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Abstract
Goldenhar syndrome or oculo auricular verte-

bral dysplasia is a spectrum of congenital abnorma-
lities, documented in 1952 by Maurice Goldenhar.

It is associated with anomalous development of 
structures of  both the first and the second branchial 
arches. It is also accompanied by spinal and ocular 
defects.

The term is sometimes used interchangeably 
with hemifacial microsomia when has a unilateral 
prevalence.

The alterations are not limited to facial structu-
res. Cardiac, kidney, and skeletal abnormalities may 
also exist.

The severity of the defects, according to different 
theories, would depends on the degree of errors in 
morphogenesis, as their etiology may be multifac-
torial.

The frequency would be 1:3,000 to 1:5,000, and 
would have a slight predominance in males (3:2). 
It is also suggested that the left side would be the 
most affected.

Resumen
El síndrome de Goldenhar o displasia-óculo-au-

rículo-vertebral es un amplio espectro de anomalías 
congénitas que abarca las estructuras del primero y 
segundo arcos branquiales, que también se acompa-
ña de defectos vertebrales y oculares. Fue descripto 
en  1952 por Maurice Goldenhar.

Cuando tiene una predominancia unilateral, se 
lo denomina microsomía hemifacial.
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Las alteraciones no se limitan sólo a las estruc-
turas faciales, sino que pueden existir también ano-
malías cardíacas, renales, esqueléticas, etc.

La severidad de los defectos, según distintas 
teorías, dependería del grado de errores en la  mor-
fogénesis, dado que su etiología puede ser multi-
factorial.

La frecuencia de aparición sería de 1:3.000 a 
1:5.000, y habría una leve predominancia en el sexo 
masculino (3:2). También se sugiere que el lado iz-
quierdo sería el más afectado.

Síndrome de Goldenhar
El síndrome de Goldenhar, también denomina-

do displasia óculo-aurículo-vertebral, se caracteri-
za por la presencia de una asociación de defectos 
que representan la alteración en la morfogénesis 
del primero y segundo arco branquial. También se 
acompaña de defectos vertebrales y oculares. Fue 
descripto en  1952 por Maurice Goldenhar. (1,2)

 Cuando hay una predominancia unilateral se 
denomina microsomía hemifacial  (Gorlin ,1963), 
dando un fenotipo facial característico. (1, 3)

También se denomina síndrome del primero y 
segundo arco branquial, pero las alteraciones no 
se limitan sólo a las estructuras faciales, y pueden 
existir anomalías cardíacas, renales, esqueléticas, 
etc. (2)

En este síndrome la variación en la aparición de 
defectos representaría distintas graduaciones de 
severidad en un error similar de morfogénesis. La 
frecuencia de aparición sería de 1:3.000 a 1:5.000, y  
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habría una leve predominancia en el sexo masculi-
no (3:2). (2,4,5)

También se sugiere que el lado izquierdo sería el 
más afectado. (6)

La etiología: el cariotipo es normal. Varias teo-
rías se sugieren para explicar la patogénesis de las 
anomalías observadas. Hasta el presente hay un 
consenso general de que la etiología es heterogénea. 
(6,7)

Poswillo, en 1975, lanzó la hipótesis  de una dis-
rrupción vascular temprana y hemorragias focales 
en distintos tejidos de las regiones del primero y se-
gundo arcos branquiales.

Opitz, en 1993, lo clasifica como un defecto en 
la blastogénesis en la primeras cuatro semanas de 
vida intrauterina.

También Schinzel en 1979 realizó una investiga-
ción, hallándose el 13% de concordancia en gemelos 
monocigóticos.

Las bases moleculares de las malformaciones 
congénitas están siendo clarificadas por estudios de 
genes embrionarios. En particular, el gen MSX Ho-

meobox juega un rol crítico en la diferenciación del 
primero y segundo arco branquial y de las células 
de la cresta neural (Takahashi,1992. Robert,1989). 
(7)

El aspecto  es peculiar, a causa de la asimetría he-
mifacial producida por el desplazamiento del pabe-
llón auricular y el tamaño disminuido del maxilar, 
malar y temporal.

En el síndrome de Goldenhar el  ojo puede ocu-
par un lugar más bajo que el lado opuesto.

Aproximadamente un 10% presenta alteraciones 
bilaterales, siendo generalmente más acentuado de 
un lado. (1,2,4)

Se observa  malformación auricular, hipoplasia mandibular y  
macrostomía lateral.

Se observa coloboma auris y dermoide epibulbar ocular.

Síndrome de Goldenhar que presenta anotia y parálisis facial 
homolateral.
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Los hallazgos en el oído externo y medio inclu-
yen fístulas preauriculares, deformidades de la aurí-
cula, atresia de CAE, malformaciones o ausencia de 
osículos, hipoplasia de ventana oval, hipoplasia de 
nervio facial, ausencia de cuerda del tímpano, de-
sarrollo pobre del músculo del estribo. El desarrollo 
auricular se produce antes de los tres meses de ges-
tación, y deriva de los brotes del primero y segundo 
arcos branquiales (mandibular y hioideo). (8)

Las malformaciones auriculares en este síndro-
me pueden ser de distintos grados: 

I) Aurícula de pequeña dimensión.  

II) Deficiencias estructurales (ausencia de lóbulo, de 
hélix, etc.).

III) Anotia. Rodete cutáneo cartilaginoso. (9,10)

Entre el 40 y el 60% de los pacientes presentan 
anomalías óseas, en especial de columna vertebral 
(occipitalización del atlas, vértebras cuneiformes, 
bloqueo o sinostosis parcial o completa de una o 
más vértebras cervicales,  vértebras supernumera-
rias, hemivértebras,  espina bífida).

El 7% de los casos presenta fisura palatina. Un 
tercio de los que tienen agenesia de la rama del 
maxilar presentan macrostomía, por hendidura la-
bial lateral. Puede existir macroglosia y glosopto-
sis.

Algunas anomalías ocasionales son, por ejemplo, 
las oculares. Presentan hendidura palpebral más 
baja,  dermoides o lipodermoides epibulbares, ge-
neralmente en el cuadrante infero-externo del limbo 
o del reborde corneal. Se han  hallado también casos 
de microftalmía o anoftalmía.

Puede existir  en el 10% de casos retraso mental. 
(1,4)

El 10% presenta parálisis o paresia del nervio fa-
cial por alteraciones óseas en el nerviducto.

Las anomalías del oído interno incluyen displa-
sia y acortamiento de la cóclea y los canales semicir-
culares. También estrecheces y/o acortamientos de 
conducto auditivo interno.

Síndrome  de Goldenhar con hipoplasia mandibular y malfor-
mación auricular.

Tomografía de hueso temporal corte axial y coronal , donde 
se observa  ausencia de conducto auditivo externo izquierdo, 
mastoides hipoplásica sin neumatización y malformación de 
caja de oído medio.

Síndrome  de Goldenhar donde se observa hipoplasia man-
dibular, malformación auricular grado II, coloboma auris y 
dermoide epibulbar.
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En el 45% de los casos pueden existir defectos 
cardíacos, tales como ductus persistente, coartación 
de aorta descendente, defectos del tabique ventricu-
lar. También pueden existir anomalías renales. (1,2)
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