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INTRODUCAO

O Sindrome de Goldenhar, também designado de espectro oculo-auriculo-vertebral, € uma doenca congénita
rara (prevaléncia na Europa inferior a 1/26.000, com ligeira predomindncia no sexo masculino), que cursa
patognomonicamente com microssomia hemifacial, malformagdes auriculares e/ou oculares e alteragdes
vertebrais de acometimento varidvel; outros érgdos e sistemas podem apresentar malformagdes associadas,
nomeadamente sistema nervoso central, sistema circulatério/vascular, entre outros, contribuindo para a sua
heterogeneidade fenotipica. Geralmente as alteracdes sdo unilaterais, com o lado direito mais frequentemente
afetado (ndo obrigatoriamente) podendo, ndo obstante, ser bilaterais. A etiologia ndo estd completamente
estabelecida/compreendida, ponderando-se ser heterogénea multifatorial e com influéncia genética. O
diagndstico é baseado em achados clinicos, ndo existindo diretrizes unanimemente estabelecidas para critérios
diagndsticos minimos.

DESCRICAO do CASO CLINICO

Apresenta-se o caso de uma menina de 4 anos, referenciada e em seguimento hd cerca 1 ano na consulta de
Odontopediatria, com diagnéstico genético confirmado de Sindrome de Goldenhar. Em temos fenotipicos, as
carateristicas mais marcadas resultam de alteragdes oculares e microssomia hemifacial com hipoplasia
mandibular severa (neste caso esquerda), inevitdvel assimetria (Figs 1, 2, 3), condicionamento muscular e articular.
Em termos orais, apresenta md oclusdo, ndo aparenta afetacdo vascular de tecidos moles e a erupcdo dentdria
decidua (sequéncia e nUmero) (Figs 4, 7, 8, 9) ocorreu sem alteracdes, ainda que apresente defeitos de estrutura,
particularmente marcados nos caninos e 2°s molares (Figs 3, 7, 8, 9). As imagens clinicas e imagiolégicas (Figs 4, 5,
6) infra ilustram algumas destas alteragdes. Outras malformacdes puderam ser verificadas & nascenca, em parte
ja intervencionadas numa primeira fase (fenda palatina incompleta, malformacdo das estruturas nasais,
alteracdes esqueléticas vertebrais).

DISCUSSAO e CONCLUSOES

Dadas as ébvias condicionantes funcionais, estéticas e sociais, todas com reflexos em termos de qualidade de
vida, e atendendo a que muitas destas manifestacdes clinicas podem vir a alterar-se/evidenciar-se com o
crescimento, a prossecucdo de procedimentos multiplos, de maior ou menor complexidade, perspetiva-se
necessdria a nivel multidisciplinar, incluindo, entre vdrias outras dreas médicas e afins, a Odontopediatria e a
Ortodontia. Os timings de intervencdo sdo longitudinais e faseados, cumprindo-se etapas sinergicamente
conjugadas e desejavelmente obedecendo a planeamento precoce. O prognédstico destas situacoes estd
dependente da extensdo e complexidade das alteragdes observadas, assim como do momento do diagnédstico e
das abordagens preconizadas, nem sempre undnimes. A manutencdo de um follow-up a longo prazo é essencial
para monitorizacdo do crescimento e desenvolvimento destas criangas, com reflexos a nivel das diferentes
estruturas afetadas.
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