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Recomendaciones para la anestesia con

Sindrome de Goldenhar

Nombre de la enfermedad: Sindrome de Goldenhar
CIE 10: Q87.0

Sinbnimos: Microsomia craneofacial, espectro/sindrome/secuencia/displasia 6culo-
auriculo-vertebral (OAV), sindrome/secuencia/displasia facio-auriculo-vertebral, sindrome de
Goldenhar-Gorlin.

La guia europea Microsomia craneofacial publicada en noviembre de 2020 recomienda el uso
del término Microsomia craneofacial exclusivamente y desaconseja el uso de todos los demas
términos como Sindrome de Goldenhar. En la literatura, el término sindrome de Goldenhar se
utiliza a menudo para una variante grave de microsomia craneofacial que incluye anomalias
vertebrales.

Resumen de la enfermedad: En 1952, Maurice Goldenhar publicé una coleccion de casos
de malformaciones congénitas mandibulo-faciales con o sin dermoides epibulbares,
apéndices auriculares y fistulas auriculares. Con el fin de clasificar sistematicamente estas
malformaciones, describié por primera vez lo que posteriormente se conoci6 como el
sindrome de Goldenhar (SG).

El SG se agrupa en el espectro de microsomia craneofaciasl. Es una variante del espectro
6culo-auriculo-vertebral. Consiste en microsomia hemifacial (MHF), dermoides epibulbares y
anomalias vertebrales. Las principales manifestaciones de MHF son distorsion orbitaria,
hipoplasia mandibular, anomalias del oido, afectacion de los nervios y defectos de tejidos
blandos (clasificacion OMENS por las siglas en inglés, orbital distortion, mandibular
hypoplasia, ear anomalies, nerve involvement and soft tissue deficiency). Ademas, los
pacientes con SG pueden presentar malformaciones cardiacas, renales y pulmonares, asi
como deformidades en las extremidades. Dependiendo de los 6rganos afectados y de la
gravedad de las malformaciones, el fenotipo es altamente variable. El sistema de clasificacion
OMENS-Pluses el mas usado para describir la variabilidad fenotipica de la microsomia
craneofacial (Anexo 1).

Se desconoce la causa exacta del SG, pero se considera multifactorial, es decir, una
combinacién de interacciones genéticas y factores ambientales que causan un mal desarrollo
del primer y segundo arco branquial durante el primer trimestre del embarazo. Los varones se
afectan mas frecuentemente que las mujeres (3:2). Aproximadamente el 10-30% de los
pacientes tienen sintomas bilaterales, por lo general microsomia facial asimétrica. No hay
acuerdo sobre la incidencia del SG en la literatura. Los informes varian entre 1:3000 - 5000 y
1:25.000 - 40.000.

Un reciente estudio de vinculacion de datos basado en la poblacién de la epidemiologia de

anomalias craneofaciales raras en Australia Occidental encontr6 una prevalencia de
nacimientos de 15,8 (11,6 — 20,9) por 100 000 nacidos vivos y mortinatos en la década de
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2000 a 2010. Este estudio encontré asociaciones entre el hipotiroidismo materno y
Microsomia craneofacial. La microsomia craneofacial también se asocié con mellizos o
multiplos de mayor orden en comparacion con nacimientos Unicos, y con nacimientos
prematuros, bajo peso al nacer y puntajes de Apgar bajos. La relevancia de estas
asociaciones aun no se ha determinado.

Medicina en elaboracién
Quizéas haya nuevos conocimientos
Cada paciente es unico

Quiza el diagndstico sea erréneo

Puede encontrar mas informacion sobre la enfermedad, centros de referencia y
- asociaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net
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Cirugia tipica

Cirugia craneofacial

Cirugia orodental

Reconstruccion auricular

Extirpacion de papilomas cutdneos periauriculares
Cirugia para la sordera conductiva o neurosensorial
Cirugia oftalmolégica

Cirugia de columna

Tipo de anestesia

La anestesia general podria ser el Unico régimen anestésico factible teniendo en cuenta la
naturaleza de las intervenciones quirtrgicas mas frecuentes y la edad temprana en la que
suelen realizarse estos procedimientos.

Las técnicas de anestesia neuroaxial podrian ser dificles o estar contraindicadas
dependiendo de malformaciones individuales de la columna (hemivértebras, vértebras en
blogue, espina bifida).

Se puede considerar anestesia regional o anestesia local si el procedimiento quirdrgico lo
permite. Un caso reciente publicado describid el empleo con éxito de un bloqueo axilar para
la colocacion de un catéter central de insercion periférica (CCIP) en una nifia de 2 meses con
SG severo. Sin embargo, la conversion intraoperatoria urgente a anestesia general con
intubacién conlleva una morbilidad significativa en un paciente con via aérea dificil, en
comparacion con una via aérea dificil programada de forma electiva.

La sedacién y la premedicacion solo deben realizarse después de una evaluaciébn muy

cuidadosa del riesgo individual de obstruccion de las via aérea, ventilacién dificil e intubacién
dificil.

Procedimientos diagndsticos preoperatorios necesarios (aparte de los estandar)

Una via aérea dificil es la mayor preocupacién en pacientes con sindrome de Goldenhar.
Nargozian et al. mostré en una evaluacion retrospectiva una asociacion significativa de la
severidad de la hipoplasia mandibular y el grado de dificultad para la intubacion. Con base en
estos hallazgos, se podria considerar la obtencion de imagenes de la hipoplasia mandibular
antes de la cirugia como parte del algoritmo individual de via aérea dificil. Los informes de
casos sugieren que la tomografia computarizada 3D preoperatoria de las vias respiratorias es
atil para el manejo de las vias respiratorias dificiles.

La obstruccion de las vias respiratorias superiores e inferiores relacionada con el suefio

(apnea obstructiva del suefio: SAOS) debido a factores anatémicos y funcionales es comun
en pacientes con anomalias craneofaciales importantes. Los indicadores clinicos, como los
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ronquidos, deben tomarse en serio, ya que pueden predecir una ventilacién dificil con
mascarilla, asi como una obstruccién de las vias respiratorias al salir de la anestesia. Es
posible que se indique una evaluacién preoperatoria adicional de las vias respiratorias
superiores, ya que las anomalias anatémicas, como la hipertrofia de las adenoides o las
amigdalas, pueden contribuir a la obstruccion de las vias respiratorias y posiblemente se
puedan abordar quirdrgicamente.

Se han notificado defectos cardiacos congénitos en el 5-58% de los pacientes con SG. Los
defectos del tabigue y las malformaciones conotruncales como la tetralogia de Fallot son las
mas frecuentemente observadas en esta poblacion. También han sido descritos situs inversus
y defectos en la rotacion cardiaca.

Todos los pacientes con SG deben someterse a una Unica evaluacion cardiaca. Basado en
estos resultados y en una cuidadosa evaluacién clinica preoperatoria, podrian estar indicadas
pruebas adicionales de funcion cardiaca antes de la cirugia.

La funcién pulmonar puede verse comprometida por hipoplasia pulmonar unilateral parcial o
completa. La hipoplasia pulmonar podria aumentar el riesgo de infecciones respiratorias,
hipertensién pulmonar y neumotérax. Ademas, las deformidades espinales graves podrian
producir una enfermedad pulmonar restrictiva y reducir aiin mas la funcién pulmonar. Por
tanto, es necesaria una evaluacibn de posibles malformaciones pulmonares. Es
recomendable una cuidadosa evaluacién clinica preoperatoria de la funcion respiratoria y en
conjunto con posibles malformaciones pulmonares, estarian justificadas pruebas de funcién
pulmonar méas avanzadas.

Una caracteristica del SG son las anomalias vertebrales. El fracaso de la segmentacion
vertebral de la columna cervical, como la occipitalizacion y la fusion vertebral cervical, pueden
ser relevantes para la anestesia, ya que podrian agravar una intubacion ya de por si dificil.
Debe ser considerada una evaluacién radiologica de la columna cervical, asi como la
obtencion de imagenes completas de la columna en caso de que se quiera realizar una técnica
neuroaxial.

Nargozian y col. mostraron en una evaluacién retrospectiva una asociacion significativa entre
la gravedad de la hipoplasia mandibular y el grado de dificultad con la intubacion. En base a
estos hallazgos, la obtencién de imagenes de la hipoplasia mandibular podria considerarse
antes de la cirugia como parte del algoritmo individual de via aérea dificil. Los casos
publicados sugieren que la tomografia computarizada 3D preoperatoria de las vias
respiratorias es Util para el manejo de la via aérea dificil.

La obstruccion de la via respiratoria superior e inferior relacionada con el suefio (apnea
obstructiva del suefio: AOS) debida a factores anatomicos y funcionales son frecuentes en
pacientes con anomalias craneofaciales importantes.

Los indicadores clinicos como los ronquidos deben considerarse, ya que pueden predecir
dificultades para la ventilacién con mascarilla facial y obstruccion de las vias respiratorias en
la educcion anestésica. La evaluacion mas exhaustiva de la via respiratoria superior podria
estar indicada preoperatoriamente ya que anomalias anatdmicas como la hipertrofia
adenoidea o amigdalina podrian contribuir a la obstruccion de las vias respiratorias y
posiblemente pueden ser intervenidas quirdrgicamente.

Las malformaciones genitourinarias como rifiones ectopicos o fusionados, agenesia renal,
obstruccién de la union ureteropélvica o el reflujo vesicoureteral pueden estar asociados al
SG. Aunque las malformacién podrian no afectar necesariamente la funcion renal, si que
podrian aumentar el riesgo de infeccion del tracto urinario (ITU). Seria util estar al tanto de
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posibles malformaciones renales antes de una cirugia mayor con gran desplazamiento de
fluidos, colocaciéon de sondaje urinario prolongado e ingreso posoperatorio en UCI.

Preparacion especifica para tratamiento de la via aérea

La anticipacion del manejo de la via aérea dificil es de suma importancia en pacientes con
SG. En 1998, Sculerati hizo una revisiéon de pacientes con anomalias 6seas craneofaciales
que incluy6 a 41 pacientes con la secuencia 6culo-auriculo-vertebral. De ellos, 9 pacientes
(22%) requirieron el abordaje perioperatorio de una via aérea quirdrgica.

Una historia clinica detallada y relevante, asi como un examen preoperatorio de las vias
respiratorias son cruciales. El examen debe incluir la evaluacion de la apertura de la boca, el
tamafio de la lengua, el estado de los dientes, la forma del paladar y de la mandibula, masas
de tejidos blandos intraorales como adenoides o amigdalas protuberantes, y rango de
movimiento del cuello.

Debe anticiparse y coordinar una posible ventilacién dificil con mascarilla facial, laringoscopia
dificil e intubacion dificil. Debe comunicarse un algoritmo individual de via aérea dificil a todos
los asistentes participantes. Un equipo de via aérea dificil, incluidos dispositivos supragléticos
y un fibrobroncoscopio de tamarfio apropiado deben estar disponibles. Se ha demostrado que
un videolaringoscopio es util en algunos casos. Se debe contar con equipo y experiencia para
asegurar una via aérea quirdrgica.

Preparacion especifica para transfusiéon o administracion de productos sanguineos

No hay consideraciones especiales.

Preparacion especifica para anticoagulacion

No hay consideraciones especiales.

Precauciones especiales para la colocacion, transporte o movilizaciéon

Pueden presentarse anomalias vertebrales como inestabilidad de la columna cervical. En
eso0s casos, se debe prestar especial atencion a la posicion de la cabeza y el cuello en el
perioperatorio y especialmente durante el manejo de la via aérea.

Probable interaccién entre los agentes anestésicos y medicacion crénica

No hay consideraciones especiales.

Procedimientos anestésicos
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No hay evidencia de que un plan anestésico sea mas seguro que otro. La administracion de
agentes anestésicos volatiles con o sin relajantes musculares, asi como opioides de accién
mas prolongada deben ser considerados cuidadosamente debido a su potencial para retrasar
la recuperacién de la ventilacion. Si se espera que el dolor postoperatorio sea controlado sin
altos niveles de opioides, la anestesia basada en remifentanilo puede ser una buena opcioén.
La reversion completa de la relajacion neuromuscular con sugammadex es recomendable.

No se conoce que el propofol cause mucha relajacibn muscular; sin embargo, disminuye el

gasto cardiaco y la contractilidad, por lo que puede no ser una buena opcién en pacientes con
enfermedad cardiaca.

Monitorizacién especial o adicional

La morbilidad cardiaca y/o pulmonar puede justificar la colocacion de un catéter arterial.

Posibles complicaciones

Situacion de intubacion-ventilacion imposibles:

La consideracién mas importante para la anestesia general en pacientes con SG es el dificil
manejo de la via aérea. Los factores que contribuyen a una via aérea dificil son la hipoplasia
mandibular, labio leporino-paladar hendido y anomalias craneovertebrales. La dificultad para
la intubacién aumenta con la edad y la hipoplasia mandibular bilateral.

La obstruccion de las vias respiratorias superior e inferior relacionada con el suefio (AOS)
debido a factores anatémicos y funcionales son frecuentes en pacientes con anomalias
craneofaciales importantes.

En combinacién con malformaciones faciales, la ventilacion con mascarilla facial puede
resultar dificil.

La emergencia de la anestesia general puede complicarse nuevamente por la obstrucciéon de
la via aérea.

Cuidados postoperatorios

La apnea obstructiva del suefio en combinaciébn con anestésicos volatiles, relajantes
musculares y opioides ponen en alto riesgo de episodios hipdxicos postoperatorios a los
pacientes con SG. Antes de la extubacion traqueal, deben confirmarse la reversion de la
relajacion muscular y recuperacion completa de los reflejos de la via aérea. Se recomienda la
monitorizacion postoperatoria prolongada, especialmente durante la administracion de
opioides para el manejo del dolor. Puede estar indicada la recuperacion postoperatoria en la
UCI.

Problemas agudos relacionados con la enfermedad y su efecto en la anestesiay
recuperacion
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El SAOS es comun en pacientes con malformaciones craneofaciales importantes. Es probable
gue los agentes anestésicos y los opioides agraven la obstruccion de las vias respiratorias en
el periodo postoperatorio precoz.

Una publicacion reciente de dos casos sugirié6 que las malformaciones congénitas de los
conductos auditivos y del oido medio pueden causar infecciones recurrentes del oido medio,
sinusitis y meningitis. Estas condiciones deben incluirse en el diagnoéstico diferencial de la
fiebre e infeccidn perioperatorias.

Anestesia ambulatoria

La factibilidad para cirugia ambulatoria depende en gran medida de la gravedad y localizacién
de las malformaciones. En cualquier caso, en la evaluacion deben tenerse en cuenta la posible
obstruccion postoperatoria de la via aérea superior y la necesidad de una monitorizacién
prolongada tras la anestesia general.

Anestesia obstétrica

No hay consideraciones especiales.
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Anexo 1

Triada Clasica de Goldenhar:

Microsomia hemifacial (MHF)

Distorsion orbitaria (Orbital distortion)

Clasificacion OMENS

Hipoplasia mandibular (Mandibular hypoplasia)

Anomalias del oido (Ear anomalies):
¢ Microtia
e Orejas de implantacion baja
e Manchas/marcas preauriculares
e Agenesia/estenosis del conducto auditivo externo
e Malformaciones del oido medio con pérdida auditiva de
conduccion

Afectacion de nervios (Nerve involvement):
o Pardlisis del nervio facial
e Disfuncion del nervio auditivo con pérdida auditiva sensorineural

Anomalias de partes blandas (Soft tissue deficiency) [l

Clasificacion OMENS-Plus

Asociadas a la clasificacion OMENS estan presentes anomalias extra-
craneofaciales [? 3!

Malformaciones oculares y
auriculares

Dermoides oculares
Coloboma palpebral
Microftalmia
Blefaroptosis

Anotia 48]

Anomalias vertebrales

Inestabilidad del raquis cervical
Fusién raquidea
Hemivertebras con escoliosis

Espina bifida [°-13]

Malformaciones adicionales aso

ciadas con el sindrome de Goldenhar:

Sistema cardiovascular

Defectos septales auriculares y ventriculares
Defectos troncoconales

Defectos concretos del desarrollo

Defectos tipo situs y de rotacién

Lesion obstructiva

Ductus arterioso patente [14-17]

Sistema respiratorio

Hipoplasia/aplasia/agenesia pulmonar
Conexién venosa pulmonar total anomala
Agenesia costal

Anomalias traqueobronquiales
Laringomalacia

Fistula traqueesofagica

Via aérea estrecha

Diverticulo traqueal

Atresia esoféagica [18-25]

Sistema urinario

Rifiones ectépicos y/o fusionados
Reflujo vesicoureteral

Obstruccion de la union ureteropélvica
Duplicacion ureteral

Agenesia renal

Rifién poliquistico [26-29

Sistema nervioso

Discapacidad intelectual

Retraso neuropsicomotor
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e Retraso del desarrollo debido a trastornos de la audicion
e Anomalias extratemporal del nervio facial
e Defectos del tubo neural [17.29-31]

Extremidades e Anomalias del pulgar y radio

e Pie talo 13

Orofacial

Anomalias dentarias

Paladar/labio hendido

Macrostomia 12

Anquilosis de la articulacion temporomandibular [32]
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