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RESUMO 

O espectro oculoauriculovertebral (EOAV), também conhecido como Síndrome de 
Goldenhar, afeta o desenvolvimento de estruturas dos 1º e 2º arcos branquiais que 
envolvem alterações mandibulares, oculares, vertebrais, auriculares e estruturas 
extracranianas. A maioria dos estudos sobre o EOAV são relatos clínicos e aqueles 
com populações significativas são descrições fenotípicas. Os estudos que avaliaram 
a morfologia tiveram seus resultados limitados ao incluir indivíduos com envolvimento 
unilateral, bilateral, leve, moderado e grave, na mesma amostra. Dessa forma, os 
objetivos do presente estudo foram de caracterizar a morfologia craniofacial e da via 
aérea e suas possíveis correlações em uma amostra homogênea (n = 18) composta 
apenas por indivíduos com EOAV unilateral grave. A análise da via aérea foi realizada 
por meio do Software Dolphin Imaging®. Para avaliar a morfologia craniofacial, sete 
medidas morfométricas foram realizadas com Software Materialize Mimics®. Para 
comparar as variáveis das vias aéreas e morfométricas, foi utilizado um grupo controle 
pareado por idade e sexo. Pelo teste de Shapiro-Wilk, observou-se que 13 das 35 
variáveis não apresentaram distribuição normal. O teste t de Student foi aplicado para 
as variáveis de distribuição normal e Mann-Whitney para aquelas sem distribuição 
normal. Comparando os grupos Controle e OAVS para medidas craniofaciais, 16 das 
26 variáveis foram estatisticamente significantes e, para as medidas das vias aéreas, 
todas foram estatisticamente significantes, exceto a variável Área RG. Os coeficientes 
de correlação de Pearson e Spearman mostraram que as correlações entre a via 
aérea e as variáveis morfométricas eram em geral moderadas. Além disso, 
observamos que o lado contralateral dos indivíduos com OAVS não é afetado. 
Portanto, a via aérea dos EOAV é alterada e pior que a indivíduos sem EOAV. Medidas 
do osso hioide e posturais desempenham um papel importante na interpretação das 
características da via aérea de indivíduos com e sem EOAV. 
 

 

Palavras-chave: Síndrome de Goldenhar. Tomografia Computadorizada por Raios 
X. Resistência das Vias Respiratórias. 
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ABSTRACT 

The Oculoauriculovertebral spectrum (OAVS), also known as Goldenhar Syndrome, 
affects the development of structures of the 1st and 2nd branchial arches that involve 
mandibular, ocular, vertebral, auricular changes, as well as extracranial structures. 
Most OAVS studies are clinical reports, and those with significant populations are 
phenotypic description. Studies that evaluated morphology had their results limited by 
including individuals with unilateral, bilateral, mild, moderate and severe involvement 
in the same sample. The objectives of this study were to characterize the craniofacial 
and airway morphology and its possible correlations in a homogeneous sample (n = 
18) composed only of unilateral severe OAVS individuals. Airway analysis was 
performed using Dolphin Imaging® software. To evaluate craniofacial morphology, 
seven morphometric measurements were performed by Materialize Mimics® Software. 
To compare airway and morphometric variables, a control group matched by age and 
sex was used. Through the Shapiro-Wilk test, it was observed that 13 of the 35 
variables did not have normal distribution. Student's t-test was applied for the normal 
distribution variables and Mann-Whitney for those without normal distribution. 
Comparing the Control and OAVS groups for craniofacial measurements, 16 of the 26 
variables were statistically significant, and for airway measurements all were 
statistically significant except for the RG Area variable. Pearson and Spearman's 
correlation coefficients showed that the correlations between airway and morphometric 
variables were mostly moderate. In addition, we also observed that the contralateral 
side of OAVS individuals is unaffected. In conclusion, OAVS airway is altered and 
worse than individuals without OAVS. Hyoid bone and postural measures play an 
important role in interpreting airway features of individuals with and without OAVS. 
 

 

Keywords: Goldenhar syndrome. X-ray Computed Tomography. Airway Resistance. 
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1 INTRODUÇÃO 

O Espectro Oculoauriculovertebral (EOAV), também conhecido como Síndrome 

de Goldenhar, é uma desordem na morfogênese craniofacial de etiologia e fenótipo 

heterogêneos, com prevalência que varia de 1:3.500 a 1:5.600 nascidos vivos1–3. O 

acometimento craniofacial é geralmente unilateral4,5. Esta condição envolve anomalias 

de estruturas derivadas do 1º e 2º arcos faríngeos, como hipoplasia da mandíbula, da 

maxila e anomalias de orelha externa e média. Devido à grande variabilidade clínica do 

EOAV, outras anomalias como dermóide epibulbar, ano/microftalmia, coloboma 

palpebral, de íris e de retina, más formações vertebrais e fissuras atípicas foram 

descritas nestes indivíduos, além de alterações extracranianas: cardíacas, renais e 

neurológicas4. 

Devido à expressividade variável, o termo espectro foi considerado mais 

adequado visto que além das alterações observadas por Goldenhar6 (dermóide 

epibulbar, apêndices pré-auriculares e anormalidades vertebrais), foram reconhecidas 

alterações cardíacas, renais e esqueléticas4. Diversos termos foram utilizados para 

representar diferentes combinações destes achados tais como síndrome do primeiro 

arco, síndrome do primeiro e segundo arcos branquiais, síndrome Goldenhar-Gorlin, 

displasia facial lateral, microssomia facial unilateral, disostose otomandibular, necrose 

facial unilateral intrauterina, displasia auriculo-branquiogênica, displasia facio-auriculo-

vertebral, microssomia hemifacial e microssomia craniofacial7. 

O diagnóstico deste espectro é baseado geralmente no fenótipo, visto que não 

há testes genéticos específicos disponíveis e as alterações cromossômicas são 

heterogêneas1. Os pacientes com EOAV não necessariamente apresentam todas as 

características do espectro, não há concordância quanto a um critério mínimo de 

diagnóstico, porém têm sido sugerido que a microtia represente a forma mais branda 8–

10. A ocorrência é majoritariamente esporádica, podendo haver herança familiar ou não. 

Sua etiologia é em grande parte desconhecida, sugere-se que o envolvimento é por 

fatores genéticos, epigenéticos e ambientais1,9–11. Um indivíduo com EOAV e alteração 

cromossômica pode ter características diferentes de outro indivíduo com a mesma 

alteração cromossômica, logo, não se pode prever com precisão a severidade devido 

à heterogeneidade do fenótipo1. 

Diversas intervenções cirúrgicas podem ser necessárias para restaurar a 

estética e função craniofacial nos indivíduos com EOAV, a depender da severidade. A 

indicação para avaliação por meio de exame tomográfico nestes casos é devido à 
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variabilidade clínica observada no acometimento de mandíbula. A tomografia 

computadorizada de feixe cônico (TCFC) com campo de visão estendido é capaz de 

identificar anomalias craniofaciais e vertebrais e possibilita a obtenção de 

reconstruções tridimensionais para análise estrutural qualitativa, que podem ser 

convertidos em coordenadas para análise morfométrica quantitativa12,13. Além disso, 

este exame beneficia as especialidades de Odontologia, Otorrinolaringologia, Cirurgia 

Plástica e Genética Clínica para elaboração de um plano de tratamento 

multiprofissional.  

Indivíduos com EOAV podem ter uma prevalência e severidade aumentada de 

obstrução da via aérea, devido às suas características anatômicas como hipoplasia 

mandibular e glossoptose. A apneia obstrutiva do sono e hipoventilação são mais 

recorrentes nestes indivíduos em relação à população geral, bem como a necessidade 

de traqueostomia14,15. O exame de TCFC permite a avaliação da via aérea superior, 

auxiliando no diagnóstico das possíveis obstruções16,17. As principais variáveis de 

estudo nesse exame são: o volume, área e mínima área axial da via aérea faringiana.  

Existem vários métodos para a classificação das hipoplasias mandibulares, 

sendo a de Pruzansky modificada por Kaban18 o mais utilizado, que diferencia a 

malformação em três graus de severidade: Grau I: mandíbula com anatomia normal, 

mas reduzida em tamanho; Grau II: mandíbula hipoplásica associada à malformação 

de côndilo e processo coronóide; Grau IIA: mandíbula reduzida em tamanho e côndilo 

hipoplásico e malformado, porém mantendo relação espacial com a cavidade glenóide 

de maneira similar ao lado contralateral. Grau IIB: mandíbula com severa malformação 

e hipoplasia condilar, deslocada do plano sagital e sem contato com a cavidade 

glenoide (também malformada); Grau III: mandíbula severamente hipoplásica com 

ausência de côndilo, ramo, processo coronoide e fossa glenoide.  No entanto, a 

análise morfológica bidimensional no EOAV é limitada. Tradicionalmente, as 

radiografias frontais e laterais eram o método de diagnóstico primário para a avaliação 

da morfologia craniofacial19. Este método apresenta algumas deficiências, como: 

magnificação, sobreposição de estruturas, deslocamentos projetivos (possibilidade de 

percepção alongada ou encurtada de um objeto), distorção geométrica, entre outros20.  

Com isso, a análise tridimensional, por meio da tomografia computadorizada, 

veio para eliminar grande parte destas deficiências, visto que existe um problema em 

representar uma medida que ocupa um espaço tridimensional em uma imagem 

bidimensional20. As reconstruções volumétrica são de suma importância para 

diagnóstico destes casos, onde o clínico consegue observar a imagem com mais 
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detalhes, sem distorção e por diversos ângulos, tendo assim uma fidedignidade  na 

avaliação  dos possíveis desvios anatômicos12,21. Sendo assim, a avaliação da 

morfologia craniofacial na EOAV por meio da TCFC permite uma melhor análise da 

assimetria esquelética, sem sobreposição de estruturas.  

A literatura evidencia a necessidade de pesquisas sobre EOAV com amostras 

maiores e quando possível, homogêneas. Grande parte das evidências científicas, 

principalmente sobre a via aérea nestes pacientes, limita-se a relatos de casos e a 

maioria sobre dificuldades de intubação e protocolos anestésicos 22–24. Há inúmeros 

relatos de casos também com tratamentos distintos para estes pacientes, como 

reabilitação com prótese de ATM25,26. Estudos com maiores amostras sobre EOAV 

abordam descrição fenotípica ou estudo genético5,10. Além disso, aqueles que 

avaliaram a morfologia tiveram seus resultados limitados por incluir indivíduos com 

acometimento uni ou bilateral, leve, moderado e severo na mesma amostra (I, IIA, IIB 

e III).  Não há pesquisas sobre a avaliação tridimensional da morfologia das vias aéreas 

destes indivíduos, juntamente com a morfologia craniofacial e a possível correlação 

entre elas. 

Deste modo, o objetivo deste trabalho foi avaliar e caracterizar por meio de TCFC 

a morfologia craniofacial dos pacientes com EOAV. Também foram realizadas as 

mensurações das vias aéreas e comparação com um grupo controle com o intuito de 

avaliar se existem correlações entre as características anatômicas e alterações 

faringianas. 
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7 CONCLUSÃO 

Este trabalho demonstrou que o lado contralateral de indivíduos unilaterais 

graves com EOAV não é afetado. Além disso, as características da via aéreas desses 

pacientes são diferentes de indivíduos sem deformidades esqueléticas e são afetadas 

e correlacionadas com a posição do osso hióide e por malformações cervicais típicas 

do EOAV. O conteúdo deste trabalho fornece informações sobre as alterações 

craniofaciais e das vias aéreas dos pacientes EOAV, que podem melhorar o 

diagnóstico, planejamento e tratamento dessa condição clínica. 
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