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Resumo: A sindrome de Goldenhar (SG), conhecida como displasia oculoauriculovertebral, é uma
condicdo congénita rara que afeta 0 desenvolvimento craniofacial e esquelético. O espectro de
apresentacdo da sindrome varia de casos leves a severos, podendo também acometer Orgdos
internos. O presente caso traz uma paciente feminina com o diagndstico clinico da sindrome.
Paciente feminina, atualmente com 6 meses de idade, ultrassonografia morfolgica evidenciando
artéria umbilical Unica, auséncia de plexo cordide a direita, de cerebelo e fossa posterior, de
Orbita direita e de 0sso nasal, fenda labial superior bilateral, fenda palatina a esquerda. Cari6tipo
por amniocentese 46,XX. Nascida de parto cesarea, com 37 semanas e 1 dia de idade gestacional
por restricdo de crescimento intrauterino, necessitou de intubacdo orotraqueal por auséncia de
movimentos ventilatorios espontédneos em sala de parto, internou em UTI neonatal. Exames
complementares mostraram dismorfismo craniofacial assimétrico, hipoplasia das estruturas da
face a direita, associada a fenda labia e palatina bilateral, diversas malformagdes encefdlicas,
vertebrais (hemivértebra em C4, vértebras “em borboleta’) e auriculares (auséncia de pavilhdo e
conduto auditivos a direita). Ecocardiograma com comunicagéo interatrial tipo defeito da fossa
oval e persisténcia do canal arterial minimo. Evolui com tragueostomia por conta de falhas de
extubacdo devido a laringomalécia e glossoptose graves. Diante das alteracdes estruturais e
fenotipicas, paciente com critérios clinicos para Sindrome de Goldenhar. Durante internacdo foi
acompanhada por equipe multidisciplinar que foi essencial para que a paciente tivesse desfecho
favoravel e desospitalizacdo. Discusséo: A SG é caracterizada por malformagdes craniofaciais,
como microtia, hipoplasia mandibular, hipoplasia hemifacial, e anomalias oculares. A coluna
vertebral também pode ser afetada, apresentando sinostose cervical, escoliose, vertebras em
‘borboleta’ e outras alteraces. A etiopatogenia ainda ndo € bem esclarecida, mas acredita-se ser
multifatorial, envolvendo fatores genéticos e ambientais durante a embriogénese. O diagndstico é
baseado em uma avaliacdo clinica detalhada das anomalias fisicas presentes na crianca, através
de exame clinico, de imagem e estudo genético. O tratamento é dependente do estagio da doenca
e deve ser individualizado, com objetivo de melhorar a qualidade de vida dos pacientes e a
funcionalidade das estruturas afetadas. Conclusdo: A SG representa um desafio clinico devido a
sua variabilidade fenotipica e complexidade de manifestacbes. O diagnostico é
predominantemente clinico, complementado por achados de exames de imagem, com suspeicao
j& em periodo intrauterino. O tratamento deve ser multidisciplinar e individualizado. Ademais, a
conscientizagdo sobre a sindrome entre os profissionais de salide é essencial para garantir um
atendimento integral e efetivo aos pacientes af etados por esta condicao rara.

http://anais.sbp.com.br/trabal hos-de-congressos-da-sbp/41-congresso-brasil eiro-de-pedi atria/0914-quando-suspei tar-de-sindrome-de-gol denhar. pdf



