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ÖZET
Goldenhar sendromu veya okuloaurikulovertebral spektrum (OAVS), preaurikuler skin tag, mikroşia, fasi-
yel asimetri, göz anomalileri, farklı boyut ve şekildeki vertebra anomalileri ile karakterizedir. Tanı için kulak 
anomalileri şarttır. Kraniofasiyel anomalilere ek olarak kardiyak, genitoüriner ve santral sinir sistemi anoma-
lileri de görülebilmektedir. Sendromun genellikle birinci ve ikinci brankial ark anomalileri nedeniyle oluştu-
ğu düşünülmektedir. Etyolojinin heterojen olmasına bağlı olarak sendromun fenotipik bulguları da değişken-
lik göstermektedir. Burada sol hemifasiyel mikrosomi, depresör anguli oris kası hipoplazisi, mikroşia, işitme 
kaybı ve ventriküler septal defekt (VSD) saptanan bir yenidoğan olgu sunulmuştur. 
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GİRİŞ
İlk kez 1952’de Goldenhar tarafından epibulber der-

moid, preaurikuler skin tag ve pretragal fistül triadı şek-
linde tanımlanan Goldenhar Sendromu, 1963’de Gor-
lin tarafından kraniofasiyel, kulak ve vertebra anomali-
leri birlikteliğinin saptanması üzerine okuloaurikulover-
tebral displazi olarak adlandırılmıştır. Sendrom birinci ve 
ikinci brankial arkın gelişim anomalisi sonucu oluşan he-
mifasiyel mikrosomi, göz, kulak ve vertebra anomalileri 
ile karakterize olup kardiyak, ürogenital, iskelet ve sant-
ral sinir sistemi anomalileri de eşlik edebilmektedir (1). 
İnsidansı 1/3000-5000 arasında değişmektedir ve erkek-
kız oranı 3:2 dir (2). Olguların çoğu sporadik görülmekle 
birlikte otozomal dominant ve resesif kalıtımın görüldü-
ğü ailevi olgular da bildirilmiştir. Klinik olarak geniş bir 
spektrumu içermesi nedeniyle son yıllarda daha çok oku-
loaurikulovertebral spektrum (OAVS) olarak adlandırıl-

maktadır (1, 3). Burada OAVS tanısı alan bir yenidoğan 
olgu sunulmuştur. 

OLGU 
Sekiz günlük kız hasta, doğduğundan beri olan ağlar-

ken ağız kenarında sağa çekilme yakınması ile başvur-
du. Yirmidört yaşındaki sağlıklı annenin birinci gebeli-
ğinden 39 haftalık, 3160 gr, erken membran rüptürü ne-
deniyle sezeryanla doğan hastanın anne-babası arasında 
uzaktan akrabalık vardı.

Fizik muayenede, solda mikroşia ve ağlarken ağız 
kenarında sağa çekilme saptandı (Resim 1, 2). Temporal 
bilgisayarlı tomografisi (BT) normal olan hastada otoa-
kustik emulsiyon yöntemi ile yapılan işitme testine solda 
yanıt alınamadı. Beyinsapı işitsel uyarılmış potansiyelle-
ri (BAEP) incelemesinde sol kulak BAEP latansları alı-
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namadı. Görsel uyarılmış potansiyellerinde (VEP) ise sol 
göz VEP latansı uzamış olarak saptandı. Kemik tarama 
grafileri, abdomen ve transfontanel ultrasonografisi nor-
mal ve kromozom analizi 46,XX ile uyumluydu. Ekokar-
diyografide VSD saptanan hasta kardiyoloji, nöroloji ve 
kulak burun boğaz bölümlerini de kapsayan multidisipli-
ner takibe alındı ve ailesine genetik danışma verildi. 

TARTIŞMA
Okuloaurikulovertebral spektrumda en sık göz, kulak, 

vertebra ve kraniofasyal anomaliler görülmektedir. Tanı 
için kulak anomalisi şarttır. Sıklıkla tek taraflı olabildi-
ği gibi bilateral de görülebilmektedir ve genellikle vücu-
dun sağ tarafı daha fazla etkilenmektedir. Kulak anoma-
lileri preaurikuler skin tag, mikroşia ve anoşia şeklinde 
olabilmektedir ve bazı olgularda sadece mikroşia (küçük 
ve/veya malforme kulak) görülebilmektedir (1,2,4). Ay-
rıca dış kulak yolu atrezisi, işitme kaybı ve nadiren de iç 
kulak anomalilerine rastlanmaktadır. Kraniofasiyel ano-
maliler farklı şekillerde ortaya çıkabilmekte, sıklıkla fa-
siyel asimetri veya hemifasiyel mikrosomi eşlik etmekte-
dir. Mandibuler hipoplazi, yüz kaslarının hipoplazisi, fa-
siyel paralizi, yarık damak ve dudak, yüksek damak, ge-
niş burun kökü, mikrognati,  koanal atrezi gibi kranio-
fasiyel anomalilere kardiyak, genitoüriner ve santral si-
nir sistemi anomalileri de eşlik edebilmektedir (5,6). En-
giz O, ve arkadaşları tarafından 31 OAVS olgusunda pre-
aurikuler skin tag %90, mikroşia %52, hemifasyal mik-

rosomi %77, epibulber dermoid %39, vertebra anoma-
lileri %70, kardiyak anomali %39, genitoüriner anoma-
li %23 ve santral sinir sistemi anomalileri %47 oranın-
da saptanmıştır. Mikroşia olguların %82’sinde tek taraf-
lı, %18’inde ise bilateral saptanmıştır. En sık klinik bul-
gu ise preaurikuler skin tagdir. Skin tag kulak ile ağız ke-
narı arasındaki sanal hat üzerinde herhangi bir yerde bu-
lunabilmektedir. Hemifasiyel mikrosomi ise hemen dai-
ma etkilenen kulakla aynı taraftadır. Okuloaurikulover-
tebral spektrumlu olguların prognozu da eşlik eden ano-
malilere göre değişmektedir (7). Olgumuzda solda hemi-
fasiyel mikrosomi, mikroşia ve işitme kaybı saptanmış-
tır. Ağlarken ağız kenarının sağa çekilmesi, bilateral na-
zolabial sulkuslarda silinmenin olmaması, gözlerin tam 
kapanması ve yüzün istirahatte iken simetrik olması ne-
deniyle de sol depressör anguli oris kasının hipoplazisi 
düşünülmüştür. 

Sendroma en sık eşlik eden göz anomalisi epibulber 
dermoiddir ve daha nadiren kolobom, katarakt, hipertelo-
rizm, glokom, ptozis de eşlik edebilmektedir (5,7). Pos-
terior füzyon defekti en sık görülen vertebra defektidir 
ve tanısı kolaylıkla atlanabilmektedir. Eşlik edebilen di-
ğer vertebra anomalileri hemivertebra, hipoplazi, kifos-
kolyoz, kelebek vertebra şeklinde olabilmektedir. Ayrıca 
kot anomalisi, pes ekinovarus, ekstremitelerde ve tırnak-
larda hipoplazi, klinodaktili, ulnar deviasyon gibi ekstre-
mite deformiteleri de bildirilmiştir (5,7). Olgumuzda göz 
anomalisi saptanmamış ve vertebra grafileri normal bu-
lunmuştur. 

Resim 1:Olgumuzun ağlarken yüz görünümü Resim 2: Olgumuzdaki kulak anomalisi
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Okuloaurikulovertebral spektruma %50 oranın-
da diğer sistem anomalileri de eşlik edebilmektedir (8). 
Önemli morbidite ve mortalite nedeni olabilen kardiyo-
vaskuler anomaliler %5-58 arasında eşlik etmektedir. 
Kardiyak defektlerin yaklaşık yarısını VSD ve Fallot tet-
ralojisi oluşturmakla birlikte ASD, pulmoner stenoz, aort 
koarktasyonu da görülebilmektedir (5,9). Olgumuza ya-
pılan ekokardiyografide VSD saptanmıştır. Genitoüri-
ner sistemle ilişkili olarak vezikoüreteral reflü, hidronef-
roz, üreteropelvik darlık, santral sinir sisteminde ise li-
pom, hidrosefali, meningomyelosel, teratom, lizensefali, 
holoprozensefali, Arnold-Chiari malformasyonu görüle-
bilmektedir (5). Ayrıca %5-15 arasında görülebilen men-
tal retardasyon, mikroşia veya diğer kulak anomalileri-
ne bağlı işitme kaybı ya da santral sinir sistemi malfor-
masyonu nedeniyle olabilmektedir (7). Olgumuzda geni-
toüriner ve santral sinir sistemi anomalisine rastlanma-
mıştır ve yaşının küçüklüğü nedeniyle de IQ testi yapı-
lamamıştır.

Okuloaurikulovertebral spektrumda etyolojinin he-
terojen olduğu düşünülmektedir. Okuloaurikuloverteb-
ral spektrumlu tek yumurta ikizlerinde farklı bulguların 
saptanması ve bazı ailelerde birden fazla kuşakta send-
romun görülmesi bunu desteklemektedir (1, 3, 5). Send-
romla ilgili blastogenez ve kranial nöral krest hücreleri-
nin migrasyon defektini de içeren çeşitli patogenetik me-
kanizmalar ileri sürülmüştür (7). Diabetik anne bebekle-
rinde riskin arttığı ile ilgili yayınlar mevcuttur ve annenin 
gebelik sırasında kullandığı kokain, talidomid, retinoik 
asit ve tamoksifen gibi teratojenik ajanların da benzer be-
lirtilere yol açabileceği düşünülmektedir (4, 6). Poswillo 
tarafından morfogenez sırasında gelişen fokal hemoraji-
lere bağlı kulakta hasarlanma ve anormal onarım sonu-
cu defektin oluştuğu ileri sürülmüştür (8). Russel ve ar-
kadaşları OAVS’da ki malformasyonların, primitif hüc-
re migrasyonu sırasındaki mezodermal eksiklik sonucu 
oluşabileceğini ileri sürmüş ve mezodermin patogenez-
deki rolünü vurgulamak için “aksiyal mezodermal disp-
lazi spektrumu” olarak adlandırılmasını önermiştir (10). 
Farklı kromozom anomalileri ve kalıtım şekilleri bildi-
rilmesine rağmen hastaların çoğunda herhangi bir kro-
mozom anomalisi bulunmamaktadır. Farklı klinik bulgu-
lar, bunları oluşturan genlerin fonksiyonlarının inkomp-
let penetransı sonucunda gelişmiş olabilir (7). Olgumu-
zun kromozom analizi normal bulunmuştur ve annesin-

de diabet öyküsü ya da gebelik sırasında teratojen maru-
ziyeti saptanmamıştır. 

Klinik olarak geniş bir spektrumu içermesi nedeniy-
le OAVS tanısında güçlük çekilebilmektedir. Ayırıcı ta-
nısı CHARGE asosiasyonu, VACTERL asosiasyonu, Di-
George sendromu, brakio-oto-renal sendrom, Townes-
Brocks sendromu, frontonazal displazi gibi sendromlar-
la yapılmalıdır (1, 3).

Sonuç olarak, kulak anomalisi, skin tag veya hemi-
fasiyel mikrosomi saptanan olgularda okuloaurikulover-
tebral spektrum akılda bulundurulmalıdır. Eşlik edebile-
cek anomaliler açısından kemik grafileri, karın ultraso-
nografisi ve kranial görüntüleme gibi radyolojik testle-
rinin yapılması erken tanı ve gelişebilecek komplikas-
yonları önlemek için gereklidir. İzlemleri ilgili bölümleri 
kapsayacak şekilde multidisipler yapılmalı ve tekrarlama 
riski nedeniyle de aileye genetik danışma verilmelidir.
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