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Resumen

Objetivo/Métodos: El Sindrome de Goldenhar se caracteriza por ser una enfermedad polimalfor-
mativa congénita debido a un desarrollo aberrante del primer y segundo arco branquial. Los hallaz-
gos oculares mas frecuentes incluyen el coristoma epibulbar, coloboma, microftalmia, anoftalmia,
nistagmus, anisocoria, estrabismo y catarata, las cuales pueden generar ambliopia por deprivacion,
anisometropia, defectos refractivos altos y/o supresion. Resultado/Conclusiones: Presentamos un
caso de un Sindrome de Goldenhar con un quiste dermoide epibulbar en limbo esclerocorneal que
generaba astigmatismo irregular progresivo. Se muestra el estudio oftalmologico, tratamiento qui-
rurgico y evolucion clinica.
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Summary

Objective/Methods: Goldenhar syndrome is a rare congenital defect characterized by an anoma-
lous development of the first and second branchial archs. Common ocular manifestations include
epibulbar choristoma, coloboma, microphthalmia, anophthalmia, nystagmus, anisocoria, strabis-
mus and cataract, which can lead to deprivation ambliopya, anisometropia, high refractive errors
and/or suppression. Result/Conclusions: We present a case of Goldenhar syndrome with a dermal
epibulbar cyst located in the corneal limbus, which caused high and progressive irregular astigma-
tism. In this report we show its clinical management, surgical treatment and clinical evolution.
Key words: Goldenhar syndrome, dermoid cyst, ambliopya.

Introduccion debido a un desarrollo aberrante del primer y
segundo arco branquial, de etiologia descono-

El Sindrome de Goldenhar, también llamado  cida (1).
displasia 6culo-auriculo-vertebral, corresponde Presenta un amplio rango de manifestacio-
a una enfermedad polimalformativa congénita  nes craneo-faciales y vertebrales, siendo las
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mas comunes la asimetria facial, anomalias del
pabellon auricular y alteraciones oculares como
el quiste dermoide epibulbar. Su incidencia es
de 1 de cada 25.000 nacidos vivos (1), con una
presentacion mayor en varones (3:2) y afecta-
cion asimétrica (70%) (2).

Los hallazgos oculares incluyen fundamen-
talmente el coristoma epibulbar (quiste der-
moide 75%, lipodermoide 50%), coloboma,
microftalmia, anoftalmia, nistagmus, anisoco-
ria, estrabismo y catarata (3) los cuales pueden
generar ambliopia por deprivacion, anisometro-
pia, defectos refractivos altos y/o supresion.

A propésito de la presentacion del siguiente
caso clinico de varon portador de quiste der-
moide y coloboma completo, se nos plantean
diferentes cuestiones en relacion al manejo y
seguimiento oportuno, para alcanzar un ade-
cuado desarrollo visual y evitar la ambliopia.

Caso clinico

Acude a nuestra consulta un lactante de 4
meses de edad, remitido por el servicio de pe-
diatria con diagnostico de sindrome de Golden-
har (cariotipo 46 XY, normal), para valoracion
oftalmologica.

Habia presentado una gestacion y parto den-
tro de la normalidad, y los antecedentes familia-
res para sindrome de Goldenhar eran negativos.
Las manifestaciones clinicas de la enfermedad
en el paciente eran fistulas preauriculares, quis-
te epidérmico umbilical, comunicacion interau-
ricular tipo ostium secundum, fimosis e infec-
ciones respiratorias de repeticion.

A la exploracion oftalmologica destacaba
la presencia en ojo derecho (OD) de coloboma
iridorretinocoroideo a las 6 horas que respeta
papila y fovea (fig. 1). En ojo izquierdo (OI)
presentaba una masa solida de 5 mm de diame-
tro, vascularizada, de tonalidad amarillenta, con
presencia de pelos en su superficie y ubicada a
nivel de limbo esclero-corneal infero-temporal,
sugerente de quiste dermoide.

A la edad de 4 afios se constata una mejor
agudeza visual corregida (MAVC) de la unidad
en OD y de 0,4 en OI (Pigassaou a 5m). No pre-

Acta Estrabologica
Vol. XLIV, Julio-Diciembre 2015; 2: 185-188

Figura 1. Coloboma completo a las 6 horas, componente
iridiano OLI.

sentaba alteraciones en las pruebas de motili-
dad ocular intrinseca, ni extrinseca y Cover Test
normal. Las pruebas de estereopsis por la corta
edad del paciente no eran fiables. El quiste der-
moide invadia 2 mm de cornea con un didmetro
total de 6 mm. La autorrefractometria mostraba
en OD: +5.00 +2.5 2 96° y en OI: +4.00 +5.0 a
49°. Se realizd correccion Optica y oclusiones
alternantes (Pauta:5/1, OD/OI).

Se realizaron revisiones bianuales hasta los
10 afios, cuando presentaba una MAVC de la
unidad en OD y 0,2 en OI; el quiste dermoide
habia aumentado su diametro hasta los 7 mm e
invadia 3mm la superficie corneal (fig. 2). La
autorrefractometria era en OD: +4.25 +2.00 a
95°y en OI +3.50 +6.50 a 47°, con una topo-
grafia corneal que corrobora el astigmatismo
irregular elevado (fig. 3). Se solicité un estudio
de imagen con tomografia axial computarizada
de orbita, la cual descartd el compromiso orbi-
tario.

Ante el aumento del tamano de la lesion,
junto con la disminucidon de agudeza visual y
astigmatismo elevado en OI se decide extirpa-
cioén quirargica de la lesion. El informe anato-
mo-patologico confirmo el diagndstico de quis-
te dermoide limbar.

El paciente continué con controles periddi-
cos presentando a la edad de 11 afios recidiva
del quiste dermoide en limbo corneal de OI. La
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Figura 2. Quiste dermoide epibulbar OI.

MAVC era de 0,3 (Snellen a 6 m) con una auto-
rrefractometria en Ol de +3.50 +4.75 a 48°, que
se corrigio opticamente.

Discusion

El quiste dermoide epibulbar, segiin su lo-
calizacidén, puede provocar un astigmatismo
irregular de dificil correccion oOptica, lo que
ocasiona un defecto refractivo alto, anisome-
tropia, ambliopia por deprivacion y supresion
con afectacion de la estereopsis.

El tratamiento del quiste puede consistir en
observacion periodica o en reseccion quirdrgica,
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Figura 3. Topografia corneal OI.
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dependiendo del tamafio y del compromiso cor-
neal o estructuras de cdmara anterior del ojo (4).
A su vez, el manejo del astigmatismo secunda-
rio podria tratarse con correccion optica y oclu-
siones alternantes durante la etapa de inmadurez
visual. Si presentase un astigmatismo elevado,
irregular y de dificil correccion dptica, se podria
recomendar una resolucion quirurgica precoz.

A pesar de optar por un tratamiento qui-
rurgico precoz, se han de considerar tanto las
caracteristicas del paciente como los aspectos
propios del quiste, como pueden ser su tamatio,
localizacion e invasion en profundidad, pues
son factores de riesgo de recidiva. El empleo
de pruebas de imagen la OCT de segmento an-
terior y BMU nos permiten delimitar el borde
inferior de la lesion con el fin de procurar una
metddica planificacion quirurgica (4).

Al tratarse de una patologia congénita se
debe tener en consideracion las manifestacio-
nes oftalmologicas de forma precoz y valorar
como éstas pueden afectar el desarrollo visual
normal, teniendo en cuenta que el sistema vi-
sual alcanza la maduracidon casi completa en
los primeros tres afios de vida, persistiendo una
cierta plasticidad entre los 3 y los 8 afios.

Agradecimientos

Fotos cortesia de Azucena Baeza Autillo,
MD, Hospital General Universitario Gregorio
Marafion, Madrid, Spain.

Bibliografia

1.  Vendramini S, Richieri-Costa A, Guion-Almeida
ML: Oculo auriculo vertebral spectrum with radial
defects: a new syndrome or an extension of the ocu-
loauriculovertebral spectrum? Report of fourteen
Brazilian cases and review of the literature. Eur J
Hum Genet 2007, 15: 411-421.

2.  Kokavec R: Goldenhar syndrome with various cli-
nical manifestations. Cleft Palate Craniofac J 2006,
43: 628-634.

3. Hartsfield JK: Review of the etiologic heterogeneity of
the oculo-auriculovertebral spectrum (Hemifacial Mi-
crosomia). Orthod Craniofac Res 2007, 10: 121-128.

4. Merino M?L., Belmonte Martin J., Belmonte Marti-
nez J., Rodrigo F.: Manejo del quiste dermoide cor-
neal. Acta estrabologica 2014, 43(2).



