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CASO CLINICO

SINDROME DE GOLDENHAR ASOCIADO CON UN
DERMOIDE EPIBULBAR: REPORTE DE CASO

GOLDENHAR SYNDROME ASSOCIATED WITH AN EPIBULBAR DERMOID: CASE REPORT

Diego José Mamani Maquera'», Adriana Palomino Bernal '»

RESUMEN

Presentamos el caso de un escolar varén de 7 aflos con Sindrome de Goldenhar asociado a un coristoma
epibulbar. El paciente presenta una tumoracién homogénea, de forma redondeada, con bordes bien
delimitados, de consistencia blanda, vascularizada, de aproximadamente 9x10 mm, de color
blanco-amarillento, adherido a esclera y cornea, con formaciones pilosas en su superficie, ubicada a nivel del
limbo esclerocorneal del cuadrante temporal-inferior del ojo derecho. El estudio histopatolégico demostré la
presencia de foliculos pilosos y glandulas sebaceas, inmersas en un estroma de tejido conectivo fibroso con
un revestimiento superficial de tipo escamoso, lo cual definié el diagnostico de dermoide epibulbar limbar.
Se realiza conjuntivoplastia para recubrir el defecto escleral y se usa membrana amnidtica para recubrir el
defecto corneal y escleral. Eldermoide epibulbar limbar es el tipo mas comun de coristoma conjuntival y debe
ser considerado en el diagnostico diferencial de los tumores epibulbares pediatricos.

Palabras clave: Sindrome de Goldenhar; Coristoma epibulbar; Dermoide epibulbar. (Fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT

We present the case of a 7-year-old male child with Goldenhar syndrome associated with an epibulbar
choristoma. The patient presents a homogeneous tumor, round-shape, with well-defined borders, of a soft
consistency, vascularized, approximately 9x10 mm, yellowish-white in color, adhered to the sclera and
cornea, with hairy formations on its surface, located at the level of the sclerocorneal limbus of the temporal-
lower quadrant of his right eye. The histopathology study showed the presence of hair follicles and sebaceous
glands, immersed in a stroma of fibrous connective tissue with a superficial squamous-type lining, which
defined the diagnosis of limbal epibulbar dermoid. Conjunctivaplasty was performed to cover the scleral
defect and use amniotic membrane to cover the corneal and scleral defect. The limbal epibulbar dermoid is
the most common type of conjunctival choristoma and should be considered in the differential diagnosis of
pediatric epibulbartumors.

Keywords: Goldenhar syndrome; Epibulbar choristoma; Epibulbar dermoid. (Source: MeSH NLM).
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INTRODUCCION

El sindrome de Goldenhar (SG), también conocido
como microsomia hemifacial y displasia 6culo-auriculo-
vertebral, fue descrito por primera vez por Von Arlt en
1854 y posteriormente recibié su nombre del Dr.
Maurice Goldenhar, quienreporté 3 casosen 195212,

La etiologia precisa aun es desconocida, es un trastorno
complejo del desarrollo durante la vida fetal, que afecta
principalmente estructuras de la cabeza y el cuello
derivadas del primer y segundo arco braquial. Es una
enfermedad poco frecuente, tiene una prevalencia de
1:3500 a 1:7000 nacidos vivos, es mas comun en
hombres que en mujeres, con una relacion de 3:2
respectivamente. En el 85% de los casos, solo se afecta
un lado de la cara, la afectacion del lado derecho es la
mascomun?,

No existe un consenso en la literatura acerca de los
criterios diagnésticos del SG. Actualmente, el
diagnéstico depende de las manifestaciones clinicas,
que incluyen la triada clasica: 1) hipoplasia mandibular,
resultando en una asimetria facial, 2) malformaciones
ocularesy auricularesy 3) anomalias vertebrales. Se han
descrito otras anomalias esqueléticas, oculares, renales
y cardiacas‘.

En relacion a las manifestaciones oculares, estan mas
comUnmente representadas por colobomas del
parpado superior asociados con coloboma de
iris/coriorretiniano, coristoma epibulbar (dermoide
epibulbar y lipodermoide conjuntival) y con menor
frecuencia, microftalmia/anoftalmia, estrabismo,
cataratas o asimetria de las hendiduras palpebrales®®,

El dermoide epibulbar representa una de las formas mas
comunes de las diversas manifestaciones oculares que
se presentan en el SG; puede ser excéntrico o limbary
tiene las siguientes caracteristicas: es una masa blanda,
localizada, elevada, opaca, de color blanco - amarillento
en el limbo, con afectacion del espesor total de la
cérnea, a veces con foliculos pilosos en la superficie. La
ubicacién mas comun es temporal-inferior, pero se han
informado coristomas del limbo nasal. Es necesario
determinar la extension de la lesidn, si existe sospecha
de involucro intraocular, se opta por realizar una
biomicroscopia ultrasénica (UBM); si existe sospecha de
extension orbitaria, se puede realizar una tomografia
computarizada (TC) o resonancia magnética nuclear
(RMN)&,
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El tratamiento del dermoide epibulbar puede ser
conservador (observacion periédica) o quirurgico,
dependiendo del tamafo y del compromiso de la
cérnea y cdmara anterior. En relacién al tratamiento
quirdrgico, se recomienda una combinaciéon de
escisién, queratoplastia lamelar y recubrimiento con
membrana amniodtica y trasplante de células madres
limbares. El objetivo del tratamiento es prevenir la
ambliopia (causada por un astigmatismo irregular u
obstruccién del eje visual) o por consideraciones
estéticas”®.

Presentamos el caso de un paciente con el diagnéstico
de Sindrome de Goldenhar, portador de un dermoide
epibulbar limbar en ojo derecho (OD), discutimos el
manejo quirdrgico y la evolucién postoperatoria. Los
familiares autorizaron la publicacién del caso clinico y
fotografias explicitas mediante consentimiento
informado.

PRESENTACION DEL CASO

Escolar varéon de 7 ainos de edad, procedente de
Arequipa, con el diagndstico de Sindrome de
Goldenhar, intervenido en varias oportunidades por
multiples malformaciones congénitas (labio leporino,
apéndices preauriculares e hipoplasia mandibular),
cuya madre refiere una tumoracién en el OD presente
desde el nacimiento, que ha ido aumentando de
tamano con el transcurso de los ultimos afios, y que le
produce lagrimeo y dificultad para el cierre palpebral
del OD.(Figura 1)

Figura 1. Malformaciones craneo-faciales.
Hipoplasia mandibular que provoca una asimetria
facial, malformaciones oculares y auditivas, las cuales
son caracteristicas del Sindrome de Goldenhar. (Fuente:
Historia Clinica)
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En la exploracidn oftalmolégica, presenta una agudeza
visual mejor corregida (AVMC) de 20/70 en el ojo
derecho (OD) y de 20/20 en el ojo izquierdo (Ol). Se
encuentra una presion intraocular de 13 mmHg en el
OD y de 12 mmHg en el Ol. En la exploracién de
segmento anterior de OD se encuentra una tumoracion
homogénea, de forma redondeada, con bordes bien
delimitados, de consistencia blanda, vascularizada, de
aproximadamente 9x10 mm, de color
blanco-amarillento, adherido a esclera y cérnea, con
formaciones pilosas en su superficie, ubicada a nivel del
limbo esclerocorneal del cuadrante temporal-inferior;
en el Ol no se encontraron alteraciones durante la
evaluacién. Figura 2. No presentaba alteraciones en las
pruebas de motilidad ocular intrinseca, ni extrinseca y
Cover Test normal. El examen de fondo de ojo fue
normal tantoenelOD comoenel Ol.

Figura 2. Dermoide epibulbar de OD. Tumoracién
epibulbar a nivel de cuadrante temporal-inferior, de
forma redondeada, de aproximadamente 9X10 mm, de
color blanco-amarillento. (Fuente: Historia Clinica)

Se solicita un estudio deimagen con TC de 6rbita de OD,
la cual descarta el compromiso orbitario.La UBM de OD
evidencia que a nivel de cuadrante temporal-inferior,
sobre la superficie corneal hay una lesion homogénea,
de bordes definidos, de aproximadamente 2.59 mm de
altura maxima y 9.85 mm de extension, con plano de
clivaje entre tejido corneal y lesién, sin signos de
infiltracidn a cérnea, ni a camara anterior. Se observa
también adelgazamiento del tejido corneal bajo dicha
lesion que vade entre 0.39 mma 0.42 mm. Figura 3

Figura 3. UBM de dermoide epibulbar de
OD. Lesion homogénea ubicada sobre superficie corneal
en cuadrante temporal inferior, de aproximadamente
2.59 mm de altura maxima y 9.85 mm de extension, sin
infiltracién a coérnea, ni a camara anterior.
(Fuente: Historia Clinica)

Por las caracteristicas descritas se plantea como posible
diagnoéstico una tumoracion cérneo-conjuntival
benigna: dermoide epibulbar limbar. Se realiza una
esclerotomia y queratectomia lamelar con hoja de
bisturi N° 15 para extirpar la tumoracién epibulbar, con
fines estéticos y para disminuir el riesgo de ambliopia.
Se reconstruye el defecto de la superficie ocular, se
realiza conjuntivoplastia para recubrir el defecto
escleral y se usa membrana amniética para recubrir el
defecto corneal y escleral, este ultimo se fija a
conjuntiva perilimbar con nylon 10/0.

Se envia la muestra al Servicio de Anatomia Patoldgica,
el analisis microscépico reporta tejido fibroso
subepitelial, con foliculos pilosos, glandulas sebaceas
rodeadas de epitelio conjuntival y moderado infiltrado
linfocitico perifolicular compatible con el diagnostico
de un coristoma conjuntival de tipo dermoide
epibulbarlimbar.Figura4
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Figura 4. Histopatologia del dermoide epibulbar

l[imbar de OD: Al examen microscépico se
evidencia tejido fibroso subepitelial, con foliculos pilosos,
gldndulas sebaceas rodeadas de epitelio conjuntival y
moderado infiltrado linfocitico perifolicular.
Fuente: Historia Clinica
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Se indica tratamiento postoperatorio con
Ciprofloxacino y Dexametasona topica durante tres
semanas. La evolucién postoperatoria fue satisfactoria.
Los puntos de suturafueron retirados a las tres semanas,
momento en el cual la superficie ocular se ha
regenerado y la membrana amnidtica se ha
desintegrado. No hubo complicaciones
postoperatorias.

Tres meses después la evolucion clinica es favorable: se
encuentra asintomatico, al examen fisico la AVMC del
OD es de 20/30, se evidencia la formacion de un
leucoma corneal avascular en cuadrante temporal-
inferior, correspondiente al area afectada por la
tumoracién, conjuntiva de aspecto normal, no se
apreciansignosderecurrenciadelalesiéon.Figura5

Figura 5. Imagen del postoperatorio de OD. Leucoma
corneal en cuadrante temporal inferior y conjuntiva de
aspecto normal a los tres meses de la cirugia.
Fuente: Historia Clinica.

DISCUSION

El coristoma epibulbar representa un tejido normal que
prolifera en una ubicacién anormal; es una entidad rara,
conunaincidenciainformadaentre 1/10 000y 1/30 000.
Histopatolégicamente se clasifican en cuatro grupos:
dermoides, dermolipomas, coristomas complejos y
coristomas de un solo tejido. El dermoide epibulbar
limbal es el tipo mas comun de coristoma epibulbar; se
caracteriza por estar bien circunscrito, ser una masa
limbar queratinizada, en forma de cupula y estar
ubicada inferotemporalmente®'®, como en el presente
caso.

Los coristomas epibulbares se caracterizan
normalmente por ser esporadicos y pueden
desarrollarse solos, sin embargo, ocasionalmente
pueden aparecerasociados con diferentes sindromes
sistémicos, como el sindrome de Goldenhar, el
sindrome del nevo epidérmico, sindrome de Haberland,
el sindrome 6culo-cerebro-cutdneo y sindrome

oculodérmico”, en el presente caso estuvo asociado al
Sindrome de Goldenhar.

Estas lesiones pueden producirambliopia y estrabismo,
aunque con la identificacion y escision precoz de las
lesiones dermoides epibulbares limbares se pueden
evitar la ambliopia y el estrabismo, y de esta manera
mejorar el prondstico visual de los pacientes con
sindrome de Goldenhar!?, como sucedié en el presente
caso.

El estudio anatomopatolégico demostré la presencia
de foliculos pilosos y gldndulas sebaceas, inmersas en
un estroma de tejido conectivo fibroso con un
revestimiento superficial de tipo escamoso, tal como
menciona la literatura,

Lainfiltracion de la corneay la esclera por estos tumores
es rara, y en estos casos la escision de la lesion y
reconstruccién mediante una conjuntivoplastia no
suele ser suficiente; en estos casos esta indicado el
recubrimiento con membranaamnidtica™',

La membrana amnidtica es utilizada para actuar como
sustrato para la migracion de las células epiteliales, las
cuales pueden replicarse facilmente, y lograr la
regeneracion del epitelio conjuntivo-corneal y también
lareconstruccion después de la extirpacién de tumores
tanto malignos como benignos'®, por todas estas
caracteristicas recurrimos al recubrimiento con
membranaamnidtica en el presente caso.

CONCLUSIONES

El sindrome de Goldenhar es poco frecuente y tiene un
espectro de presentacion muy variada entre los
pacientes. Esta patologia se caracteriza por un
desarrollo anémalo de varias estructuras craneo-
faciales, como los ojos, los cuales tienen como forma de
presentacion clasica a los coristomas epibulbares. Al
tratarse de una patologia congénita se debe tener en
consideracién las manifestaciones oftalmoldgicas de
forma precozy valorar como afectan el desarrollo visual
normal.

El dermoide epibulbar limbar es el tipo mas comuin de
coristoma epibulbar y debe ser considerado en el
diagnéstico diferencial de los tumores epibulbares
ubicados en cuadrante temporal-inferior.

El estudio histopatoldgico es importante para la
confirmacion del diagnéstico y el descarte de lesiones
malignas. La escisiéon del tumor esta indicada ante la
presencia de sintomas o en caso de crecimiento
progresivo; en los casos de tumoraciones extensas, esta
indicado el uso de recubrimiento con membrana
amnidtica, por sus propiedades de regeneracion del
epitelio conjuntivo-corneal y ser un sustrato para la
migracién de las células epiteliales.
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