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Goldenhar Sendromu fasiyal asimetri, kulak, g6z ve vertebra anomalilerini iceren konjenital bir hastaliktir. Sendromun sikligi 1:3500 ile 1:7000 arasinda degismektedir. Vakalarin
cogu sporadiktir ve ailesel gecis nadiren gorulir. Hastaligin etyolojisi hala bilinmemekte, ancak embriyonal donemde ortaya ¢ikan gelisim bozuklugunun bu hastalikta gorilen anoma-
lilere yol actigl distiniilmektedir. Bu makalede Goldenhar Sendromu tanisi alan bir yenidogan olgusu eslik eden anomalilere dikkat cekmek icin sunulmustur

( Sakarya Tip Dergisi 2017, 7(3):149-153 ).

Anahtar Kelimeler:  Hemifasiyal mikrozomi, Kardiyak anomali, Renal anomali

Goldenhar’s syndrome is a rare congenital syndrome, characterized with facial asymmetry, ear, eye, and vertebral anomalies. The incidence of Goldenhar syndrome has been
reported to be between 1:3500 to 1:7000. Most of the cases were sporadic and in some cases positive family histories have been present. There is not enough information to
identify its etiologic factors. It is suggested a disturbance of embryonal stage as the cause of disease. Herein, we report a newborn with Goldenhar Syndrome because of this rare
condition and accompanying abnormalities. ( Sakarya Med ) 2017, 7(3):149-153)
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Girig

Goldenhar Sendromu (GS) fasiyal asimetri, kulak, goz ve vertebra
anomalilerini igeren nadir gorilen konjenital bir hastaliktir (OMIM
%164210). M. Goldenhar tarafindan goz ve kulak bulgulariyla
tanimlanan bu sendrom hemifasiyal mikrozomi ya da okilo-auri-
kulo-vertebral displazi ad ile de anilmaktadir.™ Sendromun siklig)
1/3500-7000 ve erkek/kiz orani 3/2’dir.* Vakalarin cogu sporadik
olmakla beraber otosomal dominant ve otosomal resesif gecise
uyan vakalar da bildirilmistir.>¢ Embriyonal donemde ortaya ¢ikan
gelisim bozuklugunun bu hastalikta gorilen anomalilere yol acti-
g1 dusinllmektedir.">* Bu sendromda siklikla gorillen mikrotia,
anotia, preaurikular skin tag, hemifasiyal mikrozomi, epibulbar der-
moidler, vertebra ve diger iskelet anomalileri gibi klinik bulgulara
kardiyak ve renal anomaliler de eslik edebilmektedir.”

Bu makalede Goldenhar Sendromu tanisi konan yenidogan olgusu
nadir gorilmesi ve eslik eden diger anomalileri nedeni ile sunuldu.

Olgu Sunumu

22 yasindaki annenin ilk gebeliginden, 39 haftalik olarak dogan
erkek bebegin yapilan ilk muayenesinde dogum tartisi 2500 gr
(<3.p) boyu 48 cm (10.p) ve bas cevresi 32 cm (3.p) bulundu. Sag
kulak kepgesi olmayan bebegin (anotia), dis kulak yolu atrezik ve
deri katlantisi (skin tag) bulunmaktaydi (Resim 1).

Resim1. Atrezik dis kulak yolu.
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Hasta aglarken agiz ve yuzin sola kaydig, sagda nazolabial sul-
kuslarin silik oldugu, sag gozin tam kapanmadig (fasiyal paralizi),
sag gbzin sol goze kiyasla kiigiik oldugu (mikroftalmi) saptandi
(Resim 2).

Resim 2. Sag gozde mikroftalmi.

Solunumu rahat ve dogal olan bebegin kardiyovaskiler muayene-
sinde 1-2/6 ifiirim tespit edildi. Ufiirim nedeniyle yapilan eko-
kardiyografik incelemede miskdler tip ventrikiler septal defekt
(VSD) ve sekundum tip atriyal septal defekt (ASD) saptandi. Ek
anomali varligini arastirmak icin bakilan iskelet grafileri ve kranial
ultrasonografisi normal bulundu, batin ultrasonografisinde ise sag
bobrek gorillemedi (agenezi). Goz muayenesinde sagda mikroftal-
mi disinda 6zellik saptanamayan hastanin isitmesini degerlendir-
mek amaciyla yapilan beyin sapi isitsel uyariimis potansiyel (BERA)
testine sag tarafta cevap alinamadi. Olgunun kranial bilgisayarli
tomografi (BT) incelemesinde ek anomali saptanmadi. Genetik
incelemesinde karyotipi 46 XY olarak saptanan hastada mevcut
bulgular ile Goldenhar Sendromu disinilerek poliklinikten takip
edilmek iizere taburcu edildi.

Tartisma
ilk kez 1952 yilinda Maurice Goldenhar tarafindan tanimlanan bu
sendrom, 1963 yilinda Gorlin ve arkadaslan tarafindan vertebra
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bulgularinin tanima eklenmesiyle okilo-aurikulo-vertebral (OAV)
spektrum ya da displazi adiyla anilmaya baslanmistir.3

GS’nun etyolojisi hala bilinmemekte olup embriyonal donemde,
1. ve 2. brankial arklarda, vaskiiler hasar ya da mesodermal mig-
rasyondaki aksama sonucunda ortaya ¢ikan gelisim bozuklugunun
bu hastalikta gorilen kraniyofasiyal anomalilere yol agtig disindl-
mektedir.">*5 Gebelikte alinan talidomid, retinoik asit, tamoxifen
gibi ilaclar, kokain ve fazla alkol tiketimi, yardimci Greme teknik-
lerinin kullaniminin yani sira maternal diyabet, rubella ve influen-
za da suclanan faktorler arasindadir.2¢® Bu olguda ailede benzer
bulgulari olan birey yoktu ve olgunun kromozom analizi normaldi.
Bu nedenle olgunun sporadik oldugu disiintldi. Etyolojik faktor-
ler arasinda olabilecegj disiinilen gebelikte ilag alimi ve gecirilmis
hastalik 6ykisi bizim olgumuzda mevcut degildi.

Goldenhar sendromunda tani klinik ve radyolojik bulgulara daya-
narak konulmaktadir. Vakalarin %85’inde bulgular unilateral olup,
bilateral tutulum %10-33’Gnde gorilmektedir.2¢ En sik olarak ku-
lak, g6z, kranio-fasiyal ve vertebral anomaliler gorilmekle birlikte
kulak anomalilerinin varlig birgok uzman tarafindan tani icin gerek-
li goriilmektedir.® Barisic ve ark.nin okiilo-aurikulo-vertebral spekt-
rum tanil 355 vaka Uzerinde yaptig) bir calismada en sik kulak
anomalileri gorilirken (%88) bunu hemifasiyal mikrozomi (%49),
vertebra (%24) ve goz anomalileri (%24) izlemekte olup Engiz ve
ark’nin 31 vakalik sunumunda da bulgular benzer sikliktadir.” Bi-
zim olgumuzda da literatir ile uyumlu olarak kulak ve goz bulgulari
unilateral idi.

Sik gorilen kulak anomalileri icinde anotia, mikrotia, preaurikular
skin tag, dis kulak yolu atrezisi/stenozunun yani sira i¢ kulak yolu
anomalileri ve isitme kaybi goriilebilmektedir.371° Bizim olgumuz-
da bu bulgularla uyumlu olarak anotia, skin tag, dis kulak yolu atre-
zisi ve sag tarafta iletim tipi isitme kaybi bulunmakta idi.

Diger sik gorilen anomaliler, kraniofasiyal anomaliler (hemifasiyal
mikrozomi, maksiller ve zigomatik hipoplazi, mandibular asimet-
ri ve hipoplazi, fasiyal paralizi, makrostomi, yarik damak/dudak),
g6z anomalileri (mikroftalmi, epibulbar dermoidler, alt ve st goz
kapag) kolobomu, optik sinir kolobomu, okiler direnaj anomalile-

ri) ve vertebral anomalileri (hemivertebra, sinostozis, vertebral ve
servikal fizyon) icermektedir.">*" Benzer sekilde olgumuzda he-
mifasiyal mikrozomi, fasiyal paralizi, gozde mikroftalmi anomalileri
mevcut olup vertebral anomali saptanmadi.

Bu sendromda diger sistemleri etkileyen anomaliler de gorilmek-
tedir. Bunlar iginde en sik kardiyovaskiler anomaliler (VSD, ASD,
ventrikiler hipertrofi ve Fallot Tetralojisi) gorilmekte olup bunu ge-
nitouriner anomaliler (ektopik bobrek, renal agenezi, Greteropelvik
darlik, treteral duplikasyon) izlemektedir. Bunlar disinda solunum
sistemi (larengeal hipoplazi, akciger hipoplazisi), gastrointestinal
sistem (trakeadzefageal fistiil, imperfore aniis), santral sinir sistemi
(korpus kollosum agenesisi, septum pellusidum hipoplazisi, intrak-
ranial dermoid kist) anomalileri de goriilmektedir.”*67 Bizim olgu-
muzda bu verilerle uyumlu olarak VSD, ASD ve sag renal agenezi
mevcuttu ancak santral sinir sistemi anomalisi saptanmadi.

GS’da %10-25 siklikta mental retardasyon goriilebilmektedir. Bu
nedenle hastalarin uzun sireli norolojik takibi dnemlidir. Bizim
olgumuzun nérolojik muayenesi normal olmakla beraber mental
sorunlarin yenidogan donemi sonrasinda ortaya ¢ikma olasilig ne-
deni ile takibe alind1.

Olgumuz sendromun temel &zelliklerinin cogunu tasidig) icin tani
kolaylikla kondu. Bununla birlikte sendromun klasik 6zelliklerinin
bulunmadig) vakalarda tani koymak zor olabilir. Benzer bulgular
gosteren Brakio-oto-renal sendrom, Wildervanck sendromu, Di-
George sekansi, Treacher-Collins sendromu ayirici tanida disinl-
mesi gereken hastaliklardir.3>8

Komplike olmayan vakalarda temel olarak tedavi kozmetiktir. Hasta
rekonstriksiyon cerrahisi ile birlikte degerlendirilmeli; yiz, kemik
doku ve gdz bulgular icin uygun operasyon ve zaman aile ile bir-
likte kararlastirilmalidir. Komplike olan vakalar ise dogum sonrasi
baslayabilen solunum sikintisi, beslenme sorunlari, isitme sorunla-
r1, kardiyak, Uriner sorunlar icin yakindan takip edilmeli ve multidi-
sipliner bir yaklasim gosterilmelidir. Hastanin karsi karsiya bulun-
dugu sorunlar nedeni ile psikososyal destek ihmal edilmemelidir.
Hastaligin prognozu komplike olmayan vakalarda oldukga iyidir
ancak komplike vakalarda prognoz sistemik tutulumun siddetine




gore degismektedir."22

Sonuc olarak Goldenhar Sendromu tanisi konan hastalar klasik
bulgulara eslik edebilen diger sistem anomalileri nedeni ile multidi-
sipliner bir yaklasim ile degerlendirilmelidir. Hastalar uzun dénem-
de karsilasabilecekleri isitsel, psikososyal ve mental sorunlar icin
takip edilmeli, dogacak diger cocuklarda hastaligin tekrarlama riski
nedeni ile ailelere genetik danisma verilmelidir.

Cikar Catismasi:

Makale ile ilgili G¢inci kisi ve kurumlardan destek alinmamistir ve
cikar catismasi bulunmamaktadir. Hastanin anne ve babasindan
yazil onam alinmistir.
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