Goldenhar sendromu: bir olgu sunumu

Goldenhar syndrome: a case report
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Ozet

Goldenhar sendromu (okiilo-atirikiilo-vertebral spektrum), goz, vertebra, kalp, akciger, gastrointestinal,
genital, tirolojik, ve otorinolojik anomalilerle karakterize, oldukca heterojen, cogu kez sporadik olan bir
sendromdur. Sikl1g1 56,000 canli dogumda 1 olarak degerlendirilmektedir. Bir giinliik erkek bebek emmeme
ve agzindan koplik gelmesi nedeniyle getirildi. Viicut agirligi 2450 gr, boy 47 cm ve bas ¢evresi 33 cm idi.
Genel durum orta, yenidogan reflexleri azalmisti. Hastada burun kokii basikligi, hipertelorizm, kisa boyun
ve bilateral mikrotias1 mevcuttu. Sol dis kulak yolu goriilmiiyordu. Aglarken agzini agamiyordu.
Ekokardiografik incelemede patent foramen ovale saptandi. Renal ultrasonografide sol pelvik yerlesimli
bobrek tesbit edildi. Bilgisayarli beyin tomografisi normal idi. Temporal kemik tomografisinde bilateral dis
kulak yapilar1 kemike¢ik yapilart i¢ akustik kanallar ve mastoid hiicre havalanmasi normaldi. Direkt
grafisinde torakal 10. vertebrada hemivertebra ayni seviyede sol kot agenezisi ve agiklig1 sola bakan skolyoz
tesbit edildi. Kromozom analizinde karyotip 46,XY idi. Kulak anomalisi olan hastalarda Goldenhar
sendromunun diistiniilmesini hatirlatmak amaciyla bu vaka sunuldu.
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Abstract

Goldenhar syndrome (okulo-aurikulo-vertebral spectrum), eye, spine, heart, lung, gastrointestinal, genital,
urological and otorinolojic anomalies characterized by a highly heterogeneous, a syndrome which is often
sporadic. The frequency of live births to 1 in 56,000 is considered. A 1-day-old-male infant was due to arrive
at decrease in absorption and foam from the mouth. His weight was 2450 g, length 47 cm and head
circumference 33 cm. General condition was moderate, neonatal reflex decreased. Patients had flattened root
of the nose, hypertelorism, short neck and bilateral microtia. The left external ear canal was not seen. When
he's cry, he could not open his mouth. Echocardiographic examination found a patent foramen ovale. Renal
ultrasonography was found in the left pelvic kidney. Computerized tomography of the brain was normal.
Tomography of the temporal bone in the ossicular structures of bilateral internalacoustic structure of the
external ear canals and mastoid air cells were normal aeration. Direct X-ray thoracic 10 agenesis of the leftrib
and spine clearance to the left facing the same level of hemivertebrae scoliosis were identified. Chromosome
analysis was 46,XY caryotype. Goldenhar syndrome in patients with ear anomalies in order to remind the
consideration of this case was presented.
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Giris

Okulo-aurikulo-vertebral spektrum (OAVS)
olarakta bilinen Goldenhar sendromu birinci ve
ikinci brankiyal arkdan gelisen yapilarin sik
goriilen konjenital defektlerinden olusur (1,2).
Goldenhar sendromu goz, vertebra, kalp, akciger,
gastrointestinal, genital, tirolojik, ve otorinolojik
anomalilerle karakterize, oldukg¢a heterojen, cogu
kez sporadik olan bir sendromdur. Siklig1 56.000
canlt dogumda 1 olarak degerlendirilmektedir ve
erkekleri kizlardan daha fazla etkilemektedir (3-
5). Ilk defa 1962 yilinda Goldenhar tarafindan
kulak anomalisi olan 3 bebekte tanimlanmaistir (6).
Biz emmeme ve agzindan kopiik gelmesi sikayeti
ile getirilen ve takiplerde Goldenhar sendromu
tanist konan 1 gilinlik erkek bebegi sendromun
nadir goriilmesinden dolay1 sunduk.

Olgu

Bir giinliik erkek bebek emmeme ve agzindan
kopiik gelmesi nedeniyle getirildi. Ozge¢misinde
40 yasinda annenin 5. gebeliginden istege baglh
sezeryan ile hastanede dogdugu 6grenildi. Dogar
dogmaz aglamis ve morarmasi olmamisti. Anne
ve baba arasinda akrabalik yoktu. Annenin ikinci
tclinci ve dordiinci gebelikleri abortus ile
sonlanmist1. Hastada simetrik intrauterin biiyiime
geriligi vardi. Viicut agirlig1 2450 gr, boy 47 cm ve
bas c¢evresi 33 cm idi. Genel durum orta,
yenidogan reflexleri azalmisti. Burun koki
basikligi, hipertelorizm, kisa boyun ve bilateral
mikrotias1 mevcuttu. Sol dis kulak yolu
gorilmiyordu. Aglarken agzini agamiyordu
(Resim 1). Agizdan kopiik gelmesi nedeniyle
sonda ile Ozefagus atrezisi ekartedildi. Direkt
grafisinde torakal 10. vertebrada hemivertebra
ayni seviyede sol kot agenezisi ve ac¢ikligl sola
bakan skolyoz tesbit edildi. Ekokardiografik
incelemede patent foramen ovale saptandi. Renal
ultrasonografide sol pelvik yerlesimli bobrek

tesbit edildi. Bilgisayarli beyin tomografisi
normal bulundu. Temporal kemik tomografisinde
bilateral dis kulak yapilar1 kemikgik yapilari i¢
akustik kanallar ve mastoid hiicre havalanmasi
normaldi. Kromozom analizinde karyotip 46,XY
bulundu. Agzin1 tam acamayan hastaya
nazogastrik sonda beslenmeye baslandi. 1
haftalikken oral yoldan beslenmeye geg¢ildi.
Takiplerde sikintis1 olmayan hasta taburcu edildi.

Hasta halen poliklinigimizden saglikli bir sekilde
takip edilmektedir.

Resim 1: Olgunun goriiniimii

Tartisma

Goldenhar sendromlu hastalarda ¢ok sayida
anomali oldugundan bu hastalar dikkatli ve detayli
muayene edilmelidirler. OAVS hastalarda tani
konulmasi ile birlikte kulak-burun-bogaz ve goz
hastaliklar1 konsiiltasyonlar:, radyolojik
testlerinin (vertebra grafisi, karin ultrasonografisi,
kraniyal goriintiileme) yapilmasi erken tani ve
gelisebilecek komplikasyonlari onlemek i¢in
gereklidir. Goldenhar sendromu siklikla epibiiller
dermoid, kulak ve vertebra anomalisi ile
karakterizedir. Bu defektlere ek olarak kalp,
akciger, mandibula, dis, bobrek ve norolojik
defektlerde goriilebilir (7,8). Goldenhar
sendromlu olgularin %5-58'inde kalp anomalisine
rastlanmaktadir (9). Siklikla ventrikiiler septal
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defekt ve fallot tetratolojisi goriilmektedir (10).
Goldenhar sendromlu hastalarda i¢ kulak, orta
kulak ve dis kulak anomalileri olabilmektedir (11-
13). OAVS'ye eslik edebilen farkli kromozom say1
ve yapt anomalileri literatiirde bildirilmistir (14).

Olgumuzda torakal 10. vertebrada hemivertebra,
sol kot agenezisi ve agiklig1 yukar1 bakan skolyoz
tespit edildi. Ultrasonogrofide sol pelvik
yerlesimli bobrek goriildii. Hastanin bilgisayarl
beyin tomografisi normal tesbit edildi. Hastanin

ekokardiografisinde patent foramen ovale tesbit
edildi. Sol dis kulak yolu gériinmiiyordu. Bilateral
mikrotiasi vardi. Temporal kemik tomografisinde
bilateral dis kulak yapilari, kemikgik yapilari, i¢
akustik kanallar ve mastoid hiicre havalanmasi
normaldi. Olgumuzun kromozom anomalisi
normal olarak bulundu.

Bu vaka dolayist ile kulak anomalisi olan
hastalarda Goldenhar sendromunun
distiniilmesini hatirlatmak isteriz.
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