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Olgu Sunumu
Case Report

Kulaktan kalbe uzanan bir sendrom: Goldenhar Sendromu

A syndrome extent to heart from the ear: Goldenhar’s Syndrome
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Ozet

Goldenhar sendromu ya da okiiloaurikulovertebral spektrum, okiilo-aurikulo-vertebral anomali triadi ile karakterize ¢ok nadir goriilen
bir hastaliktir. Kraniofasiyal anomalilere ek olarak kardiyak, genitoiiriner, iskelet ve santral sinir sistemi anomalileri de
goriilebilmektedir. Bu yazida depresor anguli oris kas1 hipoplazisi, mikrotia, vertebra fiizyon anomalisi, pes ekinovarus deformitesi ve
ventrikiiler septal defekti saptanan okiiloaurikulovertebral spektrum tanis1 konulan bir yenidogan olgu nadir gériilmesi nedeniyle
sunulmustur. Sonug olarak, kulak anomalisinin goze carptigi yiiz anomalileri olan olgularda Goldenhar sendromu akla gelmelidir.
Eslik edebilecek anomaliler agisindan olgular degerlendirilmelidir.

Anahtar kelimeler: Goldenhar sendromu; kraniofasiyal anomali; mikrotia; yliz asimetrisi

Abstract

Goldenhar's syndrome or oculoauriculovertebral spectrum is a very rare disease, with characteristic oculo-auriculo-vertebral triad of
abnormalities. In addition to craniofacial anomalies, there may be cardiac, genitourinary, skeletal and central nervous system defects.
We report here a newborn presented with hypoplasia of depressor anguli oris muscle, microtia, vertebral fusion abnormality, pes
equinovarus deformity and ventricular septal defect and diagnosed oculoauriculovertebral spectrum. In conclusion, Goldenhar’s
syndrome may be observed in patients with ear anomalies and facial anomalies. The cases should be evaluated in terms of anomalies

that may accompany.
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Giris

Goldenhar Sendromu ya da okuloaurikulovertebral
spektrum (OAVS) birinci ve ikinci brakiyal arkin
gelisim anomalisi sonucu olusan hemifasiyal mikrosomi,
g6z, kulak ve vertebra anomalileri ile karakterize bir
sendromdur. Kardiyak, irogenital, iskelet ve santral sinir
sistemi anomalileri bu sendroma eslik edebilmektedir.
Olgularin ¢ogu sporadik goriilmekle birlikte otozomal
dominant ve resesif kalitimin goriildiigii ailevi olgular
vardir (1,2). Bu yazida OAVS tamst konulan bir
yenidogan olgu nadir goriilmesi nedeni ile sunulmusgtur.

Vaka sunumu

Onbir giinliik kiz hasta, dogdugundan beri aglarken agiz
kenarinda saga c¢ekilme yakinmasi ile poliklinigimize
ailesi tarafindan getirildi. Yirmibes yasindaki annenin
birinci gebeliginden 38 haftalik, 3300 gram sezeryan ile
komplikasyonsuz olarak dogmustu. Ailenin ilk ¢ocugu
idi. Anne ve baba arasinda akrabalik yoktu. Fizik
muayenesinde boy, kilo ve bas ¢evresi 10-25 persantilde
idi. Sag kulak aurikula anomalisi mevcut olup (Resim 1)
aglarken agiz kenar1 saga dogru egriliyor idi (Resim 2).
Her iki ayaginda pes ekinovarus deformitesi mevcuttu.
Kardiyak muayenesinde sternum sol kenarmda 2/6’lik
sistolik ejeksiyon tflirimii mevcut idi. G6z muayenesi
normal idi. Posterior-anterior akciger grafisinde L1 ve
L2 seviyesinde vertebralarda fiizyon anomalisi mevcuttu
(Resim 3). Beyin magnetik rezonans incelemesi ve
temporal bilgisayarli beyin tomografisi (BT) normal idi.

iletisim/Correspondence to: Sedat Isikay, Gaziantep Cocuk
Hastanesi, Cocuk Néroloji Klinigi, Gaziantep, TURKIYE
Tel: + 90 505 691 13 70 dr.sedatisikay@mynet.com

Otoakustik emulsiyon yontemi ile yapilan isitme testine
sagda yanit almamadi. Beyin sap1 isitsel uyarilmis
potansiyeli (BAEP) incelemesinde sag kulak BAEP
latanslar1  almamadi.  Karin  ve  transfontanel
ultrasonografi incelemeleri normal idi. Karyotip analizi
46, XX idi. Ekokardiyografide ventrikiiloseptal defekt
saptanan hasta kardiyoloji, noroloji ve kulak burun
bogaz poliklinikleri tarafindan takibe alindi. Aileye
genetik  damigma  verildi.  Olgunun  resimlerinin
kullanilmast i¢in aileden yazili olur alindi.

Tartisma

Okuloaurikulovertebral spektrumda en sik kulak, goz,
vertebra ve kraniofasiyal anomaliler goriilmektedir. Tan1
icin kulak anomalisi sarttir. Kulak anomalisi siklikla tek
taraflidir. Genellikle viicudun sag tarafi daha fazla
etkilenmektedir. Kulak anomalileri preaurikuler skin tag,
mikrotia ve anotia seklinde olabilmektedir ve bazi
olgularda sadece mikrotia (kiigiik ve/veya malforme
kulak) goriilebilmektedir (1-4). Ayrica dis kulak yolu
atrezisi, isitme kayb1 ve nadiren de i¢ kulak
anomalilerine rastlanilmaktadir. Kraniyofasiyal
anomaliler farkli sekillerde ortaya ¢ikabilmekte, siklikla
fasiyal asimetri veya hemifasiyal mikrosomi eslik
edebilmektedir. Mandibuler hipoplazi, yiiz kaslarinin
hipoplazisi, fasiyal paralizi, yarik damak ve dudak,
yiiksek damak, genis burun kokii, mikrognati, koanal
atrezi gibi kraniofasiyal anomaliler, kardiyak, vertebral,
g0z, genitoiiriner ve santral sinir sistemi anomalileri
goriilebilmektedir (5). Hemifasiyal mikrosomi hemen
daima etkilenen kulakla ayni taraftadir.
Okuloaurikulovertebral spektrumlu olgularin prognozu
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da eslik eden anomalilere gore degismektedir (6-8).
Olgumuzda sagda hemifasiyal mikrosomi, mikrotia ve
isitme kaybi saptanmustir. Aglarken agiz kenarinin saga
¢ekilmesi, bilateral nazolabiyal sulkuslarda silinmenin
olmamasi, gozlerin tam kapanmasi ve yiiziin istirahatte
iken simetrik olmasi nedeniyle de sag depressor anguli
oris kasinin hipoplazisi diigiiniilmiistiir.

Resim 2. Olgunun aglarken yiliz alt kenarinda asimetrinin
gorinimii. Olgunun resimlerinin kullanilmasi igin aileden
yazili olur alind1.

Sendroma en sik eslik eden gbéz anomalisi epibulber
dermoiddir. Kolobom, katarakt, hipertelorizm, glokom
ve ptozis de eslik edebilmektedir (9,10). Posterior
fiizyon defekti en sik goriilen vertebra defektidir.
Hemivertebra, vertebra hipoplazisi, kifoskolyoz, kelebek
vertebra eslik edebilen diger vertebra anomalileridir.
Ayrica kot anomalisi, pes ekinovarus, ekstremitelerde ve
tirnaklarda hipoplazi, klinodaktili, ulnar deviasyon gibi
ekstremite anomalileri goriilebilir (5,6,11). Olgumuzda
g6z anomalisi saptanmamigti. Lomber vertebralarda

fiizyon anomalisi ve her iki ayakta pes ekinovarus
deformitesi mevcuttu. Olgularin %5-58’inde konjenital
kalp defekti goriilmektedir. Ventrikiiloseptal defekt,
Fallot tetralojisi en sik goriilen defekt olup atriyoseptal
defekt, konotrunkal defekt, pulmoner stenoz, patent

duktus arteriosus ve aort koarktasyonu
goriilebilmektedir ). Olgumuza yapilan
ekokardiyografide ventrikiiloseptal defekt saptandi.

Genitotiriner sistemle iligkili olarak vezikoiireteral refli,
hidronefroz, iireteropelvik darlik, santral sinir sisteminde
ise lipom, hidrosefali, meningomiyelosel, teratom,
lizensefali, holoprozensefali, Arnold-Chiari
malformasyonu  goriilebilmektedir (5). Olgumuzda
genitoliriner ve santral sinir sistemi anomalisi
saptanmadi.

Resim 3. Akciger grafisinde L1 ve L2 seviyesinde vertebra

korpuslarinda
(oklar).

inkomplet fiizyon anomalisinin goriinimii

Okuloaurikulovertebral spektrumda etiyolojinin
heterojen oldugu diisiiniilmektedir (1,2,5). Blastogenez
ve noral krest hiicrelerinin migrasyon defekti (6),
morfogenez sirasinda gelisen fokal hemorajilere bagl
hasarlanma ve anormal onarim (8) ve kromozom
anomalileri sonucunda anomalilerin gelistigi
diistiniilmekte olup (6) sunulan olgunun karyotip analizi
normal olarak saptandi.

Klinik olarak genig bir spektrumu igermesi nedeniyle
OAVS tanisinda giigliik ¢ekilebilmektedir. Ayirici tanisi
CHARGE asosiasyonu, VACTERL asosiasyonu, Di-
George sendromu, brakio-oto-renal sendrom, Townes-
Brocks sendromu, frontonazal displazi gibi sendromlarla
yapilmalidir (1,2,12).

Sonug olarak, kulak anomalisi gibi yiiz anomalileri olan
olgularda okuloaurikulovertebral —spektrum akilda
bulundurulmalidir.  Eslik  edebilecek  anomaliler
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acisindan
tekrarlama riski nedeniyle ailelere genetik danigsma
verilmelidir.

olgular  degerlendirilmelidir. ~ Hastaligin
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