “Sindrome do primeiro arco” e “Sindrome de
Gorlin”. Atualmente é mais conhecida como displasia 6culo-
auriculo-vertebral, nomenclatura dada por Gorlin et al. (1963)
e Sugar (1966). Baum et al., em 1973, catalogaram 114 ca-
sos de displasia 6culo-auriculo-vertebral. O caso pioneiro no
Brasil foi descrito por Paiva, em 1971. A displasia 6culo-
auriculo-vertebral € um complexo sintomatico congénito de
etiologia desconhecida, no qual as principais alteragdes es-
tdo localizadas no olho (dermdide e/ou lipodermdide
epibulbar), na orelha externa (apéndices auriculares, fistulas
cegas) e na coluna vertebral (hemivértebras, fusées verte-
brais e outras malformacdes diversas). Segundo Laredo et al.
(1985) é também associada a outras malformagdes congé-
nitas viscerais ou faciais envolvendo estruturas derivadas do
1° e 2° arcos branquiais.

Ocuparam-se do estudo desta sindrome os autores
Gorlin et al. (1990), Gorlin e Pindborg (1964), Poswillo
(1973), Bluestone et al. (1983), Smith (1985), Musarella e
Young (1986), Lisboa et al. (1987), Meireles e Tomita (1987),
Rollnick et al. (1987), Gorlin et al. (1963), Kaye et al. (1989),
Grabb (1965), Pashayan et al. (1970), Rollnick e Kaye (1983),
Rollnick et al. (1987), Alves et al. (1991), Bertazzo et al.
(1991), Johnson et al. (1994), Casey et al. (1996), Manfre et
al. (1997), Mocellin et al. (1998), Lopes Filho (1998), Schaefer
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Figura 1. Paciente portadora da SG

etal. (1998), Kirkham (1970), Converse et al. (1979), Kaban
etal. (1981), Phelps et al. (1983), Seltzer et al. (1981), Opitz
e Faith (1969), os quais descrevem as possiveis etiologias e
as manifestacdes clinicas da sindrome deixando um espaco
no que diz respeito ao perfil audioldgico dos portadores da
sindrome, o que se pretende fazer neste estudo com 0s
individuos matriculados no Hospital de Reabilitacdo de Ano-
malias Craniofaciais da USP-Bauru (HRAC-USP-Bauru) e es-
tabelecer a prevaléncia do comprometimento auditivo con-
tra-lateral nos casos com o classico envolvimento unilateral.

MATERIAL E METODO

Este estudo foi realizado em trinta individuos diag-
nosticados clinicamente como portadores da Sindrome de
Goldenhar (Figura 1), sendo treze do género masculino e
dezessete do feminino, com idade variando de 8 a 34 anos
regularmente matriculados no setor de Genética Clinica do
HRAC-USP- Bauru. O processo de avaliagdo audioldgica cons-
tou de:

Audiometria Tonal Liminar (ATL);

Medidas da Imitancia Acustica;

Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico (BERA
ou PEATC);

EmissBes Otoacusticas Evocadas por Estimulo Transitorio
(EOA-T).

Dos trinta casos testados, dezesseis foram avaliados
utilizando todos os procedimentos da avaliacdo audioldgica
propostos. Os casos com agenesia de pavilhdo auricular e
do meato acustico externo unilateral, devido a impossibili-
dade de introduzir a sonda para a pesquisa das Medidas de
Imiténcia Acustica e das Emissdes Otoacusticas Evocadas por
Estimulo Transitorio, foram submetidos apenas a ATL e ao
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BERA. Assim como também ndo foram realizadas a
timpanometria e as EOA-T nos casos que apresentaram
estenose do meato acustico externo (n=4).

A ATL foi obtida segundo os padr&es preconizados
por Santos e Russo (1991) e a classificacdo da perda auditi-
va também obedeceu aquela proposta pelos mesmos auto-
res. Para este exame foi usado o audidmetro Midimate 622-
Madsen Eletronics.

As Medidas da Imitancia AcuUstica expressas em
timpanogramas foram classificados e analisados de acordo
com Jerger (1970).

O Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico
foi analisado segundo os padrdes propostos por Jewett e
Willistom (1971). O equipamento utilizado foi o BERA
modul-Hirnstamm-Audiometer Brain Stem Audiometer.

O registro das Emissdes Otoacusticas Evocadas por
Estimulo Transitério foi obtido com ILO 88 versao 92 marca
OTODYNAMICS acoplado ao computador IBM-APTIVA.

Os resultados obtidos foram tratados estatisticamente
aplicando-se o teste do Qui-quadrado, ao nivel de
significancia de 5%.

RESULTADOS

Avaliacdo clinica

Quanto ao género, verificou-se que ndo héa
significancia estatistica da ocorréncia desta sindrome, sendo
encontrados treze (43,0%) do género masculino e dezessete
(57,0%) do feminino.

Na avaliacdo clinica foram encontrados doze indivi-
duos com malformacéo unilateral da orelha externa, um com
malformacéo bilateral e dezessete sem malformacao.

Dos treze casos com malformacéo de orelha externa,
dez apresentavam agenesia de pavilhdo auricular e do meato
acustico externo (MAE), sendo cinco a direita e cinco a es-
querda; trés apresentavam estenose do MAE, sendo duas a
direita e uma a esquerda; e um caso apresentava microtia
de pavilhdo e estenose do MAE do lado direito.

Dos doze individuos com malformacdo de orelha
externa unilateral, dez ndo apresentavam comprometimen-
to auditivo contralateral e dois apresentavam alteracfes au-
ditivas, sendo um caso condutivo moderado e outro misto
de grau severo, ambos do lado esquerdo.

Avaliacao audioldgica

Apobs a avaliagdo audioldgica do total da amostra (trinta
casos), apurou-se que doze individuos apresentavam audi-
¢do normal bilateral, nove apresentavam alteracdo auditiva
unilateral e nove altera¢es auditiva bilateral. Os doze casos
com audi¢do normal foram submetidos a exame genético
gue comprovou o diagnostico da sindrome.

Dos nove individuos com alteragdes unilaterais, sete
apresentaram perda mista, sendo cinco na OD e 02 na OE e
um com perda sensério-neural do lado direito. Nesse grupo

apenas um individuo realizou a pesquisa do limiar eletrofisi-
olégico com o BERA. Ainda com rela¢do aos nove casos de
perda auditiva unilateral verificamos que quatro apresenta-
ram perda auditiva de grau moderado, dois de grau severo,
dois de grau profundo. Dos nove individuos com alteracdes
auditivas bilaterais, quatro apresentaram perda condutiva
bilateral, dois perda mista bilateral e um apresentou perda
mista na OD e sensdério-neural leve nos agudos na OE. Des-
se grupo, dois individuos realizaram a pesquisa do limiar
eletrofisioldgico com BERA.

No grupo com perda auditiva bilateral, um individuo
apresentava perda auditiva de grau leve bilateral, dois com
perda auditiva moderada bilateral e um com perda auditiva
leve no OD e moderada na OE, um com perda moderada
no OD e leve na OE e, um com perda auditiva moderada na
OD e severa na OE.

Dos trés individuos que ndo compreenderam o con-
dicionamento da ATL e realizaram o BERA como procedi-
mento para a pesquisa de limiar eletrofisiol6gico, um deles
apresentou alteracdo unilateral desse limiar (auséncia de
respostas na OD) e dois alteracéo bilateral (60dBNA (OD)/
auséncia de respostas (OE) e 80dBNA (OD)/60dBNA (OE)).

DISCUSSAO

A sindrome de Goldenhar ou displasia 6culo-auriculo-
vertebral € uma anomalia congénita rara de etiologia ainda
desconhecida sobre a qual sdo levantadas duas hipdteses,
isto é: hereditaria e embriopatica (Salvitti et al. 1978; Laredo
et al. 1985, Meirelles e Tomita (1987). Apesar de terem
sido descritos casos novos com heranga autossémica domi-
nante autores como Smith (1985), Mussarela e Young (1986),
Kaye 1992) e Gorlin (1995) acreditam que a grande maio-
ria é esporadica. Por outro lado, Johnson et al. (1994) e
Gorlin et al. (1990) citam que as anomalias do 1° e 2° arcos
branquiais tém sido observadas em criancas nascidas de mées
expostas a talidomida, primidona, acido retindico e méaes
diabéticas. Nossos resultados registraram que dos trinta indi-
viduos portadores da sindrome de Goldenhar 57% (treze
casos) ocorreu em individuos do género feminino e 43%
(dezessete casos) no masculino, em desacordo com obser-
vac0es feitas por Smith (1985), Rollnick et al. (1987), Gorlin
etal. (1990) e Schaefer et al. (1998) que acharam predomi-
nancia no género masculino na proporc¢éo de 3:2.

Do total da amostra (trinta casos), treze casos apre-
sentaram malformacéo da orelha externa, sendo um bilate-
ral, doze unilateralmente e dezessete casos sem qualquer
malformacao.

Quanto as malformagdes da orelha externa estas cor-
respondem aquelas mencionadas na literatura, ou seja, en-
contramos dez casos com agenesia de pavilhdo e do MAE,
trés casos com estenose do MAE e um com microtia de pavi-
Ihdo e estenose do MAE. A agenesia do pavilhdo auricular
predominante no estudo corresponde a expressao mais se-
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vera da malformacéo do tipo Il na classificacdo de Altmann
(1965) citado por Paparella e Shumrikck (1973). Para
Bluestone et al. (1983) e Gorlin et al. (1995) a agenesia ou
anotia é uma anormalidade da orelha externa que pode se
encontrar na displasia 6culo-auriculo-vertebral e variar de uma
massa de tecido mal definida de o0sso, que se desloca anterior
e inferiormente, ou a uma orelha levemente disforme.

As alteragdes predominantemente unilaterais encon-
tradas em nossos resultados correspondem com os dados da
literatura. As condi¢bes anatémicas sdo frequientemente
assimétricas, com um lado da face mais severo que o outro
conforme referido por Charles et al. (1983) sendo o lado
direito mais afetado que o esquerdo em estudos feitos por
Smith (1985), Rollnick et al. (1987) e Gorlin et al. (1990), o
gue também foi observado no presente estudo.

A avaliagdo audiol6gica mostrou doze individuos com
audicdo normal bilateral, fato este registrado na literatura con-
sultada. Na bateria de testes realizados nestes casos verifica-
ram-se limiares auditivos, IRF (indice de reconhecimento da
fala) e SRT (limiar de reconhecimento da fala) com valores
dentro da normalidade seguindo os padrdes determinados
por Santos e Russo (1991). Encontramos timpanometria do
tipo A caracterizando sistema timpano-ossicular sem altera-
¢des na maioria dos individuos, tipo B em apenas um caso na
orelha esquerda, caracterizando alteragdo condutiva de do tipo
AD em trés casos sendo um bilateralmente e outro apenas na
orelha esquerda, sugerindo flacidez do complexo timpano-
ossicular. Nos casos com timpanometria do tipo A e Ad en-
contramos presenca da EOA-T, ou seja, integridade no meca-
nismo coclear observado pela reprodutibilidade maior que
50% e amplitude de resposta superior a 3dBNPS acima do
ruido, de acordo com estudos feitos por Gattaz et al. (1994) e
critérios utilizados pelo CPA (Centro de Pesquisas Audiolégicas
—FOB-USP). O individuo com timpanometria do tipo B apre-
sentou EOA-T ausentes, com valores na reprodutibilidade
menor que 50%, o que poderia ser justificado pelo problema
condutivo existente, Na avaliagdo com o BERA encontramos
em todos os individuos interpicos (I-111; 111-V; 1-V) e tempo
das laténcias absolutas (I-111-V) e dentro da normalidade, o
gue permite sugerir integridade neural do SNCA até o tronco
cerebral. No lado anatomicamente integro, os individuos apre-
sentaram médias na ATL normais e valores do SRT e do IRF
também dentro da normalidade. A timpanometria demons-
trou que a maioria dos individuos apresentaram curva do tipo
A, apenas um caso apresentou curva tipo Ar e outro curva do
tipo C. Nas EOA-T todos apresentaram presenca de respos-
tas, exceto um caso o que poderia justificar a ndo captacdo
das EOA desse lado. Os interpicos (I-111; 111-V; I-V) e tempo
das laténcias absolutas (I-111-V) apresentaram-se dentro da nor-
malidade, sugerindo integridade neural do SNCA até o tronco
cerebral. No lado contralateral, os seis casos de agenesia do
pavilh&o auricular e do MAE e o Unico caso com atresia do
MAE n&o foi realizada a timpanometria e as EOA-T, sendo
gue as médias dos limiares tonais encontradas nestes casos

apresentaram-se alteradas, variando o grau de perda auditiva.
Os valores do SRT foram compativeis com os valores das
médias tonais e os valores do IRF compativeis com a configu-
racdo audioldgica. Em um individuo foi realizado apenas o
limiar de detectabilidade da fala em funcao do grau de perda
auditiva (profundo) e o resultado foi compativel com a mes-
ma. Apenas em um caso foi possivel realizar a timpanometria
na orelha contralateral, apresentando timpanometria do tipo
B e auséncia de respostas nas EOA-T, justificado pela altera-
¢ao na orelha média. No BERA, dois individuos apresentaram
auséncia de respostas; ndo foi possivel avaliar o tempo de
laténcias absolutas e interpicos. Quatro individuos apresenta-
ram o tempo de laténcias absolutas (I-111-V) aumentadas e
interpicos (I-111; 111-V;'1-V) dentro da normalidade, sugestivo
de alteracdo condutiva.

Trés individuos foram submetidos ao BERA para pes-
quisa do limiar eletrofisiolégico por ndo compreenderem o
condicionamento da ATL, além da pesquisa da integridade
neural. Os resultados variaram de 20 dBNA até auséncia de
respostas. Nos casos com agenesia de pavilhdo e MAE nao foi
possivel a realizacdo da timpanometria e das EOA-T pela
impossibilidade da introdugdo da sonda nos casos com
timpanometria do tipo B na orelha contralateral encontramos
reprodutibilidade inferior a 50% e amplitude de resposta in-
ferior a 3 dBNPS nas EOA-T justificadas pela alteracdo da ore-
Iha média. Em dois individuos, o BERA acusou auséncia de
respostas nos interpicos (I-111, I1I-V, I-V) e o tempo das laténcias
absolutas (1,111 e V) aumentadas. Em um caso os interpicos (I-
1, 111-V, 1-V) estavam dentro da normalidade, mas o tempo
das laténcias absolutas (1,I11,e V) aumentadas, sugerindo alte-
racdo condutiva compativel com a timpanometria.

Dos dezoito individuos com alteragdes auditivas, quan-
to ao tipo e grau, a maioria apresentou perdas auditivas
mista (n=10) sugerindo alteracdo de orelha média e/ou ex-
terna e também interna, sendo que 8 apresentaram altera-
¢des unilateral e dois bilateral, variando o grau de leve a
profundo, quatro apresentaram altera¢8es condutivas bila-
terais de grau leve a severo, e um apresentou alteracdo
sensorio-neural profunda no lado direito e trés realizaram
BERA para pesquisa de limiar eletrofisiolégico por nao con-
seguirem compreender o condicionamento da ATL. Destes
trés casos, um apresentou altera¢do auditiva unilateral (OD)
com auséncia de respostas em 100 dBNA e dois altera¢des
bilaterais variando de 60 dBNA até auséncia de respostas.

Apurou-se neste estudo que o tipo e o grau da deficién-
cia auditiva na maioria dos portadores da sindrome de Goldenhar
foram diferentes daqueles relatados pela literatura consultada,
a qual informa que ha maior incidéncia de alteragdes condutivas
€ raros casos de alteragdes sensério-neurais, enquanto que na
nossa amostra a maioria dos casos mostrou perda auditiva mis-
ta, sendo sete casos mistos, um sensério-neural e nenhum
condutivo unilateral. Nos casos de perda auditiva bilateral, qua-
tro eram condutivos, dois mistos e um sensorio-neural e ne-
nhum caso sensério-neural puro foi registrado.
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A discussdo da integridade da fungéo coclear através
das EOA-T nos individuos com altera¢bes condutivas e re-
baixamento do limiar auditivo é um processo dificil, ou
mesmo impedindo a captacdo das EOA-T. Nos casos anali-
sados os resultados encontrados foram inferiores a 50% na
correlacdo dos tragcados, indicando a auséncia de respostas.
Nos individuos com rebaixamento do limiar auditivo associ-
ado a timpanometria do tipo A e do tipo Ar verificou-se
auséncia das EOA-T o que poderia sugerir alteracdo do me-
canismo coclear. No BERA nenhum individuo foi encontra-
do com alteragdo da condugéo neural até o tronco encefélico
(I-111, 11-V e 1-V dentro na normalidade), mesmo aqueles
gue ndo compreenderam a ATL. O tempo das laténcias ab-
solutas I-111-V foram compativeis com as altera¢6es auditi-
vas encontradas na ATL, timpanometria e EOA-T.

Nossos resultados estdo de acordo com as informa-
¢Oes contidas na literatura consultada quando referem que
héa predominéancia de perdas auditivas condutivas ocasiona-
das pelas malformagdes da orelha externa e/ou média, pre-
judicando a conducdo normal do som, e raros casos de alte-
racdes da orelha interna. Contudo, a maioria dos individuos
avaliados nesse estudo, conforme citado, apresentaram
malformagdes da orelha externa e perda auditiva mista. Com
isso é licito supor que também possa existir algum tipo de
malformacéo da orelha média e/ou interna, fato este que a
metodologia empregada ndo teve como objetivo avaliar.
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