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Resumo

Palavras-chave: - . . .
anormalidades Introducao: A sindrome de Goldenhar (SG), também designada como

congénitas; sindrome displfls?a écu}o-.auriculo-vertebral (OAV), co'nsi'ste em uma desorflem
de Goldenhar: congénita multipla e rara que envolve principalmente uma triade
com caracteristicas craniofaciais expressivas. Apresenta etiologia
ainda desconhecida, porém alteracoes genéticas autossoémicas,
fatores ambientais durante a gravidez, como exposicao a talidomida,
medicamentos vasoativos e uso de cocaina, assim como diabetes
materno e relacao entre pais consanguineos podem contribuir para o
desenvolvimento da displasia OAV. Objetivo: Descrever o caso de uma
adolescente com sindrome de Goldenhar e discutir as peculiaridades
da sindrome, destacando as caracteristicas craniofaciais e a
percepcao do cirurgiao-dentista sobre esse diagnostico. Relato
de caso: Paciente do sexo feminino, 16 anos de idade, procurou
atendimento odontolégico em virtude de uma maloclusao. A jovem

assimetria facial.
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apresentava aspectos caracteristicos e variacdoes da sindrome de
Goldenhar, com deformidades craniofaciais, alteracoes congénitas na
orelha esquerda (classificadas como microtia), apéndice pré-auricular
na orelha direita, além da presenca de dermoide epibulbar no olho
esquerdo. A adolescente também possuia uma patologia vertebral, do
tipo escoliose em “S”. Ap6s as avaliagoes clinica e radiografica, ela
foi informada sobre a necessidade de encaminhamento ao geneticista
para investigacao e conclusao do diagnéstico médico de sindrome de
Goldenhar, pois possuia displasia OAV, porém ainda sem definicao
quanto ao seu diagnéstico final. Conclusao: Em virtude de uma
grande variedade de anormalidades e diferentes gravidades de
sintomas, pacientes com SG representam um desafio para a equipe
envolvida. O reconhecimento de anomalias faciais pelo cirurgiao-
dentista contribui para o diagnéstico precoce.

Abstract

Introduction: The Goldenhar syndrome (GS), also known as
Oculo-Auriculo-Vertebral (OAV) dysplasia, is a multiple and rare
congenital disorder that mainly involves a triad with expressive
craniofacial features. Its etiology is still unknown, but autosomal
genetic alterations, environmental factors during pregnancy such as
exposure to thalidomide, vasoactive drugs, and cocaine use, as well as
maternal diabetes and relationship between consanguineous parents
may contribute to the development of OAV dysplasia. Objective: This
article aims to describe the case of an adolescent with Goldenhar
syndrome and discuss the peculiarities of the syndrome, highlighting
the craniofacial features and the dentist’s perception of this diagnosis.
Case report: A 16-year-old female patient seeking dental care due to
a malocclusion. The young woman presented characteristic aspects
and variations of Goldenhar syndrome, with craniofacial deformities,
congenital alterations in the left ear classified as microtia, pre-
auricular appendix in the right ear, in addition to the presence of
epibulbar dermoid in the left eye. She also had a vertebral pathology,
S-type scoliosis. After the clinical and radiographic evaluations, the
patient was informed of the need to be referred to a geneticist for
investigation and conclusion of the medical diagnosis of Goldenhar
syndrome because she had OAV dysplasia, but her final diagnosis was
still undefined. Conclusion: Due to a wide variety of abnormalities
and different severity of symptoms, patients with GS represent a
challenge to the team involved. The recognition of facial abnormalities
by the dentist contributes to early diagnosis.

Introducao

morfogénese da primeira e segunda arcadas

A sindrome de Goldenhar (SG), descrita na
literatura pela primeira vez em 1845 por Von Arlt
e reconhecida pelo oftalmologista suico Maurice
Goldenhar em 1952 [12], também € designada como
displasia 6culo-auriculo-vertebral (OAV) [22]. Trata-
se de uma desordem congénita multipla e rara que
envolve, em sua maioria, uma triade estabelecida
entre caracteristicas classicas que afetam a face,
os olhos e as orelhas. Isso se deve a erros na

faringeas que acontecem entre a 4.2 e 7.2 semanas
de gestacao, periodo que compreende o crescimento
das estruturas craniofaciais [15]. Problemas
vertebrais e defeitos cardiacos congénitos, como
malformacgoes dos septos atrial e ventricular, sao
descritos [24]. Varios estudos vém constatando
uma prevaléncia variavel dessa sindrome, oscilando
entre 1:3000 a 1:45000 em nascidos vivos [19].
Quanto ao género, a predominancia é de 3:2
para homens [6, 27]. Embora seja considerada
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rara [5] e com sua etiologia ainda desconhecida,
alteracgoes genéticas de ordem autossomica e fatores
ambientais durante a gravidez, como exposicao
a talidomida, medicamentos vasoativos e uso de
cocaina, podem contribuir para o curso da displasia
OAV [4]. O diabetes materno e a relagao entre pais
consanguineos também foram relatados como dois
fatores etiologicos consideraveis [2].

Clinicamente, os pacientes com SG podem
apresentar uma série de anomalias. Bhuyan et al.
[7] relatam que as mais expressivas caracteristicas
craniofaciais presentes na literatura sao as
alteracoes oculares, sendo as mais descritas a
dermoide epibulbar, microftalmia, coloboma e
malformacoes lipodermoides; assim como as
deformidades de orelhas com ou sem perda auditiva,
dando énfase a microtia, atresia, apéndices da
orelha e fistulas auriculares. O comprometimento
dos ossos da face, com destaque para a hipoplasia
dos ossos malar, mandibula, maxila e arco
zigomatico, também foi relatado. A SG, descrita
como microssomia hemifacial unilateral, em 85%
dos casos [8] acaba causando maloclusao severa
e possibilitando o surgimento de mordida aberta
anterior, retrognatismo, limitacao de abertura
bucal e alteracoes das funcoes respiratérias, por
causa das deformidades nas areas craniofacial e
orofaringea [20].

Como alternativa e subsidio terapéutico, as
mais diversas condutas interdisciplinares devem ser
utilizadas, uma vez que a displasia OAV acomete
diversas estruturas [23]. Bogusiak et al. [10] relatam
a importancia de um planejamento de tratamento
cronologico envolvendo oftalmologista, laringologista,
ortodontista, cirurgiao bucomaxilofacial e cirurgiao
plastico desde a manifestacao dos primeiros
sintomas. O processo de tratamento € longo e,
muitas vezes, ha a necessidade de intervencao
cirargica desde o nascimento.

Para o tratamento das maloclusoes advindas da
microssomia hemifacial, tem-se como indicacao o
procedimento cirargico ortognatico até a consolidacao
do crescimento facial, de maneira que previamente
sejam realizados acompanhamento ortodéntico para
as correcoes da oclusao e preparo cirargico [9].
A percepgao por parte do cirurgiao-dentista (CD)
de todas as circunstancias dentro do contexto da
sindrome, juntamente com adequada orientacao
sobre as devidas intervencoes relacionadas ao que
lhe atribui, dara melhores condicbes ao paciente,
beneficiando-o a0 maximo [23].

Este artigo relata um caso clinico de uma
adolescente com sindrome de Goldenhar (ainda
nao previamente diagnosticada), ressaltando as
peculiaridades da displasia, dando énfase as
caracteristicas craniofaciais e a percepcao do CD
diante desse diagnéstico.

Relato de caso

Paciente, género feminino, 16 anos de idade,
procurou o Centro de Especialidades Odontolégicas
(CEO), sediado no municipio de Boquim, no estado
de Sergipe, e foi encaminhada para tratamento
com o especialista em Odontologia para pacientes
com necessidades especiais (OPNE). Durante a
anamnese, sua mae apresentou relatério médico
informando que a adolescente possui deficiéncias
multiplas, com quadro de deformidade craniofacial
e discreto atraso cognitivo aos 6 anos e 6 meses
de idade. Em sua familia, ha casos diagnosticados
de paralisia cerebral e epilepsia, € a genitora
possuia transtorno mental, sendo diagnosticada
com ansiedade e depressao; por tal motivo, fazia
uso das medicacoes clonazepam e fluoxetina. Ela
interrompeu o uso da fluoxetina no primeiro meés
de gestacdao. O parto foi normal, e a crian¢a nao
chorou ao nascer, apresentou quadro de anoxia e
permaneceu na incubadora por um dia. Durante
os seis primeiros meses de vida, a crianca fez uso
de oOrtese na perna esquerda. Nao teve atraso na
fala, mas seus primeiros passos foram com 2 anos
e seis meses de idade.

A jovem € respiradora bucal e refere frequentes
quadros de gripe associados a fortes inflamagoes
na garganta, além de queixas de dores de ouvido na
infancia. Foram relatados problemas auditivos em
seu lado esquerdo e uma piora dessa capacidade
com o decurso do tempo. Além da deformidade
craniofacial apresentada, a paciente possui uma
condicao patolégica vertebral do tipo escoliose
em “S”.

Ao realizar o exame extraoral, notaram-
se assimetria facial e crescimento mandibular
reduzido, configurando um quadro de retrognatismo
com perfil convexo. A paciente apresenta, na orelha
esquerda, uma deformidade congénita classificada
como microtia e presenca de apéndices pré-
auriculares na orelha direita (figura 1 — A e B).
Nota-se também presenca de dermoide epibulbar
no olho esquerdo (figura 2).
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Figura 1 - Vista lateral da face da paciente evidenciando assimetria facial e retrognatismo, além da malformacao
das orelhas, envolvendo apéndices pré-auriculares (A) e microtia (B)

Figura 2 - Aspecto ocular exibindo dermoide epibulbar em olho esquerdo

No exame intraoral, constatou-se que a paciente ja tinha realizado procedimentos restauradores
nas unidades dentarias 16, 17, 27, 36, 46 e 47 em face oclusal, com pequeno acumulo de placa em
alguns pontos préximos a margem gengival. Era evidente a maloclusdo severa com presenca de mordida
aberta esquelética. Com a paciente em maxima intercuspidacao habitual (MIH), foi encontrado o valor
de 0,90 mm na regidao de incisivos (figura 3), além da presenca de desvio de linha média para a
esquerda (figura 4). A paciente nao apresentava limitacdo de abertura bucal, com amplitude maxima
de 37,0 mm (figura 5).
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Figura 3 - Maxima intercuspidacdo habitual (MIH) evidenciando a presenca de mordida aberta, que se estende da
regido posterior a anterior e mede 0,9 mm na regido de incisivos

Figura 4 - Vista frontal da mordida aberta evidenciando o desvio de linha média
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Figura 5 - Abertura maxima bucal de 37,0 mm, sem limitacao

Ap6s o exame clinico, foram realizadas instrucoes de higiene bucal, raspagem supragengival,
profilaxia e aplicacao tépica de flior. Solicitou-se a paciente uma radiografia panoramica para avaliagao
dos terceiros molares e das estruturas do complexo maxilo-mandibular (figura 6).

Figura 6 - Radiografia panoramica exibindo estruturas maxilo-mandibulares apresentando encurtamento do ramo
mandibular do lado esquerdo

Por meio da imagem radiografica, pode-se observar a presenca de terceiros molares inclusos, além
de um encurtamento do ramo mandibular esquerdo, o que explica a assimetria facial, conferindo um
quadro de microssomia hemifacial.

Ap6s as avaliacoes clinica e radiografica, a paciente foi informada sobre a indispensabilidade do
encaminhamento ao geneticista para investigacdo e conclusao do diagnéstico médico de sindrome
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de Goldenhar, pois apresentava displasia 6culo-
auriculo-vertebral, mas ainda nao havia recebido o
parecer médico final. Ela também foi orientada sobre
a necessidade de exodontia de terceiros molares
impactados e tratamento ortodéntico previamente a
cirurgia ortognatica, com a finalidade de corrigir o
desenvolvimento defeituoso da mandibula, restaurar
a oclusao efetiva e a simetria facial, proporcionando
funcao e estética mais adequadas.

Discussao

Pacientes com sindrome de Goldenhar possuem
caracteristicas de malformacoes craniofaciais
baseadas na triade que consiste em: anomalia ocular
(epidermoide bulbar), associada a anormalidades
de orelha (apéndices pré-auriculares e microtia), de
mandibula e de vértebra [4, 7]. Essas malformacoes
podem interferir nas funcées respiratéria, auditiva e
funcional, o que reforca a necessidade de diagnéstico
e intervencoes precoces [23]. No presente caso,
mesmo com a presenca de displasia 6culo-auriculo-
vertebral, com microtia da orelha esquerda (provavel
causa da perda auditiva progressiva), a paciente nao
havia sido diagnosticada ou encaminhada a um
geneticista, sendo o cirurgiao-dentista o primeiro
profissional de saude a realizar o encaminhamento.

A literatura aponta o género masculino como
predominante para a SG em 3:2 [6, 21], e a maioria
dos casos relatados € composta por meninos [10,
23, 25]. Trazemos o caso de uma adolescente que
apresenta caracteristicas faciais semelhantes as do
género masculino.

A etiologia do desenvolvimento da SG € incerta,
mas de carater heterogéneo [14]. Um possivel
acidente vascular foi sugerido como causa da
diminuicdo do aporte sanguineo e consequente
producao de coagulos nas areas teciduais que vao
desenvolver as estruturas da orelha e mandibula
[17]. A severidade da sindrome estaria ligada ao
periodo de desenvolvimento em que ocorreu esse
acidente, bem como a relacao entre este e as areas
teciduais de formacgao que foram afetadas. Para o
caso relatado, ainda nao se tem tal informacao.

Fatores como a ingestao de medicamentos
por gestantes podem estar relacionados ao
desenvolvimento da sindrome, principalmente
quando sao utilizados drogas vasoativas, acido
retinoico e talidomida nas primeiras 10 semanas
de gestacao [5]. Estudos sugerem que o diabetes
materno seja um fator de risco para o surgimento
da sindrome [4], assim como o uso constante de
cocaina [14]. No presente caso, houve relato de
ingestao de medicamentos para transtorno mental

pela mae durante o primeiro trimestre de gravidez,
além de histéria de uma gestacao conturbada.

Com relacao aos aspectos bucais, Ferreira e
Gonzaga [11] citam diversas alteragoes estruturais,
sendo as mais encontradas: mordidas aberta, cruzada
e profunda, palato alto, micrognatia/retrognatia,
hipoplasia unilateral do ramo mandibular e do
condilo. Pacientes com deformidades esqueléticas da
face, que envolvem sobretudo o complexo mazxilo-
mandibular, como alteracées na postura desta,
geralmente apresentam diminuicao dos contatos
oclusais e eficiéncia mastigatéria reduzida [3].
No caso em estudo, verificou-se que a paciente
apresentava assimetria facial e reducao do
crescimento mandibular e que apenas recentemente
procurou tratamento ortodéntico em virtude de
uma queixa estética.

Nao existe na literatura um exame diagnoéstico
para a SG, visto que seus aspectos clinicos sao
diversificados, entretanto as expressoes auriculares/
otologicas, oftalmicas, vertebrais e a presenca de
microssomia hemifacial sdo fundamentalmente
coesas com o diagnéstico da displasia OAV [18].
Alguns casos da literatura ja envolvem o diagnoéstico
médico do paciente ainda bebé [16, 23, 26]. Por
isso, profissionais da saude devem estar atentos
as caracteristicas faciais da crianca diante do
exame clinico. A paciente citada ja havia passado
por diversos especialistas da satude que haviam
sinalizado as malformacoes, porém sem suspeitar
de um quadro sindrémico.

Além disso, sindromes que se manifestam por
meio de anomalias craniofaciais, com destaque para
aquelas que acometem a cavidade oral, requerem
diagnéstico rapido e precoce [1]. Assim, nao se deve
negligenciar a atuacao do cirurgiao-dentista como
profissional que possui conhecimentos especificos
sobre aspectos craniofaciais e da cavidade oral,
contribuindo com esse diagnoéstico. Ele seria o
principal responsavel por direcionar o planejamento
de abordagens terapéuticas mais complexas que
envolvam uma equipe multidisciplinar, dependendo
das particularidades e do comprometimento de
cada caso.

Os pacientes com a sindrome de Goldenhar
apresentam uma grande variedade de anormalidades
e diferentes gravidades dos sintomas que refletem
um desafio para a equipe envolvida. Portanto, com
base no diagnéstico estabelecido, o manejo do
tratamento desses pacientes deve obedecer a uma
ordem cronolégica, priorizando os acometimentos
mais severos, a fim de minimizar suas consequéncias
[13]. O tratamento geralmente € estabelecido a longo
prazo, e os profissionais comumente envolvidos
sao cirurgioes-dentistas especializados em cirurgia
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bucomaxilofacial e ortodontia, pediatras, geneticistas,
otorrinolaringologistas, oftalmologistas, cirurgioes
plasticos e ortopédicos, além de fonoaudiotlogos,
entre outros. Para Ferreira e Gonzaga [11], em
decorréncia da raridade da displasia OAV, trata-
se de uma sindrome de dificil acompanhamento,
com tratamento de grande complexidade que exige
essencial e indispensavelmente o envolvimento e a
colaboracao interprofissional.

Conclusao

A sindrome de Goldenhar é um defeito congénito
raro que gera alteracoes na cavidade bucal € na
face, entre as quais o crescimento facial prejudicado
e alteracoes esqueléticas. O dominio sobre todos
os aspectos craniofaciais da SG pelo cirurgiao-
dentista permite sua atuagao no diagnoéstico precoce,
acompanhamento da manutencao da saude bucal,
garantindo ao paciente uma assisténcia integral.
A correcao de todas as malformacoes requer um
plano de tratamento complexo com abordagem
individualizada, preservando uma cronologia
orientada para a funcionalidade e envolvendo uma
equipe interdisciplinar no planejamento.
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