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Oz

Amag: Kraniyofasiyal mikrozomi (KFM), otozomal
dominant, iskelet ve kalp anormallikleri, mandibular
hipoplazi, mikroti, fasiyal ve preaurikiiler tag, ve dudak
yarigiyla karakterize genetik bir durumdur. KFM tanili
hastalarin ~ klinik  bulgulart  gbézden  gegirilerek
bulgularmin literatirden elde edilen verilerle
karsilagtirmak amag¢lanmustir.

Gereg ve Yontem: 2016 ile 2018 yillar1 arasinda KFM
tanis1 konulan 6 hasta yas, cinsiyet, baglangi¢c zamant,
eslik eden hastaliklar, klinik bulgular ve aile Oykiisii
acisindan retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Calismamizda, 6 hastadan 4'i kadin ve 2'si
erkek olup, ortalama tan1 yasi 17,5 aydir. Bes hastada,
ylizde asimetri ve kulak anomalisi (%83,3), 4 hastada
(%66,6) mikrotia, gozlenmistir Dort hastada kalpte
anomali (%66,6) saptandi. Hastalarin %50’sinde bobrek
anomalisi vardi.

Sonug: Erken tani, etkilenen hastalarin uygun tedavisi,
takibi ve genetik danismanligi i¢in 6nemlidir ve uygun
bir tedavi plani igin multidisipliner bir yaklagim
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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Kraniyofasiyal mikrozomi.
Giris

Kraniyofasiyal mikrozomi (KFM; OMIM
164210), hemifasiyal mikrozomi, okiilo-
auricular-vertebral spektrum (OAVS) veya
Goldenhar sendromu olarak da bilinmektedir
ve ilk olarak 1952'de Goldenhar tarafindan
tanimlanmistir.! KFM, dudak ve damak
yarigindan sonra ikinci en sik goriilen
konjenital yiiz anomalisidir. Birinci ve ikinci
faringeal ark malformasyonundan
kaynaklanan konjenital bir malformasyondur.?
Genel insidanst 1: 3500 ile 1: 5600 arasinda
degisir, erkek kadin oran1 3/2°dir.> Mikroti, dis
kulagin bazi kisimlarmin ve bazi durumlarda
tim kulagin yokluguyla karakterize bir
malformasyondur. Dis isitme iletimini
icerebilir ve tek tarafli veya iki tarafli olabilir.
Mikroti’nin tek tarafli formu, vakalarin %79
ila %93'iinde goriiliir.’ KFM'li hastalarda
mikrotia stk goriilmesine ragmen, izole
mikrotianin ayr1 bir antite mi yoksa KFM
'spektrumunun’ bir pargast mi1  oldugu
literatiirde hala tartisilmaktadir.* KFM'i
hastalarin aile bireylerinde kulak
malformasyonlarinin goriilme siklig1 genel
popiilasyona gére ¢ok daha yiiksektir.’

KFM, iskelet veya yumusak doku defektleri
veya iskelet ve yumusak doku defektlerinin bir
kombinasyonu olarak tanimlanabilir.® KFM
yalnizca yiiz tutulumunu ifade etse de, KFM'li
bireylerde genellikle norolojik, kardiyak,
genitoiiriner, pulmoner, gastrointestinal ve
iskelet malformasyonlar1 gibi ekstrakraniyal
defektler ~ bulunur.”  Yiiz  asimetrisi
siniflandirmast  dogustan, edinilmis veya
bilinmeyen bir etiyolojiden kaynaklananlari
icerirken, KFM, yiiz asimetrisinden sorumlu
dogustan gelen engellerden biridir.°

Bu retrospektif calismayi, nadir bir durum
olan KFM hastalarinin demografik 6zellikleri
ve klinik bulgularinin daha iyi anlagilmasini ve
diger benzer sendromlardan ayirt etmeyi
saglamak ve literatiirii kisaca gdzden gegirmek
amaciyla sunuyoruz.

Gerec¢ ve Yontem
Arastirmanin tipi

Bu arastirma, retrospektif bir kohort
caligmadir. 2016 ve 2018 yillar1 arasinda tant
konulan KFM'li 6 hastanin ge¢mis verileri
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incelenmis ve
degerlendirilmistir.

retrospektif olarak

Arastirmanin evreni ve 6rneklemi

Mersin ~ Universitesi  Tibbi  Genetik
Birimi'nde 2016 ve 2018 yillar1 arasinda tan
konulan KFM'li 6 hasta retrospektif olarak
incelendi. Tani, Stromland ve ark. (2007)
tarafindan Onerilen minimal tani kriterlerine
gore hemifasiyal mikrosomi, vertebral anomali
ve kulak veya g6z malformasyonunun
kombinasyonu dikkate alinarak konmustur.®
Hastalar yas, cinsiyet, lateralite ve etkilenen
taraf, deformitenin siddeti, iliskili
kraniyofasiyal =~ ve  ekstra-kraniyofasiyal
anomaliler acisindan klinik degerlendirmeye
tabi tutulmustur.

Arastirmanin etik boyutu

Calisma Helsinki Bildirgesi'ne uygun
olarak ytriitiildii. Calismaya baslamadan once
Mersin  Universitesi Klinik ~ Arastirmalar
Arastirmalar Etik Kurulu’ndan (Karar No:
2025/322) etik onay alindi. Caligsmaya katilan
bireylerin yasal vasileri olan ebeveynlerine
istedikleri zaman c¢alismadan cekilebilecekleri
bildirildi ve sozlii ve yazili onamlar1 alinda.

Calismaya dahil edilme kriterleri:

e 2016 ve 2018 yillar1 arsinda KMF tanist
alan hastalar
e (alismaya onam veren hastalar

Calismadan dislanma kriterleri:

e 2016 ve 2018 yillar1 arsinda KMF tanisi
almayan hastalar
e (Calismaya onam vermeyen hastalar

Veri toplama araclar

Hasta Kayitlar1 ve Klinik Belgeler:
Hastalarin  demografik  bilgileri, mevcut
hastaliklari, durumlarma iligkin detayl klinik
notlar, radyolojik raporlar,
ekstrakraniyofasiyal anomaliler icin
goriintiileme  ¢alismalari, ekokardiyografi,
abdominal ultrasonografi, beyin MRI, BT
omurga raporlar1 incelendi.

Bu veri toplama araglari, calismanin amaci
dogrultusunda gerekli bilgilerin sistematik ve
giivenilir  bir sekilde elde edilmesini
saglamistir.
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Bulgular

Alt1 olgunun 4’1 kadin ve 2’1 erkekti ve
hastaligin ortalama tani yas1 17,5 aydi (2 ay ile
7 yil arasinda degisiyordu). Bir olgunun anne-
baba arasinda akrabalik var iken diger 5 olguda
akrabalik yoktu. Ortalama anne yas1 25,5 ve
ortalama baba yasi 31,2 yildi. Bilinen
teratojenik ajanlara veya maternal hastaliklara
maruz kalma oykiisii yoktu.

Vakalarin 2’si vajinal yol ile dogmus ancak
bunlardan biri yarik damak, digeri ise fasial
paralizi nedeniyle yenidogan yogun bakim
iinitesinde tedavi gormiistiir. Diger 4 olgu ise
sezeryan ile dogmus, 1 vaka prematiirite ve
preeklampsi, digeri ise solunum sikintisi ile
yenidogan yogun bakim {initesinde tedavi
goérmiistiir. Sezeryan ile dogan diger 2 vakanin
ise yenidogan yogun bakim iinitesinde tedavi
ihtiyact olmamistir. Yarik damak ile dogan
hastada konusma geriligi olmus ve hasta 3

Tablo 1. Hastalarin temel klinik bulgulari.

ADYU Saglik Bilimleri Derg. 2025;11(2):129-136.

yasinda konusmustur. Bes hastada yiizde
asimetri  (%83,3) gozlemlendi. Hastalarin
baglica  klinik  bulgulart  Tablo 1°de
gosterilmistir. GOz anormallikleri agisindan, 1
hastada sag g6z kapaginda lipodermoid ve 1
hasta da bilateral iris kolobomu, sol gdzde disa
bakista kisitlilik ve sol yukari disa bakista
nistagmus gozlemlendi. 1 hastada solda
bobrekte tas (%16,6), 1 hastada sag renal
agenezi, sol hidronefroz, sol bifid pelvis
(%16,6) ve 1 hastada ise sol pelvikaliektazi
(%16,6) goriildii. Ug hastada ise bobreklerde
anomali (%50) gozlenmedi. Dort hastada
kalpte anomali (%66,6) saptanirken, 2 hastada
kalp anomalisi (%33.3) saptanmadi. Bir
hastada mandibula atrofisi ve sol agiz
kenarinda  kapanma  defekti  (%16,6)
saptanirken, diger 5 hastada mandibular bulgu
(%83,3) saptanmamustir. Hastalar su anda
diger olast sorunlar kalp ve bobrek sorunlar
icin gozlem altindadir.

Hastalar
Hasta 1 Hasta 2 Hasta 3 Hasta 4 Hasta 5 Hasta 6
Cinsiyet K E E K K K
Tam yas1 7 yas 3 ay 2 ay 4 ay 3ay 9 ay
Akrabahk - 2. derece - - - -
Kromozom 46,XX 46,XY 46,XY 46,XX 46,XX -
Analizi
Mandibular - - - + - -
hipoplazi
Yiiz asimetrisi + +R + +L - +
Dudak ve Yarik damak - - Sol makrostomi - -
damak
yariklar
Yiiksek ve Dar - - + - + +
damak
TME - - - Sol ag1z - -
malformasyonu kenarinda
kapanma defekti
Kulak R R kulak R 6niinde - - R DKY
anormallikleri DKY atrezisi  hipoplazisi  aksesuar kulak atrezisi
R R orta kulak
DKY stenotik kemikgikleri
L kulak diisiik displastik
ve katlanmig
heliks
Mikrotia R + + - L R
Preauricular L - R L L L
tag
Preauricular - - R - - B
pit
Isitme Testi B solda orta, R isitme R orta derece - N R isitme
sagda ileri kaybi isitme kaybi kaybi

derece igitme
kayb1
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Goz N - Sag goz B iris - -
anormallikleri kapaginda kolobomu, sol
Lipodermoid g0z disa bakista
kisitlilik. Sol
yukari diga
bakigta
nistagmus
Digerleri R meme sag testis Mikrognati, Mongol lekesi, Umblikal -
asagida, retraktil Inmemis testis, Epilepsi Kiiciik ~ Herni,
Epilepsi hidrosel, sol L mandibula
inguinal herni
Omurga N - N S1 vertebra N -
anormalligi posterior fiizyon
defekti, skolyoz,
tethered kord,
Kalp PDA kiigiik ASD PFO+kii¢iik - -
anormalligi PDA+PFO PDA
Bobrek L sag renal L pelvikaliektazi - - -
anormalligi nefrolithiazis  agenezi
solda bifid
pelvis
ve
hidronefroz
Gastrointestinal - - - - Umblikal -
anormallik herni
MSS N - Solda orbital L1 sringomiyeli, - -
anomalileri cukur hafif s1g. Tethered Kord

E: erkek; K: kadn; (+) varlik; (-) yokluk; TME: temporomandibular eklem; L: sol; R: sag; B:bilateral; MSS: merkezi sinir sistemi; DK dis kulak yolu

Tartisma

Klinikte genis anomali ¢esitliligi nedeniyle
bu spektrumu tanimlamak i¢in Hemifasiyal
mikrozomi spektrumu, Okiilo-
aurikiilovertebral spektrum, Birinci ve ikinci
brankial ark sendromu, Goldenhar sendromu
ve Lateral yiiz displazisi gibi ¢esitli terimler
kullanilmaktadir.! 2020  yilinda ERN
(European Reference Network) CRANIO
Kraniyofasiyal Mikrozomi Calisma Grubu, bu
karigiklig1 ortadan kaldirmak i¢in,
Kraniyofasiyal Mikrozomi teriminin
kullanilmasin1 dnermektedir.’ Bu calismada
sunulan alt1 hastaya, hastaligin klasik
bulgularina dayanarak KFM tanis1 konmustur.

KFM’de tipik olarak dis kulak, orta kulak,
mandibula ve temporomandibular eklem,
cigneme kaslari, yiiz kaslar1 ve etkilenen
taraftaki yumusak yiiz dokular etkilenir. Bazi
vakalarda orbita, goz, burun, kranyum veya
boyun gibi diger yiiz yapilar1 da etkilenebilir.
Tutulum genellikle tek tarafla sinirlidir, ancak
iki  tarafli tutulum da  bulunmaktadir.
Kraniyofasiyal anomalilere ek  olarak
vertebral, kardiyak ve merkezi sinir sistemi
(MMS) defektleri olabilir. Fenotip oldukca

degiskendir.!® Bizim hastalarimizda da
viicudun farkli bolgeleri etkilenmisti.

Gilintimiizde KFM'nin etiyolojisi i¢in {i¢ ana
teori bulunmaktadir:

e Vaskiiler malformasyon,

e Meckel kikirdagi anormalligi

e Kranial noral krest hiicreleri (CNCC'ler)
anormalligi.

Meckel kikirdagi CNCC'lerden tiiretilmistir
ve vaskiller anormallikler veya hemoraji,
Meckel kikirdagimin gelisimi veya hasariyla
yakindan iligkilidir.''> Anormal CNCC'lerin
gelisimi  kraniyofasiyal bolgede vaskiiler
anormalliklere yol agar. Bu nedenle, bu ii¢
hipotez birbirleriyle yakindan iligkilidir ve
hicbiri KFM'nin patogenezini tam olarak
aciklayamaz.

KFM i¢in giliniimiizde en yaygin kullanilan

siniflama; OMENS siniflandirmasidir.
OMENS; orbital asimetri, mandibular
hipoplazi, kulak deformitesi, sinir

disfonksiyonu ve yumusak doku eksikligini
temsil eder. OMENS siniflandirmas1 esas
olarak  kraniyomaksillofasiyal fenotiplere
odaklanir.”® Ancak KFM'li hastalar siklikla
ekstrakraniyofasiyal anormallikler de sergiler.
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Bu da, ekstrakraniyofasiyal belirtileri de
icerecek sekilde OMENS siniflandirmasinin
bir uzantisi olan OMENS-Plus (OMENS+)
siiflandirmasinin olusturulmasina yol
agmuistir.'* Tiim KFM hastalarinin  yaklasik
%55,37'sinde en az bir ekstrakraniofasiyal
anomali vardir ve bunlar arasinda MSS
(%11,5), iskelet (%47,6), kalp (%20,9),
akciger (%5,8), gastrointestinal (%7,3) ve
bobrek  (%6,8) malformasyonu bulunur.
Iskelet, kardiyovaskiiler ve MSS
anormallikleri en sik goriiliir ve bu durum
embriyonik gelisim sirasinda noral krest
hiicrelerinin anormal gocll ve
farklilasmasindan kaynaklanmis olabilir.”

Hasta  grubumuzun hepsinde  kulak
anormallikleri (%100), g6z ve konjenital kalp
defektleri (%66,6), bobrek anomalisi (%50) ve
MSS anomalileri (%33,3) goriiliirken, sadece 1
hastamizda vertabral anomali (%16.6) vardi.

Vakalarim  ¢ogu  sporadiktir.  Bizim
vakalarimizin hepsi de sporadikti. Ancak,
otozomal dominant, otozomal resesif ve
multifaktoriyel ~ kalittm  modelleri  de
bildirilmistir. Ailesel gecisli vakalarin ¢ogu
otozomal dominant kalitilmaktadir  ve
vakalarm, %2-10"unu olusturmaktadir.'*

Stromland ve ark’nin caligmasinda otizm
spektrum bozuklugu, gelisimsel gecikme,
konusma anormallikleri, disfaji, isitme kayb1
ve gorme azlig1 gibi cesitli islevsel eksiklikler
de bildirilmistir.® Bizim bir hastamizda da
konusmada gecikme vardi, diger
hastalarimizda ise yoktu.

Dis kulak (anotia’dan, preaurikiiler tag’e
kadar degisen) ve orta kulak anormallikleri
daha yaygin iken, i¢ kulak anormallikleri daha
azdir. En sik iletim tipi isitme kaybi
bildirilirken; sensorinoral ve kombine isitme
kayb1 da bildirilmistir.!> Hastalarimizin 3’iinde
tek tarafli, 1 hastada ise bilateral igitme kayb1
vardi. Iki hastamizda ise isitme kayb1 yoktu.
KFM’nin malformasyon spektrumu,
kardiyovaskiiler, pulmoner, santral sinir ve
gastrointestinal ~ sistemlerle ilgili  bir¢ok
patolojik bulguyu icermektedir. Bizim 4
hastamizda kalpte anomali, 2 hastamizda ise
bobrek anomalisi mevcuttu ve bu bulgular
literatiir ile uyumluydu.

ADYU Saglik Bilimleri Derg. 2025;11(2):129-136.

En sik bildirilen vertebral anomaliler;
hemivertebra, skolyoz ve spina bifida
occulta’dir.'® Bir hastamizda S1 vertebra
posterior fiizyon defekti ve skolyoz vardi.

KFM'li hastalarda %33,9 oraninda okiiler
anomali bildirilmistir.!” KFM’de; lipodermal
dermoid (%4-61), epibulber dermoid (%]10-
56), gbz kapagt kolobomu (%3-32),
blefaropitoz (%9-37), mikroftalmi (%5- 71),
lakrimal kanal veya bez anomalileri (5%-11),
sasiik  (%12-22) bildirilmistir.” Treacher
Collins sendromu ve KFM'nin géz anomalileri
arasindaki temel ayirt edici 6zellik, Treacher
Collins sendromunda alt géz kapaginin dis
ticte birinde kolobom varken, KFM’de iist g6z
kapagi (i¢ ve orta ticte birlik kismin birlesim
yeri) kolobomu vardir.!® Bir hastamizda sag
goz kapaginda lipodermoid ve diger
hastamizda ise bilateral iris kolobomu, sol goz
disa bakista kisitlilik ve sol yukari disa bakista
nistagmus vardi. Ayrica 1 hastamizda sag
memenin sola kiyasla daha asagida oldugunu,
baska bir hastamizda sol inguinal herni ve
baska bir hastamiz da ise umblikal herni
gbzlemledik.

Heike ve ark. genel popiilasyonda
gozlemlenebilen Ornegin hafif  yiiz
deformiteleri gibi 6zelliklerin KFM tanisinda
da 6nemli oldugu i¢in bu yiiz deformitelerinin
dikkatlice incelenmesi gerektigini
bildirmislerdir."” Birinci brankial arktan
(orbita, mandibula ve yumusak doku) gelisen
yapilar ve ikinci brankial arktan (yiiz siniri ve
kulak) gelisen yapilarin anomali siddet
derecesinin birbiriyle iliskili oldugu ve KFM
icinde  hasta  kiimelerinin  olabilecegi
bildirilmistir.”>  KFM’de yiiz tutulumu
genellikle tek tarafli ve belirgin bir asimetriye
neden olur. Bes hastamizda tek tarafli tutulum
ve asimetri mevcut iken 1 hastamizda yiiz
tutulumu ve asimetri mevcut degildi.

KFM’de tanm1 klinik degerlendirmeye
dayanir ve net bir tan1 kriteri yoktur. KFM’nin
genis fenotipik spektrumu nedeniyle tanisi,
tedavisi ve sonu¢ degerlendirmesi zordur.
Potansiyel tarama ve tedavi ile bu hastalar i¢in
multidisipliner ~ yaklasim  gerekmektedir.
Uluslararas1  Saghk  Sonuglart  Olgiimii
Konsorsiyumu (ICHOM) Kraniyofasiyal
Mikrozomi grubu tarafindan KFM su sekilde
tanimlanir: 2 major kriter veya 1 major ve 1
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mindr kriter veya 3 mindr kriter olmalidir.?°
ICHOM Kraniyofasiyal Mikrozomi Tani
Kriterleri tablo 2’de gosterilmistir.

Tablo 2. ICHOM KFM Kkriterleri.

Major kriterler Minér kriterler

Mandibular hipoplazi Yiz  yumusak doku

eksikligi
Mikrotia Pre-aurikiiler tag
Orbital / yiiz kemigi Makrostomi
hipoplazisi
Asimetrik yiliz hareketi Clefting
Epibulber dermoidler
Hemivertebra

KFM'li hastalarda farkli siddet
seviyelerinde ¢esitli yiiz kusurlariyla heterojen
bir sekilde ortaya ¢ikabilir. Yiiz anomalilerini
iceren bircok bozukluk ayirici tanida
(VACTERL, CHARGE sendromu, Treacher
Collins sendromu gibi) diisiiniilmelidir.?!
KFM’li hastalarda kamu saglik hizmetlerinin
diizenlenmesi i¢in eslik eden durumlarin takibi
onemlidir.

Hastalarin takibi

1. KFM’de beslenme giicliigii (emme, yutma,
cigneme giicliikleri, reflii sikayetleri, kisith
agiz acikligi, gelisme geriligi) prevalansi
%26-63tiir.° Bu gocuklar alti yasina kadar
yilda iki kez taranmali ve bir cocuk doktoru
veya multidisipliner ekip tarafindan
beslenme giicliikleri acisindan diizenli
olarak izlenmelidir.

2. KFM’de obstriiktif uyku apnesi prevalansi
%7-24 arasindadir. KFM’1i olan tim
hastalar, alti yasina kadar yilda iki kez,
obstriiktif uyku apnesi klinik Oykiisi
acisindan taranmalidir. Obstriiktif uyku
apnesi sliphesi varsa, polisomnografi
(uyku galismasi) yapilmalidir.’

3. KFM’de; velofaringeal disfonksiyon,
disfoni, bozulmus konusma artikiilasyonu,
dil  zorluklari ve otistik spektrum
bozuklugu da dahil olmak iizere sosyal
iletisim zorluklar goriilebilir.> KFM’si ve
buna bagl yarik damagi olan ¢ocuklar 2-5
yas arasinda yillik olarak, velofaringeal
disfonksiyon olan cocuklar iki yasinda
taranmalidir.

4. KFM’li hastalarda en sik goriilen kulak
anomalileri sunlardir:

e Dis kulak: Dis kulak yolunun atrezisi
veya stenozu

Altintas Z, Eras N.

e Orta kulak: Displastik veya kemikgik
yoklugu

e ¢ kulak: vestibiil deformitesi veya
semisirkiiler kanal anomalileri.’

5. Siddetli mikrotia veya anotia igitme kayb1
ile pozitif korelasyon gostermektedir.
KFM’si olan tiim yeni doganlarda
yenidogan isitme testi yapilmali ve isitme
testleri 24-30 aylikken yeniden
degerlendirilmelidir. Dogustan  isitme
kayb1 olan hastalarda odyolojik miidahale
alt1 aydan 6nce baslatilmalidir.’

6. Bilateral KFM’si olan hastalarda goz
anomalilerinin riski yiiksektir. KFM’si
olan tiim hastalar, bes yasindan once en az
bir kez g6z muayenesi olmalidir.

7. KFM’li hastalar dis agenezisi veya diger
dis deformiteleri acisindan artmis risk
altindadir.??

8. KFM'i hastalarda hemivertebra, blok
vertebra veya skolyoz gibi ¢esitli vertebral
anomaliler bildirilmistir. Vertebral
anomaliler omurganin tim segmentlerinde
goriilmekle birlikte servikal bolgede daha
siktir.'® KFM’si ve vertebral anomalileri
olan hastalar, ek ekstrakraniyofasiyal
anomaliler i¢in daha yiiksek riske sahiptir
ve tortikolis, sirt veya boyun agrisi ve/veya
sinirlt boyun hareketi goriilebilmektedir.'®
Norolojik semptomlar1 olan tiim KFM’li
hastalar bir (pediatrik) ndrolog tarafindan
degerlendirilmelidir. ~ Hastalara  genel
anestezi uygulanirken servikal omurgaya
dikkat edilmelidir.

9. Atipik yiiz goriinimii, bagkalar1 tarafindan
sosyal  kabuliin  zayiflamasina  ve
psikososyal zorluklara neden olabilir.
Hastalar ve/veya ebeveynleri, ozellikle
cocukluk doneminde sosyal damgalanma,
diisiik 6z sayg1 ve aktif veya pasif zorbaliga
maruz kalabilir. Bu hastalar, saglikli
kontrollere  kiyasla, dil ve motor
becerilerde gecikme, daha diisiik 1Q skoru
ve dgrenme giicliigiine sahip olabilir.***
Bu hastalara psikolojik destek gruplari ve
kuruluslar1 hakkinda bilgi nerilmelidir.>*

Sonug¢

KFM’nin molekiiler temeli belirsizdir ve
spesifik bir tani testi yoktur. Hastalar birden
fazla konjenital anomali tasiyabilir ve 6zellikle
i¢c anomalilere yonelik dikkatli degerlendirme
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gereklidir. Hemifasiyal mikrozomi i¢in uygun
siiflandirma, dogru tani, uygun yontemlerinin
secimi ve prognoz tahminini ve genetik
danigmanlik i¢in onemlidir.

Hastalara en uygun tedavi planina karar
vermek i¢in multidisipliner bir yaklagim
gereklidir. Multidisipliner yaklasim hastalarin
dogru tan1 ve tedaviyi almasina yardimci olur
ve hastalikla ilgili bilgiye erigimi arttirir.
KFM’li hastalarinin yonetimi uzun vadeli bir
takip ve yogun bir emek gerektirir, silireg
birden fazla prosediirii icermektedir.
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