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Öz 

Amaç: Kraniyofasiyal mikrozomi (KFM), otozomal 

dominant, iskelet ve kalp anormallikleri, mandibular 

hipoplazi, mikroti, fasiyal ve preauriküler tag, ve dudak 

yarığıyla karakterize genetik bir durumdur. KFM tanılı 

hastaların klinik bulguları gözden geçirilerek 

bulgularının literatürden elde edilen verilerle 

karşılaştırmak amaçlanmıştır. 

Gereç ve Yöntem: 2016 ile 2018 yılları arasında KFM 

tanısı konulan 6 hasta yaş, cinsiyet, başlangıç zamanı, 

eşlik eden hastalıklar, klinik bulgular ve aile öyküsü 

açısından retrospektif olarak incelendi. 

Bulgular: Çalışmamızda, 6 hastadan 4'ü kadın ve 2'si 

erkek olup, ortalama tanı yaşı 17,5 aydır. Beş hastada, 

yüzde asimetri ve kulak anomalisi (%83,3), 4 hastada 

(%66,6) mikrotia, gözlenmiştir Dört hastada kalpte 

anomali (%66,6) saptandı. Hastaların %50’sinde böbrek 

anomalisi vardı. 

Sonuç: Erken tanı, etkilenen hastaların uygun tedavisi, 

takibi ve genetik danışmanlığı için önemlidir ve uygun 

bir tedavi planı için multidisipliner bir yaklaşım 

gereklidir. 
Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu; Hemifasiyal 

mikrozomi; Kraniyofasiyal mikrozomi; Kulak; Okulo-

aurikulo-vertebral spektrum.  

 

Abstract 

Aim: Craniofacial microsomia (CFM) is a genetic 

condition that is autosomal dominant, marked by 

skeletal and cardiac abnormalities, mandibular 

hypoplasia, microtia, facial and preauricular tags, and 

cleft lip. We aimed to investigate the clinical findings of 

the CFM patient sample in conjunction with the 

literature. 
Materials and Methods: Between 2016 and 2018, 6 

patients diagnosed with CFM were retrospectively 

examined for age, gender, onset time, accompanying 

diseases, clinical findings, and family history. 

Results: In our study, among the 6 patients, 4 were 

women and 2 were men, with an average diagnosis age 

of 17.5 months. In five patients, facial asymmetry and 

ear anomalies (83.3%) and, in four patients (66.6%), 

microtia were observed. Cardiac anomaly was detected 

in four patients (66.6%). Fifty percent of the patients had 

kidney anomalies. 
Conclusion: Early diagnosis is important for the 

appropriate treatment, follow-up, and genetic 

counseling of affected patients, and a multidisciplinary 

approach is required for an appropriate treatment plan. 

Keywords: Craniofacial microsomia; Ear; Goldenhar 

syndrome; Hemifacial microsomia; Oculo-auriculo-

vertebral spectrum.
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Giriş 

Kraniyofasiyal mikrozomi (KFM; OMIM 

164210), hemifasiyal mikrozomi, okülo-

auricular-vertebral spektrum (OAVS) veya 

Goldenhar sendromu olarak da bilinmektedir 

ve ilk olarak 1952'de Goldenhar tarafından 

tanımlanmıştır.1 KFM, dudak ve damak 

yarığından sonra ikinci en sık görülen 

konjenital yüz anomalisidir. Birinci ve ikinci 

faringeal ark malformasyonundan 

kaynaklanan konjenital bir malformasyondur.2 

Genel insidansı 1: 3500 ile 1: 5600 arasında 

değişir, erkek kadın oranı 3/2’dir.3 Mikroti, dış 

kulağın bazı kısımlarının ve bazı durumlarda 

tüm kulağın yokluğuyla karakterize bir 

malformasyondur. Dış işitme iletimini 

içerebilir ve tek taraflı veya iki taraflı olabilir. 

Mikroti’nin tek taraflı formu, vakaların %79 

ila %93'ünde görülür.3 KFM'li hastalarda 

mikrotia sık görülmesine rağmen, izole 

mikrotianın ayrı bir antite mi yoksa KFM 

'spektrumunun' bir parçası mı olduğu 

literatürde hala tartışılmaktadır.4 KFM'li 

hastaların aile bireylerinde kulak 

malformasyonlarının görülme sıklığı genel 

popülasyona göre çok daha yüksektir.5  

KFM, iskelet veya yumuşak doku defektleri 

veya iskelet ve yumuşak doku defektlerinin bir 

kombinasyonu olarak tanımlanabilir.6 KFM 

yalnızca yüz tutulumunu ifade etse de, KFM'li 

bireylerde genellikle nörolojik, kardiyak, 

genitoüriner, pulmoner, gastrointestinal ve 

iskelet malformasyonları gibi ekstrakraniyal 

defektler bulunur.7 Yüz asimetrisi 

sınıflandırması doğuştan, edinilmiş veya 

bilinmeyen bir etiyolojiden kaynaklananları 

içerirken, KFM, yüz asimetrisinden sorumlu 

doğuştan gelen engellerden biridir.6 

Bu retrospektif çalışmayı, nadir bir durum 

olan KFM hastalarının demografik özellikleri 

ve klinik bulgularının daha iyi anlaşılmasını ve 

diğer benzer sendromlardan ayırt etmeyi 

sağlamak ve literatürü kısaca gözden geçirmek 

amacıyla sunuyoruz.  

Gereç ve Yöntem 

Araştırmanın tipi 

Bu araştırma, retrospektif bir kohort 

çalışmadır. 2016 ve 2018 yılları arasında tanı 

konulan KFM'li 6 hastanın geçmiş verileri 

incelenmiş ve retrospektif olarak 

değerlendirilmiştir. 

Araştırmanın evreni ve örneklemi 

Mersin Üniversitesi Tıbbi Genetik 

Birimi'nde 2016 ve 2018 yılları arasında tanı 

konulan KFM'li 6 hasta retrospektif olarak 

incelendi. Tanı, Stromland ve ark. (2007) 

tarafından önerilen minimal tanı kriterlerine 

göre hemifasiyal mikrosomi, vertebral anomali 

ve kulak veya göz malformasyonunun 

kombinasyonu dikkate alınarak konmuştur.8 

Hastalar yaş, cinsiyet, lateralite ve etkilenen 

taraf, deformitenin şiddeti, ilişkili 

kraniyofasiyal ve ekstra-kraniyofasiyal 

anomaliler açısından klinik değerlendirmeye 

tabi tutulmuştur.  

Araştırmanın etik boyutu  

Çalışma Helsinki Bildirgesi'ne uygun 

olarak yürütüldü. Çalışmaya başlamadan önce 

Mersin Üniversitesi Klinik Araştırmalar 

Araştırmalar Etik Kurulu’ndan (Karar No: 

2025/322) etik onay alındı. Çalışmaya katılan 

bireylerin yasal vasileri olan ebeveynlerine 

istedikleri zaman çalışmadan çekilebilecekleri 

bildirildi ve sözlü ve yazılı onamları alındı. 

Çalışmaya dahil edilme kriterleri:  

• 2016 ve 2018 yılları arsında KMF tanısı 

alan hastalar 

• Çalışmaya onam veren hastalar 

Çalışmadan dışlanma kriterleri:  

• 2016 ve 2018 yılları arsında KMF tanısı 

almayan hastalar 

• Çalışmaya onam vermeyen hastalar 

Veri toplama araçları 

Hasta Kayıtları ve Klinik Belgeler: 

Hastaların demografik bilgileri, mevcut 

hastalıkları, durumlarına ilişkin detaylı klinik 

notlar, radyolojik raporlar, 

ekstrakraniyofasiyal anomaliler için 

görüntüleme çalışmaları, ekokardiyografi, 

abdominal ultrasonografi, beyin MRI, BT 

omurga raporları incelendi. 

Bu veri toplama araçları, çalışmanın amacı 

doğrultusunda gerekli bilgilerin sistematik ve 

güvenilir bir şekilde elde edilmesini 

sağlamıştır. 
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Bulgular 

Altı olgunun 4’ü kadın ve 2’i erkekti ve 

hastalığın ortalama tanı yaşı 17,5 aydı (2 ay ile 

7 yıl arasında değişiyordu). Bir olgunun anne-

baba arasında akrabalık var iken diğer 5 olguda 

akrabalık yoktu. Ortalama anne yaşı 25,5 ve 

ortalama baba yaşı 31,2 yıldı. Bilinen 

teratojenik ajanlara veya maternal hastalıklara 

maruz kalma öyküsü yoktu. 

Vakaların 2’si vajinal yol ile doğmuş ancak 

bunlardan biri yarık damak, diğeri ise fasial 

paralizi nedeniyle yenidoğan yoğun bakım 

ünitesinde tedavi görmüştür. Diğer 4 olgu ise 

sezeryan ile doğmuş, 1 vaka prematürite ve 

preeklampsi, diğeri ise solunum sıkıntısı ile 

yenidoğan yoğun bakım ünitesinde tedavi 

görmüştür. Sezeryan ile doğan diğer 2 vakanın 

ise yenidoğan yoğun bakım ünitesinde tedavi 

ihtiyacı olmamıştır. Yarık damak ile doğan 

hastada konuşma geriliği olmuş ve hasta 3 

yaşında konuşmuştur. Beş hastada yüzde 

asimetri (%83,3) gözlemlendi. Hastaların 

başlıca klinik bulguları Tablo 1’de 

gösterilmiştir. Göz anormallikleri açısından, 1 

hastada sağ göz kapağında lipodermoid ve 1 

hasta da bilateral iris kolobomu, sol gözde dışa 

bakışta kısıtlılık ve sol yukarı dışa bakışta 

nistagmus gözlemlendi. 1 hastada solda 

böbrekte taş (%16,6), 1 hastada sağ renal 

agenezi, sol hidronefroz, sol bifid pelvis 

(%16,6) ve 1 hastada ise sol pelvikaliektazi 

(%16,6) görüldü. Üç hastada ise böbreklerde 

anomali (%50) gözlenmedi. Dört hastada 

kalpte anomali (%66,6) saptanırken, 2 hastada 

kalp anomalisi (%33.3) saptanmadı. Bir 

hastada mandibula atrofisi ve sol ağız 

kenarında kapanma defekti (%16,6) 

saptanırken, diğer 5 hastada mandibular bulgu 

(%83,3) saptanmamıştır. Hastalar şu anda 

diğer olası sorunlar kalp ve böbrek sorunları 

için gözlem altındadır. 

Tablo 1. Hastaların temel klinik bulguları. 

 

 

Hastalar 

Hasta 1 Hasta 2 Hasta 3 Hasta 4 Hasta 5 Hasta 6 

Cinsiyet K E E K K K 

Tanı yaşı 7 yaş 3 ay 2 ay 4 ay 3 ay 9 ay 

Akrabalık - 2. derece - - - - 

Kromozom 

Analizi 

46,XX 46,XY 46,XY 46,XX 46,XX - 

Mandibular 

hipoplazi 

- - - + - - 

Yüz asimetrisi + +R + + L - + 

Dudak ve 

damak 

yarıkları 

Yarık damak - - Sol makrostomi - - 

Yüksek ve Dar 

damak 

- - + - + + 

TME 

malformasyonu 

- - - Sol ağız 

kenarında 

kapanma defekti 

- - 

Kulak 

anormallikleri 

R  

DKY atrezisi 

R kulak 

hipoplazisi 

R önünde 

aksesuar kulak 

R 

DKY stenotik 

L kulak düşük 

ve katlanmış 

heliks 

- - R DKY 

atrezisi  

R orta kulak 

kemikçikleri 

displastik 

Mikrotia R + + - L R 

Preauricular 

tag 

L - R L L L 

Preauricular 

pit 

- - R - - B 

İşitme Testi B solda orta, 

sağda ileri 

derece işitme 

kaybı 

R işitme 

kaybı 

R orta derece 

işitme kaybı 

- N R işitme 

kaybı 



Kraniyofasiyal mikrozomi.  Altıntaş Z, Eras N. 

132 
 

Göz 

anormallikleri 

N - Sağ göz 

kapağında 

Lipodermoid 

B iris 

kolobomu, sol 

göz dışa bakışta 

kısıtlılık. Sol 

yukarı dışa 

bakışta 

nistagmus 

- - 

Diğerleri R meme 

aşağıda, 

Epilepsi 

sağ testis 

retraktil 

Mikrognati, 

İnmemiş testis, 

hidrosel, sol L 

inguinal herni 

Mongol lekesi, 

Epilepsi Küçük 

mandibula 

Umblikal 

Herni, 

- 

Omurga 

anormalliği 

N - N S1 vertebra 

posterior füzyon 

defekti, skolyoz, 

tethered kord, 

N - 

Kalp 

anormalliği 

PDA küçük 

PDA+PFO 

ASD PFO+küçük 

PDA 

- - 

 

Böbrek 

anormalliği 

L 

nefrolithiazis 

sağ renal 

agenezi 

solda bifid 

pelvis 

ve 

hidronefroz 

L pelvikaliektazi - - - 

Gastrointestinal 

anormallik 

- - - - Umblikal 

herni 

- 

MSS 

anomalileri 

N - Solda orbital 

çukur hafif sığ. 

L1 sringomiyeli, 

Tethered Kord 

- - 

E: erkek; K: kadın; (+) varlık; (-) yokluk; TME: temporomandibular eklem; L: sol; R: sağ; B:bilateral; MSS: merkezi sinir sistemi; DKY: dış kulak yolu 

Tartışma  

Klinikte geniş anomali çeşitliliği nedeniyle 

bu spektrumu tanımlamak için Hemifasiyal 

mikrozomi spektrumu, Okülo-

aurikülovertebral spektrum, Birinci ve ikinci 

brankial ark sendromu, Goldenhar sendromu 

ve Lateral yüz displazisi gibi çeşitli terimler 

kullanılmaktadır.1 2020 yılında ERN 

(European Reference Network) CRANIO 

Kraniyofasiyal Mikrozomi Çalışma Grubu, bu 

karışıklığı ortadan kaldırmak için, 

Kraniyofasiyal Mikrozomi teriminin 

kullanılmasını önermektedir.9 Bu çalışmada 

sunulan altı hastaya, hastalığın klasik 

bulgularına dayanarak KFM tanısı konmuştur.  

KFM’de tipik olarak dış kulak, orta kulak, 

mandibula ve temporomandibular eklem, 

çiğneme kasları, yüz kasları ve etkilenen 

taraftaki yumuşak yüz dokuları etkilenir. Bazı 

vakalarda orbita, göz, burun, kranyum veya 

boyun gibi diğer yüz yapıları da etkilenebilir. 

Tutulum genellikle tek tarafla sınırlıdır, ancak 

iki taraflı tutulum da bulunmaktadır. 

Kraniyofasiyal anomalilere ek olarak 

vertebral, kardiyak ve merkezi sinir sistemi 

(MMS) defektleri olabilir. Fenotip oldukça 

değişkendir.10 Bizim hastalarımızda da 

vücudun farklı bölgeleri etkilenmişti. 

Günümüzde KFM'nin etiyolojisi için üç ana 

teori bulunmaktadır:  

• Vasküler malformasyon, 

• Meckel kıkırdağı anormalliği  

• Kranial nöral krest hücreleri (CNCC'ler) 

anormalliği. 

Meckel kıkırdağı CNCC'lerden türetilmiştir 

ve vasküler anormallikler veya hemoraji, 

Meckel kıkırdağının gelişimi veya hasarıyla 

yakından ilişkilidir.11,12 Anormal CNCC'lerin 

gelişimi kraniyofasiyal bölgede vasküler 

anormalliklere yol açar. Bu nedenle, bu üç 

hipotez birbirleriyle yakından ilişkilidir ve 

hiçbiri KFM'nin patogenezini tam olarak 

açıklayamaz. 

KFM için günümüzde en yaygın kullanılan 

sınıflama; OMENS sınıflandırmasıdır. 

OMENS; orbital asimetri, mandibular 

hipoplazi, kulak deformitesi, sinir 

disfonksiyonu ve yumuşak doku eksikliğini 

temsil eder. OMENS sınıflandırması esas 

olarak kraniyomaksillofasiyal fenotiplere 

odaklanır.13 Ancak KFM'li hastalar sıklıkla 

ekstrakraniyofasiyal anormallikler de sergiler. 
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Bu da, ekstrakraniyofasiyal belirtileri de 

içerecek şekilde OMENS sınıflandırmasının 

bir uzantısı olan OMENS-Plus (OMENS+) 

sınıflandırmasının oluşturulmasına yol 

açmıştır.14 Tüm KFM hastalarının yaklaşık 

%55,37'sinde en az bir ekstrakraniofasiyal 

anomali vardır ve bunlar arasında MSS 

(%11,5), iskelet (%47,6), kalp (%20,9), 

akciğer (%5,8), gastrointestinal (%7,3) ve 

böbrek (%6,8) malformasyonu bulunur. 

İskelet, kardiyovasküler ve MSS 

anormallikleri en sık görülür ve bu durum 

embriyonik gelişim sırasında nöral krest 

hücrelerinin anormal göçü ve 

farklılaşmasından kaynaklanmış olabilir.7  

Hasta grubumuzun hepsinde kulak 

anormallikleri (%100), göz ve konjenital kalp 

defektleri (%66,6), böbrek anomalisi (%50) ve 

MSS anomalileri (%33,3) görülürken, sadece 1 

hastamızda vertabral anomali (%16.6) vardı.  

Vakaların çoğu sporadiktir. Bizim 

vakalarımızın hepsi de sporadikti. Ancak, 

otozomal dominant, otozomal resesif ve 

multifaktöriyel kalıtım modelleri de 

bildirilmiştir. Ailesel geçişli vakaların çoğu 

otozomal dominant kalıtılmaktadır ve 

vakaların, %2-10'unu oluşturmaktadır.14 

Strömland ve ark’nın çalışmasında otizm 

spektrum bozukluğu, gelişimsel gecikme, 

konuşma anormallikleri, disfaji, işitme kaybı 

ve görme azlığı gibi çeşitli işlevsel eksiklikler 

de bildirilmiştir.8 Bizim bir hastamızda da 

konuşmada gecikme vardı, diğer 

hastalarımızda ise yoktu.  

Dış kulak (anotia’dan, preauriküler tag’e 

kadar değişen) ve orta kulak anormallikleri 

daha yaygın iken, iç kulak anormallikleri daha 

azdır. En sık iletim tipi işitme kaybı 

bildirilirken; sensörinöral ve kombine işitme 

kaybı da bildirilmiştir.15 Hastalarımızın 3’ünde 

tek taraflı, 1 hastada ise bilateral işitme kaybı 

vardı. İki hastamızda ise işitme kaybı yoktu. 

KFM’nin malformasyon spektrumu, 

kardiyovasküler, pulmoner, santral sinir ve 

gastrointestinal sistemlerle ilgili birçok 

patolojik bulguyu içermektedir. Bizim 4 

hastamızda kalpte anomali, 2 hastamızda ise 

böbrek anomalisi mevcuttu ve bu bulgular 

literatür ile uyumluydu. 

En sık bildirilen vertebral anomaliler; 

hemivertebra, skolyoz ve spina bifida 

occulta’dır.16 Bir hastamızda S1 vertebra 

posterior füzyon defekti ve skolyoz vardı.  

KFM'li hastalarda %33,9 oranında oküler 

anomali bildirilmiştir.17 KFM’de; lipodermal 

dermoid (%4-61), epibulber dermoid (%10-

56), göz kapağı kolobomu (%3-32), 

blefaropitoz (%9-37), mikroftalmi (%5- 71), 

lakrimal kanal veya bez anomalileri (5%-11), 

şaşılık (%12-22) bildirilmiştir.9 Treacher 

Collins sendromu ve KFM'nin göz anomalileri 

arasındaki temel ayırt edici özellik, Treacher 

Collins sendromunda alt göz kapağının dış 

üçte birinde kolobom varken, KFM’de üst göz 

kapağı (iç ve orta üçte birlik kısmın birleşim 

yeri) kolobomu vardır.18 Bir hastamızda sağ 

göz kapağında lipodermoid ve diğer 

hastamızda ise bilateral iris kolobomu, sol göz 

dışa bakışta kısıtlılık ve sol yukarı dışa bakışta 

nistagmus vardı. Ayrıca 1 hastamızda sağ 

memenin sola kıyasla daha aşağıda olduğunu, 

başka bir hastamızda sol inguinal herni ve 

başka bir hastamız da ise umblikal herni 

gözlemledik. 

Heike ve ark. genel popülasyonda 

gözlemlenebilen örneğin hafif yüz 

deformiteleri gibi özelliklerin KFM tanısında 

da önemli olduğu için bu yüz deformitelerinin 

dikkatlice incelenmesi gerektiğini 

bildirmişlerdir.19 Birinci brankial arktan 

(orbita, mandibula ve yumuşak doku) gelişen 

yapılar ve ikinci brankial arktan (yüz siniri ve 

kulak) gelişen yapıların anomali şiddet 

derecesinin birbiriyle ilişkili olduğu ve KFM 

içinde hasta kümelerinin olabileceği 

bildirilmiştir.13 KFM’de yüz tutulumu 

genellikle tek taraflı ve belirgin bir asimetriye 

neden olur. Beş hastamızda tek taraflı tutulum 

ve asimetri mevcut iken 1 hastamızda yüz 

tutulumu ve asimetri mevcut değildi.  

KFM’de tanı klinik değerlendirmeye 

dayanır ve net bir tanı kriteri yoktur. KFM’nin 

geniş fenotipik spektrumu nedeniyle tanısı, 

tedavisi ve sonuç değerlendirmesi zordur. 

Potansiyel tarama ve tedavi ile bu hastalar için 

multidisipliner yaklaşım gerekmektedir. 

Uluslararası Sağlık Sonuçları Ölçümü 

Konsorsiyumu (ICHOM) Kraniyofasiyal 

Mikrozomi grubu tarafından KFM şu şekilde 

tanımlanır: 2 majör kriter veya 1 majör ve 1 
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minör kriter veya 3 minör kriter olmalıdır.20 

ICHOM Kraniyofasiyal Mikrozomi Tanı 

Kriterleri tablo 2’de gösterilmiştir.  

Tablo 2. ICHOM KFM kriterleri. 

Majör kriterler Minör kriterler 

Mandibular hipoplazi Yüz yumuşak doku 

eksikliği 

Mikrotia Pre-auriküler tag 

Orbital / yüz kemiği 

hipoplazisi 

Makrostomi 

Asimetrik yüz hareketi Clefting 

 Epibulber dermoidler 

 Hemivertebra 
 

KFM'li hastalarda farklı şiddet 

seviyelerinde çeşitli yüz kusurlarıyla heterojen 

bir şekilde ortaya çıkabilir. Yüz anomalilerini 

içeren birçok bozukluk ayırıcı tanıda 

(VACTERL, CHARGE sendromu, Treacher 

Collins sendromu gibi) düşünülmelidir.21 

KFM’li hastalarda kamu sağlık hizmetlerinin 

düzenlenmesi için eşlik eden durumların takibi 

önemlidir.  

Hastaların takibi  

1. KFM’de beslenme güçlüğü (emme, yutma, 

çiğneme güçlükleri, reflü şikayetleri, kısıtlı 

ağız açıklığı, gelişme geriliği) prevalansı 

%26-63’tür.5 Bu çocuklar altı yaşına kadar 

yılda iki kez taranmalı ve bir çocuk doktoru 

veya multidisipliner ekip tarafından 

beslenme güçlükleri açısından düzenli 

olarak izlenmelidir. 

2. KFM’de obstrüktif uyku apnesi prevalansı 

%7-24 arasındadır. KFM’i olan tüm 

hastalar, altı yaşına kadar yılda iki kez, 

obstrüktif uyku apnesi klinik öyküsü 

açısından taranmalıdır. Obstrüktif uyku 

apnesi şüphesi varsa, polisomnografi 

(uyku çalışması) yapılmalıdır.9 

3. KFM’de; velofaringeal disfonksiyon, 

disfoni, bozulmuş konuşma artikülasyonu, 

dil zorlukları ve otistik spektrum 

bozukluğu da dahil olmak üzere sosyal 

iletişim zorlukları görülebilir.5 KFM’si ve 

buna bağlı yarık damağı olan çocuklar 2-5 

yaş arasında yıllık olarak, velofaringeal 

disfonksiyon olan çocuklar iki yaşında 

taranmalıdır. 

4. KFM’li hastalarda en sık görülen kulak 

anomalileri şunlardır: 

• Dış kulak: Dış kulak yolunun atrezisi 

veya stenozu 

• Orta kulak: Displastik veya kemikçik 

yokluğu 

• İç kulak: vestibül deformitesi veya 

semisirküler kanal anomalileri.5  

5. Şiddetli mikrotia veya anotia işitme kaybı 

ile pozitif korelasyon göstermektedir. 

KFM’si olan tüm yeni doğanlarda 

yenidoğan işitme testi yapılmalı ve işitme 

testleri 24-30 aylıkken yeniden 

değerlendirilmelidir. Doğuştan işitme 

kaybı olan hastalarda odyolojik müdahale 

altı aydan önce başlatılmalıdır.9 

6. Bilateral KFM’si olan hastalarda göz 

anomalilerinin riski yüksektir. KFM’si 

olan tüm hastalar, beş yaşından önce en az 

bir kez göz muayenesi olmalıdır.  

7. KFM’li hastalar diş agenezisi veya diğer 

diş deformiteleri açısından artmış risk 

altındadır.22 

8. KFM'li hastalarda hemivertebra, blok 

vertebra veya skolyoz gibi çeşitli vertebral 

anomaliler bildirilmiştir. Vertebral 

anomaliler omurganın tüm segmentlerinde 

görülmekle birlikte servikal bölgede daha 

sıktır.18 KFM’si ve vertebral anomalileri 

olan hastalar, ek ekstrakraniyofasiyal 

anomaliler için daha yüksek riske sahiptir 

ve tortikolis, sırt veya boyun ağrısı ve/veya 

sınırlı boyun hareketi görülebilmektedir.18 

Nörolojik semptomları olan tüm KFM’li 

hastalar bir (pediatrik) nörolog tarafından 

değerlendirilmelidir. Hastalara genel 

anestezi uygulanırken servikal omurgaya 

dikkat edilmelidir. 

9. Atipik yüz görünümü, başkaları tarafından 

sosyal kabulün zayıflamasına ve 

psikososyal zorluklara neden olabilir. 

Hastalar ve/veya ebeveynleri, özellikle 

çocukluk döneminde sosyal damgalanma, 

düşük öz saygı ve aktif veya pasif zorbalığa 

maruz kalabilir. Bu hastalar, sağlıklı 

kontrollere kıyasla, dil ve motor 

becerilerde gecikme, daha düşük IQ skoru 

ve öğrenme güçlüğüne sahip olabilir.23,24 

Bu hastalara psikolojik destek grupları ve 

kuruluşları hakkında bilgi önerilmelidir.24 

Sonuç  

KFM’nin moleküler temeli belirsizdir ve 

spesifik bir tanı testi yoktur. Hastalar birden 

fazla konjenital anomali taşıyabilir ve özellikle 

iç anomalilere yönelik dikkatli değerlendirme 
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gereklidir. Hemifasiyal mikrozomi için uygun 

sınıflandırma, doğru tanı, uygun yöntemlerinin 

seçimi ve prognoz tahminini ve genetik 

danışmanlık için önemlidir.  

Hastalara en uygun tedavi planına karar 

vermek için multidisipliner bir yaklaşım 

gereklidir. Multidisipliner yaklaşım hastaların 

doğru tanı ve tedaviyi almasına yardımcı olur 

ve hastalıkla ilgili bilgiye erişimi arttırır. 

KFM’li hastalarının yönetimi uzun vadeli bir 

takip ve yoğun bir emek gerektirir, süreç 

birden fazla prosedürü içermektedir. 
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