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Sindrome em questao

Vocé conhece esta sindrome?’
Do you know this syndrome?

Mauricio Pedreira Paixio’ Hélio Amante Miot’

RELATO DO CASO

Paciente do sexo masculino, seis anos e 11 meses,
filho de pais nio consangiiineos, nascido de parto cesa-
reo, a termo, adequado para a idade gestacional, apresen-
tava desvio do pescoco para a esquerda e anotia a direita,
pesando ao nascimento 3.050 gramas. Desenvolvimento
neuropsicomotor com leve atraso para firmar o pescoco.

Ao exame genético-clinico atual apresentava
20.800 gramas (acima do percentil 25%), estatura de
119cm (acima do percentil 25%), perimetro cefalico com
51cm (acima do percentil 25%), com assimetria facial dis-
creta, hipoplasia da face a direita (Figura 1), anotia a direi-
ta (Figura 2), microtia a esquerda (Figura 3), orelha
esquerda com hiperenrolamento da hélice, trago acesso-
rio a esquerda, auséncia de conduto auditivo externo
direito, estenose do conduto auditivo externo esquerdo
com terminagio em fundo cego, sinofris (hiperplasia
medial dos supercilios), hipoplasia maxilar a direita, hipo-

FIGURA 1:
Assimetria e
hipoplasia
faciais a direita

Recebido em 05.02.2007.
Aprovado pelo Conselho Editorial e aceito para publicacio em 22.03.2007.

plasia mandibular a direita, mordida cruzada, escoliose
dextroconvexa, unhas convexas, genitalia masculina nor-
mal, porém com acoplamento de prepucio e mancha
café-com-leite de aproximadamente 3cm de maior eixo
no abdémen.

A tomografia computadorizada de crinio revelou
multiplas calcificagoes nodulares esparsas no parénquima
sugestivas de neurotoxoplasmose (Figura 4) e a de ouvido
atresia de conduto auditivo externo a direita. Reacoes
sorolégicas para toxoplasmose revelaram: IgM negativo e
IgG superior a 250UI/ml (normal: até 6,5 Ul/ml). A radio-
grafia de coluna lombossacral evidenciou espinha bifida
em L5 e S1, e a de coluna dorsal, escoliose de convexida-
de a direita. O exame oftalmolégico revelou apenas cica-
triz macular a direita com padrio sugestivo de seqiiela
por toxoplasmose.

FIGURA 2:
Anotia a
direita

" Trabalho realizado no atendimento ambulatorial em clinica privada em Santo André - Santo André (SP), Brasil.

Conflito de interesse declarado: Nenhum.

1

Médico dermatologista da Disciplina de Telemedicina da Faculdade de Medicina da Universidade Sao Paulo - (FMUSP) - Sao Paulo (SP). Doutorando da

disciplina de Telemedicina da Faculdade de Medicina da Universidade Sao Paulo (FMUSP) - Sao Paulo (SP). Especializacio em Cirurgia Dermatolégica pela
Faculdade de Medicina do ABC - Santo André (SP). Médico colaborador do Departamento de Dermatologia da Faculdade de medicina do ABC - Santo

André (SP), Brasil.
Estadual Paulista (Unesp) - Botucatu (SP), Brasil.

©2007 by Anais Brasileiros de Dermatologia

Professor-assistente doutor do Departamento de Dermatologia e Radioterapia da Faculdade de Medicina de Botucatu (FMB) - Botucatu (SP). Universidade

An Bras Dermatol. 2007;82(3):273-6.



RevABDV82N3A.gxd 29.06.07

10:55 Page 274

274 Paixdo MF, Miot HA.

FIGURA 3:
Microtia

a esquerda.
Em detalhe,
trago acessorio
a esquerda

QUE SINDROME E ESTA?
Sindrome oculoauriculovertebral (sindrome de
Goldenhar)

Em 1845, surge a primeira descricio da sin-
drome feita por Arlt, que, entretanto, permaneceu
desconhecida até 1952, quando Goldenhar descreveu
trés casos. A partir dai, surgiu grande diversidade de
sindnimas associadas, bem como se ampliou o
nimero de manifestacoes clinicas encontradas."

A sindrome oculoauriculovertebral (Soav)
apresenta uma constelacao de anomalias. A incidén-
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.’

Sua patogénese é incerta. Uma anomalia no
desenvolvimento no primeiro e/ou segundo arco
branquial ja foi aventada.’ No entanto, a justificativa
da sindrome como decorrente desse processo vem
sendo recentemente contestada por outros autores,
defensores de que ela seja distarbio mais generaliza-
do secundario a alguma alteracio de migracao
mesodérmica decorrente de blastogénese anormal.
Dai seu largo espectro de apresentacio clinica.””*”’
Em sua maioria, os casos sio esporadicos, tendo,
todavia, sido registrados padroes de herancga
autossOmica dominante, autossdmica recessiva e mul-
tifatorial.>® Através da andlise genética foi identificado
o locus genético 14q32 possivelmente associado a
sindrome (Figura 5).” Alteragdes no gene TFOC1,
associado a sindrome de Treacher Collins, foram
excluidas ap6s a anilise de quatro casos de sindrome
de Goldenhar."

Apesar da variacio fenotipica possivel, existe

An Bras Dermatol. 2007;82(3):273-6.

—¢—

FIGURA 4:
Tomografia
demonstran-
do maltiplas
calcificacoes
compativeis
com neuro-
toxoplasmose

concordincia de que pelo menos duas das anormali-
dades estao presentes: ma-formacio no ouvido
(incluindo microtia/anotia e trago acessorio),
microssomia hemifacial (incluindo micrognatia),
alteracoes oculares (como dermodides epibulbares e
coloboma) e alteragoes vertebrais. Outras alteracoes
vistas em até 50% dos pacientes incluem: alteragoes
cardiacas, fendas palatina ou labial e anomalias no
SNC, pulmao e nos rins (Quadro 1)."

FIGURA 5:
14p13 —m Locus genéti-
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associado a
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QuaDpRo 1: Espectro na sindrome de Goldenhar

Anomalias oculares Anomalias vertebrais *
Coloboma Escoliose*
Lipodermoéides Espinha bifida*
Dermoides epibulbares Costelas anOmalas
Microftalmia/anoftalmia Hemivértebra

Fusao cervical

Vértebra “em borboleta”

Mi-formagao de Chiari
Anomalias urolégicas Anomalias cardiacas
Agnesia renal Anomalias do arco adrtico
Rins ectépicos e/ou fundidos  Transposicio de grandes
Refluxo vesicoureteral vasos

Anomalias gastrointestinais
Anomalias anais

Atresia traqueoesofagica
Fistula traqueoesofigica
Anomalias no trato digestivo

Anomalias otorino-
laringologicas*
Micrognatia*
Microtia/anotia*

Anomalias genitais
Hipospadias

Hidrocele

Criptorquidia

Corda peniana
Anomalias escrotais
Vagina curta e hipoplasica

Anomalias pulmonares
Lébulos incompletos
Agnesia pulmonar unilateral

Duplicacio uretral Defeitos de septos ventricu-
Obstrucao da juncao lares
ureteropélvica Tetralogia de Fallot

Coartagao de aorta
Ventriculo direito com saida
dupla (com ou sem inversio
ventricular)

Trago acessorio*
Microssomia hemifacial*
Fenda palatina e/ou labial
Perda auditiva sensorioneural
Perda auditiva decondug¢ao
Atresia

Dermoéides epibulbares
Macrostomia

OBS: *Achados presentes no caso apresentado.

Dos virios achados possiveis de serem reconheci-
veis pelo dermatologista (Quadro 1) durante a realizacao
do exame clinico, cabe mencionar que a presenca de
trago acessorio junto com os achados mencionados
pode levantar a suspeita frente as sindromes genéticas
associadas. A presenca de trago acessorio, disturbio de
desenvolvimento envolvendo o primeiro arco branquial,
¢é encontrada em 1,7 de cada 1.000 individuos.’ Na maio-
ria das vezes representa um achado isolado. Entretanto,
quando associado a outras anormalidades, como aqui
demonstrado, o dermatologista deve ficar alerta as possi-
bilidades de sindromes como: Treacher-Collins, Townes-

brais, cardiacas, traqueoesofagicas, esofagicas, renais e
nos membros), Delleman e, mais comumente, de
Goldenhar. Seu reconhecimento transcende a simples
argucia de identificacio diagnostica, posto que, uma vez
identificadas alteragcoes sindromicas, o paciente deveri
merecer investigacao criteriosa, abordagem multidiscipli-
nar e seguimento adequado, visando atenuar as limi-
tagoes impostas.>'*"

Nao foi encontrada citacio no Pubmed (acessivel
na Internet pelo endereco eletronico: http:/www.
pubmed.com) da associagdo entre sindrome de
Goldenhar e neurotoxoplasmose congénita, e esta pode

Brocks, Wolf-Hirschhorn, VACTERL (anomalias verte- ser a primeira descricio na literatura. d

Resumo: A sindrome oculoauriculovertebral, mais comumente conhecida como sindrome de
Goldenhar, pode ser diagnosticada pelo dermatologista. Achados como hipoplasia/aplasia de
pavilhao auricular e alteragoes vertebrais, e a presenca de trago acessorio encontrados no
paciente sao elementos-chave para a suspeita da sindrome. Sua identificacio é de suma
importiancia dada a possibilidade de outras alteragdes sistémicas, com impacto até no
prognostico do paciente. Apos a confirmacgio diagndstica, € interessante a abordagem multi-
disciplinar e integral em funcao da potencial pluralidade de manifestagdes que podem ocor-
rer na sindrome.

Palavras-chave: Disostose mandibulofacial; Sindrome 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: Goldenbar syndrome; Mandibulofacial Dysostosis; Toxoplasmosis cerebral
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