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OZET
Oculo-auriculo-vertebral spektrum (OAVS) olarak da bilinen Goldenhar’s sendromu

birinci ve ikinci brankiyal arkdan gelisen yapilarin sik goriilen konjenital defektlerinden
olusur. Bu sendromun ortalama goriilme sikligit 1/3500 ile 1/5600 arasinda oldugu
bildirilmistir. Goldenhar’s sendromu, kraniyofasiyal anomaliler, kardiyovaskiiler, genitotiriner
ve vertebra anomalilerin eslik etmesi ile karakterize bir sendromdur. Goldenhar’s
sendromunun farklt kromozom anomalileri ve kalitim sekilleri bildirilmesine ragmen
hastalarin gogunda herhangi bir kromozom anomalisi bulunmamaktadir. Bu yazida dogumdan
itibaren, solunum sikintisi ve emmede zorlanma sikayetleri ile bagvuran ve Goldenhar’s
sendromu tanist alan 50 gilinlik erkek hastanin klinik ve laboratuar bulgular1 gdzden
gecirilerek izlemde dikkat edilmesi gereken noktalar vurgulandi.

Anahtar Kelimeler: Goldenhar’s sendromu, oculo-auriculo-vertebral spektrum,

kraniyofasiyal anomaliler, kardiak defekt.

A CASE REPORT: GOLDENHAR’S SYNDROME

ABSTRACT

Oculo-auriculo-vertebral spectrum (OAVS), also known as Goldenhar's syndrome,
involves often congenital defects in the first and second branchial arches. The incidence of
Goldenhar’s syndrome has been reported to be ranged from 1:3500 to 1:5600. Goldenhar's
syndrome is characterized as a disease which is accompanied by craniofacial abnormalities,
cardiovascular, genitourinary and vertebral anomalies. Despite the manifestation of different
chromosome abnormalities and inheritance patterns in Goldenhar's syndrome, most patients
have no chromosomal abnormalities. This paper describes clinical and laboratory findings of a
boy case aged 50 days with complaints of respiratory distress and difficulty of absorption
from birth, and diagnosed with Goldenhar’s syndrome and emphasize crucial points to be
considered in the following-up.
Key words: Goldenhar’s syndrome, oculo-auriculo-vertebral spectrum, craniofacial

anomalies, cardiac defect.


Asas
Typewriter

Asas
Typewriter
Geliş Tarihi / Received: 09.08.2010, Kabul Tarihi / Accepted: 19.09.2010

Asas
Typewriter

PDF Expert17
Olgu sunumu / Case report


Giris

Oculo-auriculo-vertebral spektrum igerisinde bir morfogenez bozuklugu olarak bilinen
Goldenhar’s sendromu genellikle gozde epibulbar dermoide eslik eden kulak anomalisi,
fasiyal asimetri, vertebra anomalileri gibi farkli bulgularin kombinasyonu ile ortaya cikar.
Hastalikta siklikla goriilen unilateral olusumlar, hemifasiyal mikrozomi olarak ta
isimlendirilir. Bu sendromda klinik bulgu olarak siklikla, ylizde malar maksiller ve/veya
mandibuler bolge hipoplazisi, kulakta mikrotia, aksesuar preaurikuler ¢ikinti eslik eder.
Cesitli derecelerde isitme kaybiyla birlikte ortakulak anomalileri, dil ve yumusak damakta
fonksiyon bozukluklar1 veya yarik damak ve yarik dudak goriilebilir. Gozde epibulbar
dermoid disinda, lipodermoid, strabismus ve mikroftalmi; vertebrada hemivertebra veya
vertebralarin hipoplazisi; kalpte Ventrikiiler septal Defekt (VSD), Patent Duktus Arteriozus
(PDA), Fallot Tetrolojisi (TOF) ve genitoiiriner sistemde ektopik ve/veya flizyona ugramis
bobrekler, renal ageneziler, veziko tietral reflii (VUR), ureteropelvik bileske obstriiksiyonu,
multikistik displastik bobrek gibi bulgular her hastada saptanmamakla birlikte goriilebilen
diger anomalilerdir. Hastalarin biiyiik bir kismi sporadiktir; fakat otozomal dominant ve
otozomal resesif kalittmin goriildiigii ailevi vakalar bildirilmistir. Ayrica ¢esitli kromozom

say1 veya yap1 anomalilerinin eslik ettigi hastalar da bildirilmistir (1,2).

Olgu

Klinigimize getirilen 50 giinliik erkek hasta, solunum sikintis1 ve emmede zorlanma
sikayetleriyle yatirildi. Hastanin bu sikayetlerinin dogumdan itibaren var oldugu 6grenildi.
Anne babada akraba evliligi oldugu 6grenildi. Hastanin biiyiime persentilleri normal sinirlarda
bulundu. Fizik muayenede hastada Goldenhar’s sendromu ile uyumlu tipik klinik bulgulardan,
yiikksek damak, sol gozde iris etrafinda ve sklera iizerinde iki adet lipoid kitle, mandibula
hipoplazisi, retrognati, sag dis kulak hipoplazisi ve dis kulak yolu atrezisi, sol kulak
memesinin hemen Oniinde deri katlantis1 dikkat cekmekteydi (Sekil 1). Kardiyolojik
kosiiltasyon sonucunda ekokardiyografide sekundum ASD, radyolojik konsiiltasyon
sonucunda ise kranial BT de cavum septum pallicidum varyasyonu oldugu gosterildi. Kranial
MR normaldi. Vertabra grafilerinde herhangi bir patoloji saptanmadi. Hasta yattig1 siire
icerisinde zaman zaman apne ataklar1 gosteriyordu. Hastanin solunum sikintis1 ve emme
problemine yardimci olmak amaciyla airway ile uygun pozisyonda yatmasi ve annenin aralikli
olarak dinlendirerek emzirmesi saglandi. Hasta ¢ene sorunu agisindan Dis Hekimligi Fakiiltesi

Ortodonti {initesi tarafindan, kulak sorunu agisindan da kulak-burun-bogaz poliklinigi



tarafindan takiplere alindi. Hastanin renal ultrasonografisinde de 1. dereceden renal ektazi

saptandigindan VUR agcisindan ileri tetkikleri planlandi.

Tartisma

Goldenhar’s sendromu yaklagik 3500 ile 5600’de bir siklikla ve erkeklerde kizlardan
daha sik (3/2) goriliir (3). Goriilme siklig1 toplumlar arasinda farklilik gosterir, 6rnegin
Kuzey irlanda’da prevelansinin en az 45.000’de bir oldugu bildirilmistir (4). Tan1 dis, orta
veya i¢ kulak yolu gelisim kusuru, epibulber dermoid, fasiyal ve vertebral anomalilerin
bulunmas ile konulur. Etyoloji tam olarak bilinmese de anomalilerin embriyonal birinci ve
ikinci brankiyal arkin gelisim kusurundan kaynaklandigir belirtilmistir(5). Opitz(6),
Goldenhar’s sendromu’nun bir ndral krest patolojisi oldugunu ileri siirmiistiir. Noral krest
patolojisi tanimi i¢inde noral migrasyon, biliylime ve farklilasma kusurlar1 vardir. Goldenhar’s
sendromundaki anomalilerin biiyiik bir kismin1 migrasyon hiicreleri veya migrasyon oncesi
farklilagan hiicre populasyonundan kaynaklandigi diistiniilmiistiir. Russel ve ¢alisma
arkadaslar1 (7) mezodermin, ektoderm ve endodermdeki farkli hiicre populasyonlarini
etkileyerek bu sendromdaki malformasyonlarin olusabilecegini ileri siirmiistiir. Goldenhar’s
sendromuna eslik edebilen farkli kromozom say1 ve yap1 anomalileri literatiirde bildirilmistir
(1). Vakamizda kromozom analizi yapildi ve normal bulundu. Literatiirde kardiyak anomali
goriilme siklig1 %5-58 arasi oranlarda bildirilmistir. Literatiirde bildirilen OAVS’li vakalarin
yaridan fazlasinda goriilen kardiyak anomali VSD ve Fallot tetralojisi iken, hastamizda ASD
mevcuttu(8,9). Literatiirde (9) vertebra anomalisi hastalarin  %64’{inde bulunurken,
hastamizda vertabra anomalisi yoktu.

Ayirict tanist mandibulofacial dysostosis (Treacher Collins sendrom), Moebius
sendromu, Pierre Robin sendromu, frontonasal displazi ile yapilmalidir. Mandibulofasiyal
dizostozis brankiyal arktan kaynaklanan diger bir anomali olsa da mandibuler ve maksiler
hipoplazi bu hastalarda vakamizin aksine simetriktir. Kulak ve g6z anomalileri daha az
siklikla goriiliir (10,11). Moebius sendromunda 6. ve 7. sinir paralizisi, Pierre Robin
sendromu’nda belirgin mandibuler hipoplazi ile aymrim yapmak miimkiindiir(12,13).
Frontonasal displazide de fasiyal asimetri, epibulber dermoid, lipodermoid rastlanmadig: i¢in

ayirici tantyt yapmak miimkiindiir.

Sonuc¢
Solunum sikintis1 ve emmede zorlanma sikdyetleriyle getirilen ve bu sikayetleri

mandibula hipoplazisi ve retrognati ile iligkili oldugu diisiiniilen hastada Goldenhar’s



sendromu tanist konulmasi ile birlikte kulak-burun-bogaz ve goz hastaliklar konsiiltasyonlart,
radyolojik testlerinin (vertebra grafisi, karin ultrasonografisi, kraniyal goriintiileme) yapilmasi

erken tan1 ve geligebilecek komplikasyonlar1 6nlemek icin gereklidir.

Sekil 1: Olgumuzun yliz goriinlimii. Sol iist (mikrognati). Sag iist (g6z anomalisi). Sol alt

(kulak anomalisi). Sag alt (retrognati).
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