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ABSTRACT 

Le syndrome de Goldenhar, une des présentations cliniques 

clinique des dysplasies oculo- auriculo- vertébrales (OAVS 

en anglais), est une anomalie congénitale rare. Nous 

présentons l’observation d’un garçon de 2 ans qui présentait 

le tableau clinique typique. La prise en charge 

multidisciplinaire notamment ophtalmologique, ORL, 

plasticienne et pédiatrique n’a pas pu être réalisée. 

L’ignorance et le plateau technique limité sont des freins à 

cette prise en charge dans notre contexte. 

Mots clés : Goldenhar, dysplasie oculo-auriculo-vertébrale, 

colobome palpébral supérieur, dermoïde cornéo-scléral, 

malformation de l’oreille. 

RÉSUMÉ 
Goldenhar syndrome, a clinical presentation of the Oculo-

Auriculo-Vertebral Spectrum (OAVS) is a rare congenital 

anomaly. We report the case of a 2-year-old boy who 

presented the typical clinical picture. The multidisciplinary 

approach including ophthalmologist, ENT, plastic surgeon 

and pediatrician could not be performed. The ignorance and 

limited technical facilities are obstacles to this support in our 

context.  

Keywords: Goldenhar, oculo-auriculo-vertebral spectrum, 

upper eyelid coloboma, corneo-sclera dermoid, ear anomaly 

 

 

 

 

 

  

INTRODUCTION 

Le syndrome de Goldenhar est une anomalie 

congénitale rare caractérisée par : un dermoïde 

cornéoscléral, un colobome de la paupière supérieure, 

une hypoplasie mandibulaire et une modification 

structurale d’une ou des deux oreilles, ainsi que des 

anomalies vertébrales. Il est considéré comme une 

forme clinique de dysplasie oculo-auriculo-vertébrale 

ou oculo-vertébral -auriculo spectrum des anglo-saxons 

(OVAS)(1). Les anomalies typiques sont développées à 

partir du premier et deuxième arc brachial durant la 

blastogénèse. L’intérêt de notre observation est de 

montrer les difficultés de prise en charge du syndrome 

de Goldenhar dans notre contexte. 

 

OBSERVATION  

Un garçon de deux ans a été amené en consultation 

pour tuméfaction oculaire droite évoluant depuis la 

naissance. Les antécédents révélaient une grossesse 

suivie par une matrone avec une notion de prise de 

médicaments traditionnels non identifiés. L’enfant est 

né à terme et a eu un développement psychomoteur 

normal. L’examen ophtalmologique a montré un 

colobome de la paupière supérieure droit et une énorme 

masse cornéo sclérale de l’œil droit recouvrant la toute 

la cornée (photo 1).  
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Fig 1 : Colobome palpébral supérieur et kyste dermoïde 

cornéoscléral de l’œil droit, attraction labiale droite sur hypoplasie 
mandibulaire droite. 

 

Par ailleurs, on notait aussi une modification 

structurale de l’oreille droite et une hypoplasie 

mandibulaire ipsilatérale (photo 2).  

 

 
Figure 2 : colobome palpébral supérieur et kyste cornéoscléral de 

l’œil droit, malformation du lobe de l’oreille droite. 

 
L’enfant ne présentait pas d’autre malformation ou 

anomalie clinique. L’état staturo-pondéral était normal 

pour l’âge. Une excision du kyste et une plastie de la 

paupière supérieure droite ont été proposées ainsi 

qu’un bilan d’extension comportant des radiographies 

du rachis cervical et du thorax et une échographie 

abdominale .Une consultation ORL pour évaluation 

fonctionnelle a également été requise ainsi qu’un bilan 

génétique. Malheureusement, l’enfant a été perdu de 

vue. 

 

DISCUSSION 

Le syndrome de Goldenhar est un complexe 

malformatif qui associe un dermoïde cornéoscléral, un 

colobome de la paupière supérieure, une hypoplasie 

mandibulaire et une modification structurale d’une ou 

des deux oreilles, ainsi que des anomalies vertébrales. 

Il a été décrit pour la première fois en 1845 par Von 

Arlt mais reconnu comme syndrome par Goldenhar en 

1952(2). Son incidence réelle n’est pas connue, la 

plupart des publications abordant de façon générale les 

dysplasies oculo-auriculo-vertébrales (OAVS). La 

prévalence de ces dernières est estimée à 1 cas sur 

5600 à 1 cas sur 45 O00 naissances vivantes selon les 

auteurs (3,4). Dans la population de Tasse et al en 

Allemagne (1), le syndrome de Goldenhar était présent 

chez 7,5 % des patients porteurs d’OAVS.  

Les facteurs étiologiques du syndrome de Goldenhar 

sont mal connus. Chez notre patient, on notait une 

grossesse mal suivie avec une notion de prise de 

médicaments traditionnels. Cette association du 

syndrome de Goldenhar à la prise des médicaments 

traditionnels pendant la grossesse a été aussi décrite au 

Nigéria par Adeoye A.O et al (5). Par contre, Baum et 

al ont rapporté une notion d’histoire familiale sur deux 

cas (6). Des anomalies chromosomiques associées ont 

été retrouvées par d’autres équipes, notamment sur le 

bras court du chromosome 5 et le bras long du 

chromosome 22(7,8). Malheureusement le caryotype 

n’est pas disponible dans notre contexte. 

Cliniquement, notre patient présentait un tableau 

d’anomalie oculaire associée à des anomalies de 

l’oreille et de la mandibule, en accord avec les critères 

diagnostics retenus pour le syndrome de Goldenhar (9) 

.Cependant le syndrome de Goldenhar peut comporter 

d’autres anomalies oculaires que le colobome et le 

kyste cornéoscléral retrouvés chez notre enfant : 

dacryocystite, sténose du conduit lacrymonasal, 

anophtalmie, cryptophthalmie, cataracte, anomalies 

iriennes(6). D’autres malformations peuvent être 

associées et parfois aggraver le pronostic; ainsi 

Furtado(10) a décrit une sténose trachéale chez un 

patient par ailleurs porteur d’une autre anomalie 

inhabituelle - dans le syndrome de Goldenhar. Dans la 

cohorte de Morrison et al(4), 8 patients OAVS sur 25 

étaient porteurs d’anomalies cardiaques : 4 

communications inter ventriculaires (CIV) isolées, 1 

CIV associée à une communication inter auriculaire, 1 

CIV plus sténose de l’artère pulmonaire , 1 tétralogie 

de Fallot et 1 cardiopathie complexe. Pour Greenwood 

et al(11), un patient sur sept est porteur d’une anomalie 

cardiaque, dont la moitié est une tétralogie de Fallot. 

Dans la série de Rollnick et al(3) à Chicago , dans une 
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population de 294 patients OAVS, on retrouvait des 

fentes labiales ou labio palatines dans 22% des cas, 5 

% d’anomalies cardiaques et 34 % d’anomalies 

squelettiques tandis que 52 % des cas ne présentaient 

pas d’anomalie associée. Enfin, Digillio et al (8) en 

Italie ont décrit en plus des anomalies suscitées une 

laryngomalacie chez deux patients sur trois. Chez notre 

patient, il n’a été retrouvé aucune anomalie associée 

lors de l’examen clinique, cependant ni les 

radiographies du squelette, ni l’échographie cardiaque 

ou la laryngoscopie n’ont pu être réalisées.  

Le pronostic vital peut être engagé si le syndrome de 

Goldenhar est associé à une anomalie générale 

notamment cardio vasculaire (4,11). Quant au 

pronostic fonctionnel, il est lié à taille du kyste 

dermoïde et du colobome palpébral associé(12).  

La prise en charge est multidisciplinaire. Elle associe 

l’oto-rhino-laryngologiste, l’ophtalmologiste, le 

stomatologue, le pédiatre, le chirurgien plasticien, 

l’anesthésiste et le généticien(13,14). Sur le plan 

ophtalmologique, lorsque les kystes sont de petite taille 

comme c’était le cas chez notre enfant, une excision 

associée à une réfection palpébrale et une kératoplastie 

lamellaire sont indiquées (12). La prise en charge ORL 

et stomatologique avec plastie de l’oreille et réfection 

mandibulaire en plusieurs temps était également 

indiquée chez cet enfant, ; mais il faut savoir que ce 

traitement peut s’étaler sur plusieurs années (14). Au 

total, la pauvreté, l’ignorance et les croyances socio 

culturelles des parents d’une part et le plateau 

technique limité d’autre part rendent difficile cette 

prise en charge globale du syndrome de Goldenhar 

dans notre milieu. 

CONCLUSION 

Le Syndrome de Goldenhar est une anomalie 

congénitale rare. Sa prise en charge est 

multidisciplinaire et reste difficile dans notre contexte. 

Le pronostic vital peut être engagé en cas de 

malformations associées qu’il est essentiel de 

rechercher. Le pronostic fonctionnel visuel dépend de 

la taille des lésions oculaires. 
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