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Síndrome em questão

RELATO  DO  CASO
Paciente do sexo masculino, seis anos e 11 meses,

filho de pais não consangüíneos, nascido de parto cesá-
reo, a termo, adequado para a idade gestacional, apresen-
tava desvio do pescoço para a esquerda e anotia à direita,
pesando ao nascimento 3.050 gramas. Desenvolvimento
neuropsicomotor com leve atraso para firmar o pescoço.

Ao exame genético-clínico atual apresentava
20.800 gramas (acima do percentil 25%), estatura de
119cm (acima do percentil 25%), perímetro cefálico com
51cm (acima do percentil 25%), com assimetria facial dis-
creta, hipoplasia da face à direita (Figura 1), anotia à direi-
ta (Figura 2), microtia à esquerda (Figura 3), orelha
esquerda com hiperenrolamento da hélice, trago acessó-
rio à esquerda, ausência de conduto auditivo externo
direito, estenose do conduto auditivo externo esquerdo
com terminação em fundo cego, sinofris (hiperplasia
medial dos supercílios), hipoplasia maxilar à direita, hipo-

plasia mandibular à direita, mordida cruzada, escoliose
dextroconvexa, unhas convexas, genitália masculina nor-
mal, porém com acoplamento de prepúcio e mancha
café-com-leite de aproximadamente 3cm de maior eixo
no abdômen.

A tomografia computadorizada de crânio revelou
múltiplas calcificações nodulares esparsas no parênquima
sugestivas de neurotoxoplasmose (Figura 4) e a de ouvido
atresia de conduto auditivo externo à direita. Reações
sorológicas para toxoplasmose revelaram: IgM negativo e
IgG superior a 250UI/ml (normal: até 6,5 UI/ml). A radio-
grafia de coluna lombossacral evidenciou espinha bífida
em L5 e S1, e a de coluna dorsal, escoliose de convexida-
de à direita. O exame oftalmológico revelou apenas cica-
triz macular à direita com padrão sugestivo de seqüela
por toxoplasmose.
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QUE SÍNDROME É ESTA? 
Síndrome oculoauriculovertebral (síndrome de
Goldenhar)

Em 1845, surge a primeira descrição da sín-
drome feita por Arlt, que, entretanto, permaneceu
desconhecida até 1952, quando Goldenhar descreveu
três casos. A partir daí, surgiu grande diversidade de
sinônimas associadas, bem como se ampliou o
número de manifestações clínicas encontradas.1,2

A síndrome oculoauriculovertebral (Soav)
apresenta uma constelação de anomalias. A incidên-
cia conhecida é de um para cada 5.000 a 20.000 nasci-
dos vivos, sendo mais comum em homens.1 Acomete
mais comumente o lado direito da face e do corpo.3

Sua patogênese é incerta. Uma anomalia no
desenvolvimento no primeiro e/ou segundo arco
branquial já foi aventada.4 No entanto, a justificativa
da síndrome como decorrente desse processo vem
sendo recentemente contestada por outros autores,
defensores de que ela seja distúrbio mais generaliza-
do secundário a alguma alteração de migração
mesodérmica decorrente de blastogênese anormal.
Daí seu largo espectro de apresentação clínica.3,5,6, 7

Em sua maioria, os casos são esporádicos, tendo,
todavia, sido registrados padrões de herança
autossômica dominante, autossômica recessiva e mul-
tifatorial.3,8 Através da análise genética foi identificado
o locus genético 14q32 possivelmente associado à
síndrome (Figura 5).9 Alterações no gene TFOC1,
associado à síndrome de Treacher Collins, foram
excluídas após a análise de quatro casos de síndrome
de Goldenhar.10

Apesar da variação fenotípica possível, existe

concordância de que pelo menos duas das anormali-
dades estão presentes: má-formação no ouvido
(incluindo microtia/anotia e trago acessório),
microssomia hemifacial (incluindo micrognatia),
alterações oculares (como dermóides epibulbares e
coloboma) e alterações vertebrais. Outras alterações
vistas em até 50% dos pacientes incluem: alterações
cardíacas, fendas palatina ou labial e anomalias no
SNC, pulmão e nos rins (Quadro 1).11
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Dos vários achados possíveis de serem reconhecí-
veis pelo dermatologista (Quadro 1) durante a realização
do exame clínico, cabe mencionar que a presença de
trago acessório junto com os achados mencionados
pode levantar a suspeita frente às síndromes genéticas
associadas. A presença de trago acessório, distúrbio de
desenvolvimento envolvendo o primeiro arco branquial,
é encontrada em 1,7 de cada 1.000 indivíduos.3 Na maio-
ria das vezes representa um achado isolado. Entretanto,
quando associado a outras anormalidades, como aqui
demonstrado, o dermatologista deve ficar alerta às possi-
bilidades de síndromes como: Treacher-Collins, Townes-
Brocks, Wolf-Hirschhorn, VACTERL (anomalias verte-

brais, cardíacas, traqueoesofágicas, esofágicas, renais e
nos membros), Delleman e, mais comumente, de
Goldenhar. Seu reconhecimento transcende à simples
argúcia de identificação diagnóstica, posto que, uma vez
identificadas alterações sindrômicas, o paciente deverá
merecer investigação criteriosa, abordagem multidiscipli-
nar e seguimento adequado, visando atenuar as limi-
tações impostas.3,12,13

Não foi encontrada citação no Pubmed (acessível
na Internet pelo endereço eletrônico: http://www.
pubmed.com) da associação entre síndrome de
Goldenhar e neurotoxoplasmose congênita, e esta pode
ser a primeira descrição na literatura.                              �

Resumo: A síndrome oculoauriculovertebral, mais comumente conhecida como síndrome de
Goldenhar, pode ser diagnosticada pelo dermatologista. Achados como hipoplasia/aplasia de
pavilhão auricular e alterações vertebrais, e a presença de trago acessório encontrados no
paciente são elementos-chave para a suspeita da síndrome. Sua identificação é de suma
importância dada a possibilidade de outras alterações sistêmicas, com impacto até no
prognóstico do paciente. Após a confirmação diagnóstica, é interessante a abordagem multi-
disciplinar e integral em função da potencial pluralidade de manifestações que podem ocor-
rer na síndrome.
Palavras-chave: Disostose mandibulofacial; Síndrome de Goldenhar; Toxoplasmose cerebral

Abstract: The Oculoauriculovertebral Syndrome, more commonly known as the Goldenhar
Syndrome, can be diagnosed by the dermatologist. Findings such as hypoplasia/aplasia of
the auricular pavilion, vertebral alterations and accessory tragi are the key elements for the
suspicion of the syndrome. Its identification is of utmost importance, given the possibility
of other systemic alterations, with impact also on the patient’s prognosis. After confirma-
tion of the diagnosis, an integral and multidisciplinary attention is important, because of
the plurality of manifestations that can occur in the syndrome.
Keywords: Goldenhar syndrome; Mandibulofacial Dysostosis; Toxoplasmosis cerebral

OBS: *Achados presentes no caso apresentado.   

QUADRO 1: Espectro na síndrome de Goldenhar 

Anomalias oculares
Coloboma
Lipodermóides
Dermóides epibulbares
Microftalmia/anoftalmia

Anomalias vertebrais *
Escoliose* 
Espinha bífida*
Costelas anômalas
Hemivértebra
Fusão cervical
Vértebra “em borboleta”
Má-formação de Chiari

Anomalias gastrointestinais
Anomalias anais
Atresia traqueoesofágica
Fístula traqueoesofágica
Anomalias no trato digestivo

Anomalias genitais
Hipospádias
Hidrocele
Criptorquidia
Corda peniana
Anomalias escrotais
Vagina curta e hipoplásica

Anomalias urológicas
Agnesia renal
Rins ectópicos e/ou fundidos
Refluxo vesicoureteral
Duplicação uretral
Obstrução da junção
ureteropélvica

Anomalias cardíacas
Anomalias do arco aórtico
Transposição de grandes
vasos
Defeitos de septos ventricu-
lares
Tetralogia de Fallot
Coartação de aorta
Ventrículo direito com saída
dupla (com ou sem inversão
ventricular)

Anomalias otorino-
laringológicas*
Micrognatia*
Microtia/anotia*
Trago acessório*
Microssomia hemifacial*
Fenda palatina e/ou labial
Perda auditiva sensorioneural
Perda auditiva decondução
Atresia
Dermóides epibulbares
Macrostomia

Anomalias pulmonares
Lóbulos incompletos
Agnesia pulmonar unilateral
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