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Introducao / Descricao do Caso

A Sindrome de Goldenhar (SG) é uma anomalia congénita que resulta de alteracdes embrionarias no 1° e 2° arcos
branquiais. Caracteriza-se por anomalias auriculares e hipoplasia facial, geralmente unilateral. O fendtipo é variavel: pode
ter atingimento multiorganico com alteracdes cardiacas, vertebrais, baixa estatura, atraso psicomotor e perturbacées do
espetro do autismo. A etiologia é multifatorial. A maioria dos casos é esporadica, mas esta descrita hereditariedade
autossémica dominante. GM, 19 meses, sexo masculino, visto na consulta de Pediatria por atraso do desenvolvimento
psicomotor. Sem antecedentes perinatais de relevo. Ao nascimento apresentava microtia (grau lll) do pavilhdo auricular
direito, sem alteracdes do ouvido interno na ressonancia magnética, e assimetria da face com hipoplasia da mandibula a
direita. Sem cardiopatia. Colocou protese de conducdo dssea aos 15 dias de vida. Amigdalites de repeticdo e roncopatia.
No estudo genético efetuado foi detetada microdelecdo 18g22.3.

Comentarios / Conclusoes

Este caso tem uma clinica compativel com SG. As altera¢des fenotipicas orientam o diagnédstico. A ecografia pré-natal é
importante no diagnostico precoce. Tém sido descritos padrdes ecograficos de atingimento facial, microssomia e
malformacgdes auriculares unilaterais. Pelo largo espetro clinico, é fundamental um acompanhamento multidisciplinar. As
deformidades craniofaciais podem condicionar dificuldades alimentares com necessidade de correcdo cirdrgica. Esta
depende do padrao de crescimento dsseo que difere do lado afetado versus o ndo afetado. E comum apresentarem
reducdo da paténcia da via aérea, com necessidade de traqueostomia em casos extremos. O aconselhamento genético
permite o planeamento reprodutivo da familia.
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