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OZET

Goldenhar sendromu veya okuloaurikulovertebral spektrum (OAVS), preaurikuler skin tag, mikrosia, fasi-
yel asimetri, g6z anomalileri, farkli boyut ve sekildeki vertebra anomalileri ile karakterizedir. Tan1 i¢in kulak
anomalileri sarttir. Kraniofasiyel anomalilere ek olarak kardiyak, genitoiiriner ve santral sinir sistemi anoma-
lileri de goriilebilmektedir. Sendromun genellikle birinci ve ikinci brankial ark anomalileri nedeniyle olustu-
gu diistiniilmektedir. Etyolojinin heterojen olmasina bagli olarak sendromun fenotipik bulgular1 da degisken-
lik gostermektedir. Burada sol hemifasiyel mikrosomi, depresor anguli oris kas1 hipoplazisi, mikrosia, igitme
kayb1 ve ventrikiiler septal defekt (VSD) saptanan bir yenidogan olgu sunulmustur.
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ABSTRACT

diognosed OAVS.

GIRIiS

[k kez 1952°de Goldenhar tarafindan epibulber der-
moid, preaurikuler skin tag ve pretragal fistiil triad: sek-
linde tanimlanan Goldenhar Sendromu, 1963’de Gor-
lin tarafindan kraniofasiyel, kulak ve vertebra anomali-
leri birlikteliginin saptanmasi {izerine okuloaurikulover-
tebral displazi olarak adlandirilmistir. Sendrom birinci ve
ikinci brankial arkin gelisim anomalisi sonucu olusan he-
mifasiyel mikrosomi, géz, kulak ve vertebra anomalileri
ile karakterize olup kardiyak, tirogenital, iskelet ve sant-
ral sinir sistemi anomalileri de eslik edebilmektedir (1).
Insidans1 1/3000-5000 arasinda degismektedir ve erkek-
kiz orani 3:2 dir (2). Olgularin ¢ogu sporadik gériilmekle
birlikte otozomal dominant ve resesif kalitimin goriildii-
gii ailevi olgular da bildirilmistir. Klinik olarak genis bir
spektrumu igermesi nedeniyle son yillarda daha ¢ok oku-
loaurikulovertebral spektrum (OAVS) olarak adlandiril-

Goldenhar syndrome or oculoauriculovertebral spectrum (OAVS) is characterized by preauricular skin tags,
microtia, facial asymmetry, ocular abnormalities and vertebral anomalies of different size and shape. The
presence of anomalies of the ear is necessary for diagnosis. In addition to craniofacial anomalies, there may
be cardiac, genitourinary and central nervous system defects. This syndrome is usually thought to be caused
by abnormalities of the first and second branchial arches. The phenotypical findings of this syndrome are
variable due to heterogenous etiology. We report here a newborn with OAVS presented with left hemifacial
microsomia, hypoplasia of depressor anguli oris muscle, microtia, deafness and ventricular septal defect and
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maktadir (1, 3). Burada OAVS tanisi alan bir yenidogan
olgu sunulmustur.

OLGU

Sekiz giinliik kiz hasta, dogdugundan beri olan aglar-
ken ag1z kenarinda saga ¢ekilme yakinmasi ile bagvur-
du. Yirmidort yagindaki saglikli annenin birinci gebeli-
ginden 39 haftalik, 3160 gr, erken membran riiptiirii ne-
deniyle sezeryanla dogan hastanin anne-babasi arasinda
uzaktan akrabalik vard.

Fizik muayenede, solda mikrosia ve aglarken agiz
kenarinda saga c¢ekilme saptandi (Resim 1, 2). Temporal
bilgisayarli tomografisi (BT) normal olan hastada otoa-
kustik emulsiyon yontemi ile yapilan isitme testine solda
yanit alinamadi. Beyinsapi isitsel uyarilmis potansiyelle-
ri (BAEP) incelemesinde sol kulak BAEP latanslar1 ali-
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Resim 1:0lgumuzun aglarken yiiz goriiniimii

namadi. Gorsel uyarilmis potansiyellerinde (VEP) ise sol
g6z VEP latans1 uzamis olarak saptandi. Kemik tarama
grafileri, abdomen ve transfontanel ultrasonografisi nor-
mal ve kromozom analizi 46,XX ile uyumluydu. Ekokar-
diyografide VSD saptanan hasta kardiyoloji, ndroloji ve
kulak burun bogaz boliimlerini de kapsayan multidisipli-
ner takibe alindi ve ailesine genetik danigma verildi.

TARTISMA

Okuloaurikulovertebral spektrumda en sik goz, kulak,
vertebra ve kraniofasyal anomaliler goriilmektedir. Tan1
icin kulak anomalisi sarttir. Siklikla tek tarafli olabildi-
&i gibi bilateral de goriilebilmektedir ve genellikle viicu-
dun sag tarafi daha fazla etkilenmektedir. Kulak anoma-
lileri preaurikuler skin tag, mikrosia ve anosia seklinde
olabilmektedir ve bazi olgularda sadece mikrosia (kii¢iik
ve/veya malforme kulak) goriilebilmektedir (1,2,4). Ay-
rica dis kulak yolu atrezisi, isitme kaybi1 ve nadiren de i¢
kulak anomalilerine rastlanmaktadir. Kraniofasiyel ano-
maliler farkli sekillerde ortaya ¢ikabilmekte, siklikla fa-
siyel asimetri veya hemifasiyel mikrosomi eslik etmekte-
dir. Mandibuler hipoplazi, yiiz kaslarmin hipoplazisi, fa-
siyel paralizi, yarik damak ve dudak, yiiksek damak, ge-
nis burun kokii, mikrognati, koanal atrezi gibi kranio-
fasiyel anomalilere kardiyak, genitoiiriner ve santral si-
nir sistemi anomalileri de eslik edebilmektedir (5,6). En-
giz O, ve arkadaslar1 tarafindan 31 OAVS olgusunda pre-
aurikuler skin tag %90, mikrosia %52, hemifasyal mik-
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Resim 2: Olgumuzdaki kulak anomalisi

rosomi %77, epibulber dermoid %39, vertebra anoma-
lileri %70, kardiyak anomali %39, genitoiiriner anoma-
li %23 ve santral sinir sistemi anomalileri %47 oranin-
da saptanmistir. Mikrosia olgularin %82’sinde tek taraf-
11, %18’inde ise bilateral saptanmistir. En sik klinik bul-
gu ise preaurikuler skin tagdir. Skin tag kulak ile ag1z ke-
nar1 arasindaki sanal hat {izerinde herhangi bir yerde bu-
lunabilmektedir. Hemifasiyel mikrosomi ise hemen dai-
ma etkilenen kulakla ayni taraftadir. Okuloaurikulover-
tebral spektrumlu olgularin prognozu da eslik eden ano-
malilere gore degigsmektedir (7). Olgumuzda solda hemi-
fasiyel mikrosomi, mikrosia ve igitme kayb1 saptanmis-
tir. Aglarken agiz kenarinin saga gekilmesi, bilateral na-
zolabial sulkuslarda silinmenin olmamasi, gozlerin tam
kapanmasi ve yiiziin istirahatte iken simetrik olmasi ne-
deniyle de sol depressor anguli oris kasimnin hipoplazisi
distintilmiistiir.

Sendroma en sik eslik eden géz anomalisi epibulber
dermoiddir ve daha nadiren kolobom, katarakt, hipertelo-
rizm, glokom, ptozis de eslik edebilmektedir (5,7). Pos-
terior fiizyon defekti en sik goriilen vertebra defektidir
ve tanisi kolaylikla atlanabilmektedir. Eslik edebilen di-
ger vertebra anomalileri hemivertebra, hipoplazi, kifos-
kolyoz, kelebek vertebra seklinde olabilmektedir. Ayrica
kot anomalisi, pes ekinovarus, ekstremitelerde ve tirnak-
larda hipoplazi, klinodaktili, ulnar deviasyon gibi ekstre-
mite deformiteleri de bildirilmistir (5,7). Olgumuzda goz
anomalisi saptanmamis ve vertebra grafileri normal bu-
lunmustur.
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Okuloaurikulovertebral spektruma %50 oranin-
da diger sistem anomalileri de eslik edebilmektedir (8).
Onemli morbidite ve mortalite nedeni olabilen kardiyo-
vaskuler anomaliler %5-58 arasinda eslik etmektedir.
Kardiyak defektlerin yaklasik yarisin1t VSD ve Fallot tet-
ralojisi olusturmakla birlikte ASD, pulmoner stenoz, aort
koarktasyonu da goriilebilmektedir (5,9). Olgumuza ya-
pilan ekokardiyografide VSD saptanmistir. Genitotiri-
ner sistemle iliskili olarak vezikoiireteral reflii, hidronef-
roz, lireteropelvik darlik, santral sinir sisteminde ise li-
pom, hidrosefali, meningomyelosel, teratom, lizensefali,
holoprozensefali, Arnold-Chiari malformasyonu goriile-
bilmektedir (5). Ayrica %5-15 arasinda goriilebilen men-
tal retardasyon, mikrosia veya diger kulak anomalileri-
ne bagl igitme kaybi ya da santral sinir sistemi malfor-
masyonu nedeniyle olabilmektedir (7). Olgumuzda geni-
toiiriner ve santral sinir sistemi anomalisine rastlanma-
mistir ve yasinin kiiglikliigli nedeniyle de 1Q testi yapi-
lamamugtir.

Okuloaurikulovertebral spektrumda etyolojinin he-
terojen oldugu disiiniilmektedir. Okuloaurikuloverteb-
ral spektrumlu tek yumurta ikizlerinde farkli bulgularin
saptanmasi ve bazi ailelerde birden fazla kusakta send-
romun goriilmesi bunu desteklemektedir (1, 3, 5). Send-
romla ilgili blastogenez ve kranial noral krest hiicreleri-
nin migrasyon defektini de iceren ¢esitli patogenetik me-
kanizmalar ileri siiriilmiistiir (7). Diabetik anne bebekle-
rinde riskin arttig1 ile ilgili yayinlar mevcuttur ve annenin
gebelik sirasinda kullandigi kokain, talidomid, retinoik
asit ve tamoksifen gibi teratojenik ajanlarin da benzer be-
lirtilere yol agabilecegi diisiiniilmektedir (4, 6). Poswillo
tarafindan morfogenez sirasinda gelisen fokal hemoraji-
lere bagli kulakta hasarlanma ve anormal onarim sonu-
cu defektin olustugu ileri siiriilmiistiir (8). Russel ve ar-
kadaslar1i OAVS’da ki malformasyonlarin, primitif hiic-
re migrasyonu sirasindaki mezodermal eksiklik sonucu
olusabilecegini ileri siirmiis ve mezodermin patogenez-
deki roliinii vurgulamak i¢in “aksiyal mezodermal disp-
lazi spektrumu” olarak adlandirilmasii dnermistir (10).
Farkli kromozom anomalileri ve kaliim sekilleri bildi-
rilmesine ragmen hastalarin ¢ogunda herhangi bir kro-
mozom anomalisi bulunmamaktadir. Farkli klinik bulgu-
lar, bunlar1 olusturan genlerin fonksiyonlarinin inkomp-
let penetransi sonucunda gelismis olabilir (7). Olgumu-
zun kromozom analizi normal bulunmustur ve annesin-

de diabet Gykiisii ya da gebelik sirasinda teratojen maru-
ziyeti saptanmamuistir.

Klinik olarak genis bir spektrumu igermesi nedeniy-
le OAVS tanisinda giigliik ¢ekilebilmektedir. Ayirict ta-
nist CHARGE asosiasyonu, VACTERL asosiasyonu, Di-
George sendromu, brakio-oto-renal sendrom, Townes-
Brocks sendromu, frontonazal displazi gibi sendromlar-
la yapilmalidir (1, 3).

Sonug olarak, kulak anomalisi, skin tag veya hemi-
fasiyel mikrosomi saptanan olgularda okuloaurikulover-
tebral spektrum akilda bulundurulmalidir. Eslik edebile-
cek anomaliler acisindan kemik grafileri, karin ultraso-
nografisi ve kranial goriintileme gibi radyolojik testle-
rinin yapilmasi erken tani ve gelisebilecek komplikas-
yonlar1 dnlemek igin gereklidir. [zlemleri ilgili boliimleri
kapsayacak sekilde multidisipler yapilmali ve tekrarlama
riski nedeniyle de aileye genetik danisma verilmelidir.
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