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RESUMEN 
 
El síndrome de Goldenhar es una 
entidad compleja, cuyo origen no ha sido 
determinado, pero que ha sido 
frecuentemente observada en personas 
sometidas a algún tipo de trauma o 
exposición teratógena especifica durante 
el periodo de gestación. 
 
Este cuadro, que afecta 
predominantemente al sexo masculino, 
se encuentra  con una incidencia de 1 en 
250.000 nacidos vivos, los cuales 
presentan alteraciones generalmente 
unilaterales, del desarrollo del primer y 
segundo arco branquial, que llevan a un 
compromiso severo de la arquitectura 
facial, con deformaciones que implican a 
los maxilares, malares, cuello, músculos 
y otras manifestaciones generales, que 
hacen complejo el tratamiento. 
 
De este modo la asimetría facial, puede 
mostrar alteraciones en el crecimiento  
de los maxilares con hipoplasia de los 
mismos y compromiso ocular y auditivo 
manifestados por blefarofimosis, 
anoftalmia, anotia, etc. El compromiso 
cardiaco, pulmonar y digestivo  se  
presenta como: ductus arteriovenoso, 
fibrodisplasia pulmonar, imperforación 
anal, etc. 
 
El  diagnóstico temprano  generalmente 
evidencia la existencia de 
malformaciones múltiples, que llevan al 
tratamiento quirúrgico temprano, con el 
fin de minimizar las limitaciones 
orgánicas del paciente. 
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PALABRAS CLAVE 
 
Síndrome de Goldenhar. Displasia 
aurículovertebral. Quiste branquial. 
Asimetría facial. Paladar hendido. Fisura 
labial. Anotia. 
 
ABSTRACT 
 
Goldenhar syndrome is a complex entity, 
whose origin has not been determined, 
but has been frequently observed in 
persons subjected to some type of 
trauma or specific teratogenic exposure 
during gestation period. 
 
This disease, which predominantly 
affects males, which have generally 
unilateral changes, the development of 
the first and second branchial arch, 
leading to a severe impairment of facial 
architecture, is an incidence of 1 in 
250,000 live births deformations involving 
the maxillary, malar, neck, muscles and 
other general manifestations, which make 
complex treatment. 
 
Thus the facial asymmetry may show 
alterations in the growth of the jaws with 
hipoplasy thereof and eye and hearing 
impairment manifested by 
blepharophimosis, anophthalmia, anotia, 
etc.. The heart, lung and digestive 
commitment is presented as: ductus 
arteriosus, pulmonary fibrodysplasia, 
imperforate anus, etc.. 
 
Early diagnosis is generally evidenced by 
the existence of multiple anomalies, 
which lead to early surgical treatment in 
order to minimize the functional 
limitations of the patient. 
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INTRODUCCION 
 
El síndrome de Goldenhar es una 
entidad que fue descubierta en el año de 
1941 por Von Arlt, siendo descrito por 
primera vez por Maurice Goldenhar en 
1952, quien menciona la agrupación de 
múltiples deformidades relacionadas a 
alteraciones dermoides, del pabellón 
auricular y conducto auditivo externo, así 
como a la presencia de asimetría facial  y 
defectos en la columna vertebral, por lo 
que el nombre de síndrome 
aurículovertebral ha sido mejor aceptado 
en el contexto profesional desde 1963 
cuando Gorlin enuncia los componentes 
anatómicos afectados describiendo el 
complejo facioauriculoventricular.1-4 
 
DEFINICION 
 
El síndrome de Goldenhar también 
denomina displasia aurículovertebral, por 
las deformidades que trae consigo en la 
zona en mención, es una defecto 
genético relacionado con alteraciones en 
el desarrollo del primer y segundo arco 
branquial, relacionado a efectos 
teratógenos durante la gestación, ya que 
no se han descrito relaciones familiares 
que orienten a la predisposición genética 
de su presencia.1,3 

 

EMBRIOLOGIA 
 
El cuadro clínico del síndrome 
aurículovertebral, se relaciona a 
alteraciones en el crecimiento del primer   
y segundo arco branquial, ya que estos 
se encuentran directamente relacionados 
con la porción cefálica del ectoderma de 
donde desarrollan los maxilares, la 
región nasal y frontal. 
 
Estos procesos crecen hacia la región 
ventral hasta fusionarse formando los 
arcos mandibulares, la nariz, boca, nariz 

y los maxilares, formando 
consiguientemente la cara. 
 
Es así que el primer arco o “ arco 
mandibular” se constituye en una 
prominencia que crece cranealmente a 
partir de su extremo dorsal y  en la parte 
inferior del ojo  y la prominencia 
“mandibular”, que permite el desarrollo 
del maxilar inferior, consiguientemente la 
intervención de este arco, es muy 
importante en el desarrollo de la cara a 
partir de la formación de los maxilares y 
la  alineación del labio inferior. 
 
Su participación en la formación de la 
parte craneal del intestino, denominado 
“faringe primitiva” es importante 
formando parte de las membranas 
branquiales mediante la unión del 
ectodermo con el endodermo, de tal 
forma que aparece una pequeña 
depresión denominada estomodeo, que 
resultará en la formación de la “boca 
primitiva”. 1,2 
 
La intervención del primer arco branquial 
en la formación de los huesesillos del 
oído (yunque y martillo) a partir de la 
osificación endocondral del extremo 
dorsal del cartílago del primer arco 
branquial  y del ligamento esfenomaxilar 
serán parte importante en la formación 
del oído externo y medio, alrededor de la 
sexta a octava semana de gestación. 
 
Por su parte el cartílago del  segundo 
arco branquial o cartílago de Reichert, 
dará lugar por osificación endocondral  al 
estribo, y a la formación de la apófisis 
estiloides y del ligamento estilohioideo, y 
la parte superior del hioides. 
 
Ambos arcos branquiales, darán lugar 
mediante el mesénquima, a la formación 
de los músculos de de la masticación y 
expresión facial de la cabeza y cuello, así 
como la integración de la irrigación  e 
inervación de las regiones mencionadas. 
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Es decir que estos dos arcos branquiales 
son esenciales en la formación de la 
cara, oído externo, cuello, boca, 
cavidades nasales, laringe, paladar y 
faringe, por lo que cualquier alteración en 
estas regiones, llevará a deformación de 
las zonas que comprometen su 
desarrollo. 
 
ETIOLOGIA 
 
El síndrome de Gondehar es una entidad 
rara, cuya causa no ha sido establecida, 
que afecta el desarrollo del primer y 
segundo arco branquial, posiblemente 
secundario a un traumatismo o 
exposición teratogénica in útero a 
algunos factores ambientales. 
 
Es una enfermedad extremadamente 
raza, que se presenta con una incidencia 
de 1 cada 25.000 nacidos vivos3 o 1-
1000.000 habitantes4, asociándose rara 
vez a un desorden genético, y se ha 
encontrado con mayor frecuencia en 
hijos de soldados que estuvieron en la 
guerra del Golfo. 2,3 

 

Esta enfermedad ha sido ampliamente 
discutida  en  el área genética, ya que no 
se ha encontrado patrones que expliquen 
la posibilidad de herencia, aceptándose 
más bien la heterogeneidad genética, 
con herencia múltiple, autonómica 
dominante  sea más frecuente que  la  
recesiva multifactorial.3,6 

 

Este síndrome se ha asociado a la 
presencia de diabetes materna y al uso 
de vitamina A durante la gestación, sin 
embargo no existe confirmación de una 
relación directa con dichas entidades. 
 
CUADRO CLINICO 
 
Esta enfermedad se caracteriza por 
presentar asimetría facial importante, 
observándose hipoplasia de la región 
malar, maxilar y/o madibular del lado 
afectado, asociado a hipoplasia de la 

musculatura facial del mismo lado, con 
afectación de la expresión facial, 
aparentemente como resultado de una 
hipoperfusión sanguínea en la región 
afectada. 4 
 
Paralelamente se observa hipoplasia de 
la glándula parótida unilateral,  con 
reducción de la secreción salival de dicho 
órgano, asociado a micrognatia medial 
unilateral, y disminución medial del 
tamaño del paladar, lengua y piezas 
dentarias del lado afectado. Si el 
compromiso es severo, se podrá 
observar, reducción del crecimiento 
unilateral de las áreas mencionadas y 
ausencia total o parcial de cierre de los 
arcos branquiales, lo que dará origen a la 
existencia de paladar hendido o fisura 
labial en un 15% de los casos. 
Naturalmente, estas alteraciones,  
condicionarán a dificultades en la 
deglución, disfagia y apnea del sueño. 
 
De igual forma se presenta anotia o 
microtia, con presencia de esbozos 
auriculares, sobre todo a nivel del trago, 
con presencia de atresia del canal 
auditivo y sordera, por ausencia de 
desarrollo de los huesesillos del tímpano 
y membrana timpánica, afección bilateral 
en el 2/3 de las veces. 1-5 

 

Es frecuente encontrar a nivel ocular, la 
presencia de tumores dermoides o 
lipodermoides de color amarillo rosáceo 
de más de 10 mm uni o bilaterales, que 
dificultan la visión, así como estrabismo, 
blefaroespamo, microftalmia o 
anoftalmia, a lo cual se puede  asociar  
ocasionalmente la apertura incompleta 
de los párpados. 1-7 
 
Como se describió líneas arriba, la 
intervención de los arcos branquiales en 
el desarrollo del cuello, llevará  a 
alteraciones como la escoliosis, fusión de 
vertebral cervicales, platibasia u 
occipitalización del atlas, síndrome de 



Revista de Actualización Clínica    Volumen 46 2014 
 

Email: rev.act.clin.med@gmail.com  Página2429   
 

Klippel Feil, o hipoplasia vertebral uni o 
bilateral. 
 
Todo este cuadro se asocia  a la 
presencia de microceflia, hidrocefalia, 
encefalocele occipital, espina bífida, 
malformación de Arnold Chiari, y retraso 
mental en el 5% de los casos, así como 
malformaciones cardiacas, como ductus 
arteriovenoso, tetralogía de Fallot, 
coartación de aorta y transposición de los 
grandes vasos. 
 
Las anomalías renales se manifiestan 
por hidronefrosis, duplicación ureteral, 
riñones poliquísticos, ectopia o fusión 
renal, deformaciones que se asocian a la 
existencia de pie zambo o equino varo, 
aplasia radial y alteraciones en el pulgar 
y costillas con hipoplasia de estas 
regiones.1-7 

 

DIAGNOSTICO 
 
El diagnóstico generalmente se realiza  
en el control prenatal, a través de una 
ecografía en la sexta semana de vida 
intrauterina, donde se evidencia la 
presencia de malformaciones, que se 
hacen más notorias pasada la octava 
semana, siendo las más frecuentes la 
agenesia, lipomas de cuerpo calloso, o 
calcificación de la hoz del cerebro y 
quistes dermoides intracraneales. 
 
Una vez que el paciente ha nacido, las  
alteraciones son evidentes, requiriendo 
un tratamiento multidisciplinario, con 
participación de oftalmólogos, 
traumatólogos, odontólogos, 
otorrinolaringólogos, logopedas, etc., 
para las correcciones necesarias que 
mejoren la calidad de vida del niño.1-10 
 
TRATAMIENTO 
 
El tratamiento se inicia con apoyo 
psicológico y familiar a los padres del 
niño portador del síndrome, orientando a 
la necesidad del manejo 

multidisciplinario, que permita la 
corrección total o parcial de los defectos 
anatómicos propios del cuadro. 
 
El manejo quirúrgico temprano, se 
encuentra destinado a la canalización  
que permita la alimentación por vía oral, 
por lo que la reconstrucción del paladar y 
las alteraciones maxilares serán 
prioritarias. 
 
Luego de ello, la participación del 
ortodoncista o cirujano máxilo facial, 
deberá planificar la corrección de una 
mordida clase III. 
 
Finalmente la participación de las demás 
especialidades, se ve orientada a la 
reconstrucción quirúrgica de la oreja, 
labios, blefaroplastias, etc, en el 
4entendido de que lesiones como el 
glaucoma, o coloboma, así como el 
ductus arterial o la coartación de aorta, 
deberán ser cuidadosamente 
organizadas en el tiempo, concluyendo 
con la corrección de lesiones que menos 
intervengan en la calidad de vida del 
paciente. 8-10 
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