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INTRODUCCION

ElL primer autor gue desoribié el Sindrome de Goldenhanr, fué
Von Arlt en 1845 vy después Goldenhar en 1952 (1). Consiste en la
¢riada caracteristica de dermoides epibulbares, apéndices auricuy
lares vy ffstulas pretragales, acompafiada con frecuencia de anoma
lfas vertebrales,

Las caracteristicas clinicas sobresalientes son : microgna-
tia, hipoplasia del malar y del arco cigom&tico, asimetria facial,
frontal prominente,ifinea anterior de implantaciédn del peleo baja ,
hipoplasia de alas nasales. En columna hay sinostosis en blogue
de 2 o 3 vértebras,hemivértebras, occipitalizacidén del atlag vy -
vértebras cuneiformes (2). Otras malformaciones se han reportado
en la literatura, como sordera congénita, hemiatrofia Ffacial (3)
ancmalfas del ixis (4}, pulgar extra (5), queratitis neuroparali-
tica (6), cardiopatias congénitas (7}, fibrocantus (8). También
se ha descrito retardo mental de diverso grado (9).

Se ha informade de cerxca de un centenar de casos v el anilisls
cromosémico ge ha practicado en muy pocos de ellos, v en todos los
casos por las téenicas ordinarias de citogenética, sin recurrir a
la reciente metodologia de bandas (10}.

Estas técnicas de bandas han permitido establecer la ipcall-
zacidén de lo gue se conoce actualmente como el DNA satélite o re-
petitivo (1ll), que parece jugar un importante papel en los fend -
menos de regulacidn celular (12). Recientemente se han descrito -
importantes asociaciones en la presencia de polimorfismos o vari~

antes, 1deptificados mediante las técnicas de bandas , con sin —
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dromes malformativos (13,14), por lo gue resulta de interés conocer
sf estos polimorfismos aparecen en el Sindrome de Goldenhar, entadad
pediftrica importante por las miltiples malformaciones congénitas
que presenta y por sus repercusiones individuales , familiares y so-
ciales. Este hallazgo serfia importante por contribuir al esclaregi -
miento del papel gue esta clase de heterocromatina tiene en la mor-~
fogénesis humana vy para proporcionar asesoramiento gendtico mas
adecuado,

Por otro lado es también de interés establecer la frecvencia -
de lss anomalfias clinicas encontradas en este sindrome, v va que la
mayoria de ellas se encuentran localizadas en cara, es importante
contar con referencias antropométricas faciales , estudio ¢ue hastas
la fecha no ha sido efectuado. Conocer el tipo de malformaciones
asociadas con mayor frecuencia , permite un mejor manejo del paciente
v contar con medidas faciales gque sirven para precisar cuzles son las
estructuras més afectadas y por lo tanto buscar con uha mejor orien—
tacidn cuales son las posibles repercusiones funcionales , son as -
pectos de notable interés diagnbstico y de tratamiento en nifics con
esta entidad.

Las hipbtesis que sirviercn para la realizacién de este trabajo
fueron:

a) variaciones que implican exceso ¢ defecto de la heterocromatinz
constitutiva alteran log procesos de morfogénesis '

b} los polimorfigmos cromosdmices se encuentran con una frecuencia
significativamente mayor en el Sindrome de Goldenhar

¢} la antropométria permite establecer anomalias cr&neo-faclales no

detectadas clinicamente
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El presente estudio se realizd con los siguientes cobjetivos:
a) establecer clase vy frecuencia de los polimorfismos cromostmicos
en log pacientes con Sindrome de Goldernhar y sus familiares
k) precisar el componente gené&tico en esta entidad y las malforma~-
ciones asociadas en los pacientes v en sus familiares
¢) proporeionar asesoramiento genético més adecuade en esta entidad
d) determinar por antropometrfa los indices faciales més afectados

an estos ninios,

MATERIAL ¥V METODOS
Se estudié a todos los pacientes que acudieron durante el afio
de 1980, al Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional, por
presentar Sindrome de Goldenhar.

Se realizd estudio clinico y genético ineluyendo estudio cromo-
sbmico a progenitores y hermanos, elabor&ndose en cada caso &rbol
genealdgico. En los pacientes ademés se practicd estudio radioldégico
de columna v crfneo vy antropometria facial.

8l estudio cromosdmico se llevé a cabe en linfocitos de sangre
periférica segin la técnica de Moorhead y col (15), con las modifi-
caciones de la Divisién de Investigacidén de Genética Humans del Hos~
pital de Pediatria del Centro Mé&dico Nacional, y se practicaron las
siguientes técnicas para bandas : té&cnica de bandas G segln el pro-
tocole de Summer (16), v técnrea para bandas €, segiin el método de
Salamanca y Armendares (17). Las técnicas citogenéticas se describen
a continuacién .

CULTIVO DE LINFOCITOS:

- colectar con jeringa heparinizada una muestra de sangre periférica

3



El presente estudio se realizd con los siguientes cobjetivos:
a) establecer clase vy frecuencia de los polimorfismos cromostmicos
en log pacientes con Sindrome de Goldernhar y sus familiares
k) precisar el componente gené&tico en esta entidad y las malforma~-
ciones asociadas en los pacientes v en sus familiares
¢) proporeionar asesoramiento genético més adecuade en esta entidad
d) determinar por antropometrfa los indices faciales més afectados

an estos ninios,

MATERIAL ¥V METODOS
Se estudié a todos los pacientes que acudieron durante el afio
de 1980, al Hospital de Pediatria del Centro Médico Nacional, por
presentar Sindrome de Goldenhar.

Se realizd estudio clinico y genético ineluyendo estudio cromo-
sbmico a progenitores y hermanos, elabor&ndose en cada caso &rbol
genealdgico. En los pacientes ademés se practicd estudio radioldégico
de columna v crfneo vy antropometria facial.

8l estudio cromosdmico se llevé a cabe en linfocitos de sangre
periférica segin la técnica de Moorhead y col (15), con las modifi-
caciones de la Divisién de Investigacidén de Genética Humans del Hos~
pital de Pediatria del Centro Mé&dico Nacional, y se practicaron las
siguientes técnicas para bandas : té&cnica de bandas G segln el pro-
tocole de Summer (16), v técnrea para bandas €, segiin el método de
Salamanca y Armendares (17). Las técnicas citogenéticas se describen
a continuacién .

CULTIVO DE LINFOCITOS:

- colectar con jeringa heparinizada una muestra de sangre periférica

3



de 2ml

utilizar para cada caso tres frascos de cultivo

colocar 10 gotas de sangre total ern cada frasco de cultivo que
contenga 7ml de medio de cultivo de Mc Coy 3a, 2ml de suero fetal
de ternera, 4 gotas de bactofitohemaglutinina M y dos gotas de
antibiStico (LOUI/ml de penicilina, 20 pg/ml de estreptomicina)
incubar durante 72 hovras a 37°C

agregar al término de las 72 horas, 30ung de colchicina a cada cul-
tive, Incubar de 60 a 90 minutos a 37°C

centrifugar a 1000 rpm durante 10 minutos

desechar el sobrenadante, desintegrar el botdn suavemente y agregar
solucidn hipoténica de clorurc de potasio 06.075 M, hasta 10 ml ,
reguspender hasta lograr una suspensién homogénea e incubar nueva-
mente a 37°C durante 20 minuios

centrifugar a 1000 rpm durante 10 minutos , elaiminar el sobrena -
dante v desintegrar el botdn

agregar solucidn finjadora de Carnoy (metanol-&cide acético 3:1),
hasta completar un vélumen de 10 ml y resuspender hasta homogenizar
dejar en reposo a temperatuxa ambiente durante 5 minutos , cen-
trifugar a 1000 rpm durante 10 minutos y eliminar el sobrenadante
repetir los dos pasos filtimos , dejandc reposar a temperatura am-
biente primero 20 minutos, después 10 minutos en dos ocagiones
agregar solucién fijadora para efectuar las preparvaciones, las gue
se hacen sobre portaobjetos previamente humedecidos en etancl al
70%, dedjando caer la gota desde una altura suficiente para lograr
una adecuada dispersidn de la muestra

secar al aire
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BANDAS CROMOSCMICAS:

Bandas C.—-

~ colocar las laminillas durante 20 minutos en copas de koplin con
HCOL 0.2N

- lavar con agua desionizada {contenido méximo de sales dos partes
por milldén)

- colocar las laminillas en hidréurdo de bario 0.1N a bafio Maris a
una temperatura de 37~382C durante 8 minutos

~ lavar con agua desionizada

- colocar lag laminillas en un recipiente gue contenga solucidén sa -
lina catrato (cloruro de sodio 0.3M , citrato de sodic 0.03M }du-
rante 2 horas, manteniendo la temperatura entre 60-565°C

- lavar con agua desionizada

~ colorear con Gliemsa al 2% en buffer fosfato de Sorensen ph 6.8
(Fosfato Acido de sodio dibasico 0.025M + fosfato Scido de potasio
monobésico 0,0285M), de 2 a 10 minutos, controlando la tincidn al
microgcopio por medio de la observacibén de cromocentros

- lavar v montar las preparaclones con resina sintética.

Bandas G.—

- colocar las laminillas en un recipirente gue contenga solucidn sa—

lina citrato, durante 1 hora, manteniendo la temperatura entre 60-
65°¢

~ lavar con agua desionizada

- colorear y montar igual gque para bandas C

Las preparaciones se observaron en un fotomicroscoplo Zeiss vy
los polimorfismos encontrados se clasificarcn de acuerdo a los cri -~

terios de Salamanca y col {18), utilizande las mediciones propor-



cionadas por la Conferencia de Parfs (19). En cada caso se ana -
lizaron 20 metafases por dos cbservadores independientemente, Se
tomaron microfotografias de los polimorfismos encontrados.

La clase y frecuencia de polimorfismos encontrados se compa-~
raron con la de la poblacién infantil normal, Las diferencias se
analizaron estadisticamente mediante la prueba de chi cuadrada con
correcclién de Yates.

Log datos antropométricos se obtuvieron con instrumental Siber-~
Gegner (estuche completo de antropometria}, de acuerdo con los cxi-
terios y normas internacionalmente aceptadas (20), expresando las
medidas en milimetros. Se realizaron 16 medidas, 14 de ellas de an-
tyropométria de cara y c¢réneo, las gue se efectuaron bilateralmente
para tratar de establecer diferencias de un lade de la cara con res-
pecto al otro. Las medidas analizadas fueron las siguientes : talla
total, altura a tragidn, difmetrc antero-posterior méximo de la ca-
bera, difmetro transverso miximo de la cabeza, difimetro bicigomatics,
diametro bigonial, altura morfoldgica de cara, altura superior de
cara, altura naszal, anchura nasal, anchura bipalpebral interna, an-
chura bipalpebral externa, longitud oreja, anchura oreja, anchura

boca, gnation~gonion.

RESULTADOS
ESTUDIO CLINICGO:
De les 12 pacientes, 8 Ffueron del sexc femenino y 4 del mascu-
lino, cuyas edades estaban comprendidas desde 3 dias de vida hasta
15 afios de edad, Todos ellos procedentes de la Ciudad de México.

Las alteraciones encontradas en iLos pacientes estudiados se
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muestran en el cuadro I, en el gue aparecen ordenadas segln su
frecuencia v en las figuras del 1 al 6.

L.os hallazgos radioldgicos se consignan en el cuadro 1I, or-
denados igualmente por orden de frecuencia, y algunos se muestran
en la figura 7.

En cuanto al estudioc familiar de las mal formaciones congénitas,
dos familias mostraron datos de interéds. En una de ellas, una her ~
mana del paciente tenfa cardiopatia congénita y un primo de segundo
grado apéndice auricular. Como se mencionaré mis adelante en esta
familia, el estudioc citogenédtico demostrd polimorfismo de la hete—
rocromatina constitutiva (figura 8). Ern la otra familia se encontrd
un tic maternc del paciente con hipoplasia auricular,

ESTUDIO CROMOSOMICO:

once de los 12 propositi (7 mulieres vy 4 varopes) y sus respec-—
tivas familias fueron estudiados desde el punto de vista cromosdmico,
En total se realizaron 50 estudios citogenéticos, de los cuales 25
aran del sexo femenino v 25 del sexo masculino.

Polimorfismos de la heterocromatina constitutiva se encontraron
en 4 familias. BEn todas ellas el paciente tenia polimorfismo (cua-
dro III). En uno de los casos el paciente era hijo adoptivo v no
se pudo estudiar a la familia bioldgica. Ean otro el padre habfa
fallecido.

Bl nimero total de polimorfismos de la heteroccromatina consti~
tutiva en la muestra estudiada fué de 2, 5 mujeres vy 4 hombres.En
todos leos casos el polimorfismo encontrado fué dnico, vy se loca -
l1zd en los pares de los cromosomas autosdmicos 1,9,16 v 17 (Ffi-

gura 9) .



El andlisls estadistico no mostrd diferencia significativa

entyre la frecuencia global de polimorfismos de la heterocyomatina
congtitutiva de la poblacidén normal y los pacientes estudiados con
sindrome de Goldenhar (P»0.08). Sin ewmbargo, para el polimorfismo
17 sat, hubo diferencia significativa (P<.00l). Para los polimor-
£ismos lgh+, l6gh+ v 9gh-, la diferencia no fué estadisticamente
significativa (P>.9, P>.05, P>.5 , respectivamente).
ESTUDIC ANTROPOMETRICO:

Los resultados més significativos se muestran en las flguras
10,11,12,13,14 v l5.donde se consideran dUnicamente los datos de
la poblacién femenina estudiada, {va que sclo habia dos varones en
la muestra estudiadal)l v del paciente recien nacido masculino.

La estatura total, altura a tragion y diémetro antero-posterlor
maxime de cabeza, no presentaron diferencias signiFfaicativas con
respecto a la curva observada en poblacibén general. Tampoco hubo
diferencia significativa en altura morfolbgica de cara, altura su-
perior de cara y altura nasal. En cuanto a la anchura nasal, anchura
bipalpebral interna y externa, las diferencias comparande un lado

de la cara con &l contralateral son minimas.

DISCUSION
En relacidn con el estudic clinico {cuadro I), las anomalias
que se encontrarcn en los casos estudiados concuerdan en'lo general
con las publicadas en la literatura, siendo las més frecuentes:
apéndices suriculares, dermoides epibulbares, coloboma y asimetria
facial. Es relevante gque uno de los pacientes presentera agenesia

del pulgar y quiste prionoidal, malformzmciones no descritas previa-

~B~-



El andlisls estadistico no mostrd diferencia significativa

entyre la frecuencia global de polimorfismos de la heterocyomatina
congtitutiva de la poblacidén normal y los pacientes estudiados con
sindrome de Goldenhar (P»0.08). Sin ewmbargo, para el polimorfismo
17 sat, hubo diferencia significativa (P<.00l). Para los polimor-
£ismos lgh+, l6gh+ v 9gh-, la diferencia no fué estadisticamente
significativa (P>.9, P>.05, P>.5 , respectivamente).
ESTUDIC ANTROPOMETRICO:

Los resultados més significativos se muestran en las flguras
10,11,12,13,14 v l5.donde se consideran dUnicamente los datos de
la poblacién femenina estudiada, {va que sclo habia dos varones en
la muestra estudiadal)l v del paciente recien nacido masculino.

La estatura total, altura a tragion y diémetro antero-posterlor
maxime de cabeza, no presentaron diferencias signiFfaicativas con
respecto a la curva observada en poblacibén general. Tampoco hubo
diferencia significativa en altura morfolbgica de cara, altura su-
perior de cara y altura nasal. En cuanto a la anchura nasal, anchura
bipalpebral interna y externa, las diferencias comparande un lado

de la cara con &l contralateral son minimas.

DISCUSION
En relacidn con el estudic clinico {cuadro I), las anomalias
que se encontrarcn en los casos estudiados concuerdan en'lo general
con las publicadas en la literatura, siendo las més frecuentes:
apéndices suriculares, dermoides epibulbares, coloboma y asimetria
facial. Es relevante gque uno de los pacientes presentera agenesia

del pulgar y quiste prionoidal, malformzmciones no descritas previa-

~B~-



mente, asociadas a Sindrome de Goldenhar; cabe aclarar que este

paciente no tenfa cardiopatisz congénita, por lo gue podemos excluir
Sindrome de Holt-Oram. Nuestros hallazgos derivados del estudio
clinico corroboran la expresividad variable del sindrome, v como

se veri wls adelante, la antropometria contribuye a acentuar esta
expresividad al permitir la deteccidn de alteraczones que pasan
desaparcibidas al ex&men clinico.

L.os hallazgos radiolSgicos {cuadro II}, permitieron establecer
la ausencia de huesos de la nariz en uno de los pacientes, anomalfa
no descorita con anterioridad . En relacidén a la edad Ssea retar-
dada encontrada en otro de los pacientes, debe sefialarse gue ésta
puede deberse entre otros factores a la presencia de %etralogia
de Fallot eh este paciente.

En base a los hallazgos encontrados en este estudio y a lo que
ge conocia previamente, encontramos que las anomalias oculares son
de laz més frecuentes manifestaciones de esta entidad, las que
ponen en contacto al paciente con el médico, v las gue éste debe
de conocer para brindar atencidn oportuna y eficaz, ya que las re-
percusiones funcionales v estéticas, tienen trascendencia en
el futuro del nifio,

Bn cuanto al estudioc cromosdmico debe mencionarse gue el DNA
gatélite o repetitivo g2 forma la heterocromatina constitutaiva,
se localiza en las constricciones secundarias de los cromosomas
1,9,16, en los brazos cortos v satélites de los cromosomas acro-
céntricos, porcidn distal del brazo large del cromosoma "y* y en
las regiones centroméricas de todos los cromosomas (23,24).

La técnica de bandas C sefiala en forma inequfvoca la localiza-
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cién cromosémica de esta clase de DNA, razbn por la cual fué
utilizada en el presente estudio. Con la técnica de bandas G se
localizan sblo algunas &reas de la heterocromatina constitutiva,
pero se logra la identificacién de cada uno de los pares del ca-
riotipo.

Salamanca y col (18}, en un estudioc efectuado en 1000 recién
nacidos consecutives en la ciudad de México, encontraron gue el
28.9% presentaban polimorfismos de la heterccoromatina constitu-
tiva, siendo los mas frecuentes:lgh-,lght, 9ght v Ygt+. En este
trabajo ademis se establecid que los polimorfismos 9gh-, 16gh-,
légh+ y 17 sat, se encuentran con muy baja frecuencia en la po-
blacién estudiada. En el Sindrome de Goldenhar es notable gue el
polimorfismo 17 sat se encuentra con una frecuencia significativa-
mente mayor que en la poblacidn general.

Llama la atencién que en un paciente en donde se encontrd
polimorfismo de la heterocromatina consgtitutiva, una hermana gue
también tenia polimorfismo, presenta cardicpatfia congénita, ademés
hay otro miembro de la familia con apéndice auricular, lamenta-
blemente no se contd con el estudio citogenético del padre (habfa
fallecido), perc por los resultados de esta familia y de las otras
dos en que se encontrd polimorfismo en alguno de los progenitores
v en leosg pacientes, cabe suponer gue una alteracidén en el equilibrd
normal eucromatina-heterocromatina pueda resultar en una malfor-
macidn congénita.

La muestra estudiada deberd de ampliarse con respectc al egw-
tudio citogenético para tener mayor posibilidad de anadlisis en re-

lacidn a la presencia de polimorfismos con el Sindrome de Goldenhar.
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En el caso del 17 sat se realizarén estudios cromosdmicos com-—
plementarios utilizando otros procedimientos de bandas como NOR,
para precisar la participacién de esta caracteristica en el pro-
ceso de organizacidn nucleolar.

Por los resultados en el estudio cromosdmico v por los ante—
cedentes familiares, los hallazgos del estudic destacan el compo-
nente moltifactorial de esta entidad v la utilidad de buscar mar-
cadores que permitan proporcionar un asesoramiento genético nés
adecuado.

Desde el punto de vista génico llama la atencién la ausencia
de antecedentes de consanguinidad en la muestra estudiada, va que
se sabe gue éste es un factor gue favorece la aparicidn de tras-
tornos autosdmico recesivos y de componente poligénico o multifac-
torial.

Referente al estudio antropométrico hay que aclarar gque los
resultados presentadosz en las graficas corresponden a la pobla-
¢isén femenina, por incluir la muestra solamente 2 varohes v no
ser v&lido incluir sus hallazgos dentro del grupo de las mujeres;
se incluyd al paciente recién nacido masculino por considerar que
a esta edad las diferencias antropométricas entre uno y otro sexo
son minimas. En relacidén a anchura de oreja se presentan solo 8
cagos vy no 9 como en el resto de las figuras, porque uno de los
pacientes present6 agenesia de pabelldn auricular. En el caso de
anchura de boca también son 8 casos cuando se divide en derecha e
izguierda, porgque no se pude determinar el punto medio pox la
gran asimetrfa que presentaba.

No existe un estudio antropométrico en la poblacidn general

-t ]



que permits comparar validamente la mayor paxrte de los datos
craneo~-faciales de la muestra, por lo gue el anflisis se hizo
comparando las medidas de un lado y otro de la cara para establecer
las dismorfologfias existentes.Llama la atencién gue las medidas

méz afectadas son las de anchura (difmetro transverso maximo de
cabeza, difmetro bicigomatico, anchura oreja, anchura boca, ghation-
gonion), con mayor afectacidn del lado izguierde de la cara vy en

la mitad inferior de esta regién.

Las diferencias son significativas comparadas con Faulhaber
{25}, y mas atn con el estudio de Ramos Galvan (25} ,por lo gue
las grificas comparan nuestros hallazges con los del primer autor
citado.

De los 7 pacientes gue se reportan con asimetrfia facial cii-
nicamente, 4 eran mujeres; en los resultados antropoméiricos en-
contramos que las otras 4 también tenfan asimetrfa , por lo que
se puede decir gque los pacientes con Sindrome de Goldenhar tienen
ancmalias crénec-facliales no detectadas clinicaments y gi demos-

trables por antropometria.

CONCLUSIONES
1) El Sindrome de Goldenhar es més frecuente en mujeres gue en
varones {2:1). Tiene miltiples malformaciones asociadas, en
este trabajo se reportan ausencia de pulgar, guiste piloncidal
v avsencia de huesos de la nariz, que previamente no habfan sido
degcritos .
2) Existe una posible asociacidn entre el Sindrome de Goldenhar y

el peolimorfismo cromosémico 17 sat.

-] D



que permits comparar validamente la mayor paxrte de los datos
craneo~-faciales de la muestra, por lo gue el anflisis se hizo
comparando las medidas de un lado y otro de la cara para establecer
las dismorfologfias existentes.Llama la atencién gue las medidas

méz afectadas son las de anchura (difmetro transverso maximo de
cabeza, difmetro bicigomatico, anchura oreja, anchura boca, ghation-
gonion), con mayor afectacidn del lado izguierde de la cara vy en

la mitad inferior de esta regién.

Las diferencias son significativas comparadas con Faulhaber
{25}, y mas atn con el estudio de Ramos Galvan (25} ,por lo gue
las grificas comparan nuestros hallazges con los del primer autor
citado.

De los 7 pacientes gue se reportan con asimetrfia facial cii-
nicamente, 4 eran mujeres; en los resultados antropoméiricos en-
contramos que las otras 4 también tenfan asimetrfa , por lo que
se puede decir gque los pacientes con Sindrome de Goldenhar tienen
ancmalias crénec-facliales no detectadas clinicaments y gi demos-

trables por antropometria.

CONCLUSIONES
1) El Sindrome de Goldenhar es més frecuente en mujeres gue en
varones {2:1). Tiene miltiples malformaciones asociadas, en
este trabajo se reportan ausencia de pulgar, guiste piloncidal
v avsencia de huesos de la nariz, que previamente no habfan sido
degcritos .
2) Existe una posible asociacidn entre el Sindrome de Goldenhar y

el peolimorfismo cromosémico 17 sat.

-] D



3)

4)

5)

Existe componente poligénico o multifactorial en esta entidad .
El asescoramiento gendtico debe complementarse con el estudio
de marcadores.,

La antropométria permite detectar anomalfas créneo~faciales

en estos nifios, gue pasan desapercibidas clinicamente

] Fem



CUADRC T

ALTERACIONES CLINICAS MAS FRECUENTES EN NINOS con

SINDROME DE GOLDENHAR

NUMERO DE | PORCENTAJE
CAB0S8

_apéndiges auricplares 11 9]

coloboma * 7 Eo
_asimetris facial 7 58
~dermoides epibulbares 5 4]
lipodermoides 4 33
| retrazo pshCOmLox 2 15
_fistuls presuricular 2 1e
mlerotia 2 16
i-pardlisis facial 2 16
cardiopatia gongénita % 2 16
-macrostomia 2 6
_agenesia pabelldnauricular 1 B
_hipoplasia pabellén suricular 1 g

i ; ] o
anefialma b 8
..cataraka congénita ] 8
i paladar alto v ojival 1 =]
_ausencia de pulgar 1 g
lLauiste piloncidal L 2

atrezia.de esofigo L 8
_mlorocefalaa 1 8

* parpado 5, iris 1, coroides

#% CIV, tetralogia de Fallot

1.
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CUADRO II

HALLAZGOS RADIOLOGICOS EN NINOS CON SINDROME
DE GOLDENHAR

NUMERO
RX CABOS PORCENTAJE
asimetrfa mandibular 7 58
hemivértebras 3 25
sinostosis vértebras y 3 25
apdfisis
escoliogis 2 16
susencia huesos nariz 1 8
edad 6sea retardada i 8
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CUADRO IIIX

FAMILIAS CON POLIMORFISMO DE LA

HETEROCROMATINA CONSTITUTIVA

PACIENTE PADRE IMADRE IHERMANO IHERMANA

46xxK
9gh-

46xx & 46xX% 1463
f16qh-
Leght légh~

4EXK A oxy 1
igh+ Leghot I

46xy
17 sat

¥ 461y
sat 17 sat

EEe
~ %

e e e o e

* hija adoptiva
** padre fallecido

g = brazo largo

h = heterocromatina de la constriccidn secundaria

+ = aumento de la heterocromatina constitutiva

- = disminueidn de la heterocromatina constitutiva
sat = satélite
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RESUMEN

El 8indrome de Goldenhar consigte en la triada caracteristica
de apéndicaes auriculares, dermoides epibulbares y fistulag pretra-
gales, v otras miltiples malformaciones asociadas. Hasta la fecha
no se& ha efectuado estudio citogenético por técnica de bandas, ni
estudio antropométrico. Los objetivos de este estudio fueron: esta-
blecer c¢lase vy frecuencia de polimorfismos cromosdSmicos en los pa-
cientes con Sindrome de Goldenhar y sus familiares, determinar las
malformaciones ascciadas en los pacientes y sus familiares, propor-
cionar asesoramiento dgenético més adecuade y determinar por antro-
pometria los Indices faciales més afectados en estos nifics. Se es-
tudiaron 12 pacientes (8 mujeres y 4 hombres), con edades compren-—
didas entre 3 dias de vida .hasta 15 afios de edad, que acudieron al
Hospital de Pediatrfa del Centro Médico Wacional, IMSS. Se practicd
estudio ¢linico, radiolégico, gengtico, cromosdmico por téenica de
bandas C v G, v antropométrico en los pacientes; en log familiares
se realizd estudio clinico, genéticoy cromosdmico por las mismas
técnicas. Los hallazgos clinicos vy rddiolégicos més frecuentes fueron:
apéndices auriculares, dermopides epibulbares, coloboma, asimetria
facial, hemivértebras, sinostosis de vértebras y ap6fisisy escoliodis.
S8e encontrd en un caso ausencia de pulgar y quiste pilonoidal y en
otro ausencia de huesos de la narfz que no habfan sido descritos pre-
viamente en la literatura. Se encontrd antecedente de malfo;macionas
asociadas con el sindrome, en dos familias, parientes de 20 grade
gque presentaban : apéndice auricular, e hipoplasia de pabellén
auricular. El estudio citogenético mostrd asociacién significativa-

mente estadistica del polimorfismc 17 sat v el Sindrome de Goldenhar.
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Bl estudio antropométrico mostréd diferencias en los sigulentes
indices: dimetro transverso miximo de la cabeza, dijmetro bi-
cigomitico, anchura y longitud de oreja, anchura boca y gnation-
gnion . 8¢ concluye que el sindrome es mis frecuente en mujeres
gue en hombres, gue existe componente gendtico wmultifactorial,que
debe complementarse el asesoramiento genético con estudio de mar-
cadores, ¥y qgue la antropometria permite establecer alteraciones

gue clinicamente pasan desapercibidas.
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