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Anamnesis

* Recién nacido varon de 38+5 semanas con peso al
nacimiento 3175 g (AEG) derivado a nuestro hospital
para estudio

« Embarazo conseguido por fecundacion in vitro (FIV) con
Ovulo donado y esperma propio

 Embarazo controlado con ecografias normales salvo
sospecha de ARSA por lo gue se realiza amniocentesis
en semana 23+4 con cariotipo y Array normales
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Datos exploratorios relevantes

Microtia izquierda grado 3
Coloboma palpebral izquierdo
Hipoplasia mandibular izquierda y
de hemilengua izquierda
Apéndices preauriculares derechos
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Pruebas diagnosticas:

« Rx Torax-abdomen-columa vertebral
» Ecografia cerebral y abdominal
 Transito intestinal superior
 Estudio cardiologico

» Estudio genético

» Valoracion por parte de ORL y Oftamologia Pediatrica de nuestro

Hospital

» Valoracion por parte de Cirugia Maxilofacial de Hospital La Fe

pendiente
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Tratamiento y Evolucidn

Nutricion enteral por
SOG hasta TISy NFC
Actualmente tomando
por succion/SOG
Gafas nasales de alto
flujo con FiO2 21-25%
fundamentalmente
durante tomas

Iniciar fisioterapia
orofacial al ingreso
Colirio antibiotico
oftalmico y lagrimas
artificiales
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- Manejo Multidisciplinar:
Pediatria, ORL, Cirugia
maxilofacial,Cirugia
Plastica,Oftalmologia...

- Derivacion a Hospital de

referencia
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Revision bibliografica

« El sindrome Goldenhar abarca diversas manifestaciones clinicas,
siendo las mas frecuentes: anomalias oculares, del oido y vertebrales-

mandibulares

« Etiologia heterogénea. La mayoria de casos son esporadicos, aunque
también se ha descrito una herencia autosomica dominante/recesiva

entre familiares y factores ambientales implicados
« Prevalencia estimada: 1:5.600-45.000 recién nacidos
« Defecto en blastogénesis, afecta primer y segundo arco

« Afecta mas hombres, relacion 3:2
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Sindrome o asociacion

Sindrome de Townes-Brocks ANEXOS:
Sindrome cardioesplénico
Sindrome branquio-oto-renal
Disostosis maxilofacial
Disostosis mandibulofacial
Disostosis acrofacial de Nager
Disostosis acrofacial postaxial
Asociacion VATER

Asociacion CHARGE
Asociacién MURCS

Sindrome oculocerebrofacial
Sindrome de Treacher-Collins
Sindrome de Lambert

Manifestaciones oculares Anomalfas en ofdo Defectos vertebrales  Microsomfa hemifacial
Dermoides epibulbares Microtia Hemivértebras Microtia unilateral
Microoftalmfa unilateral/bilateral ~ Apéndices preauriculares  Hipoplasia Hipoplasia ésea ipsilateral
Coloboma de pérpado superior  Hoyuelos Costillas anormales  Macrostomfa ipsilateral
Estrabismo Anomalfas en ofdo medio Hipoplasia muscular ipsilateral
Agudeza visual disminuida Defectos en ofdo interno

Disco éptico inclinado Sordera

Hipoplasia del nervio éptico

Vasos retinianos tortuosos

Hipoplasia macular y heterotopias
Anoftalmfa
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