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Yenidogan Déneminde Bilateral Katarakt ile Bulgu Veren Goldenhar Sendromu Olgusu
Goldenhar Sydrome Presented Bilateral Cataract In Neonatal Period
Arzu AKDAG, Kara Orkun ANADUT

Bursa Sevket Yilmaz Egitim ve Arastirma Hastanesi, Yenidodan Klinigi, Bursa, Tirkiye

0oz

Goldenhar sendromu veya okuloaurikulovertebral spektrum, géz-kulak anomalileri, hemifasyal mikrozomi vevertebral anomaliler ile karakterize gelisimsel bir
bozukluktur. Sendrom, birinci ve ikinci brakial yariktan kdken alan yapilarin dogumsal defektlerinden olusur. Sendromun nedeni tam olarak bilinmemektedir ancak
heterojen oldugu diigtiniilmektedir. Olgularin gogunda tek tarafli tutulum goriilirken %4-8 inde iki tarafli olabilmektedir. Bu sendromun ydnetimi multidisipliner
yakalagim gerektirir. Burada sendromun tiim klasik bulgularina ¢ift tarafl kataraktin eglik ettigi prematiire dogan bir olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu, konjenital katarakt, fasyal asimetri

ABSTRACT

Goldenhar syndrome (also known as Oculo-auriculo-vertebral spectrum) is a complex developmental disorder characterised mainly by anomalies of the ear
and eye, hemi facial microsomia and vertebral anomalies. It is associated with anomalous development of the first branchial arch and second branchial arch.
The aetiology of this rare sydrome is largely unknown and seems to be heterogeneous. The malformations affect usually one side of the body, however 4-8
percent of affected individuals have bilateral involvement. The management of this condition requires a multi-diciplinary approach.We report a pretem neonate
of Goldenhar sydrome who presented bilateral cataract in addition to all classical signs of the condition.
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Girig Resim 1-2: Yenidoganin makroskobik gériintiisil

ilk kez Goldenhar tarafindan 1952 de tek tarafli kraniofasyal gelisim bozuklu-
gu, epibulberdermoid ve kulak anomalisi olan 3 hastada tanimlanmistir (1).
Goldenhar sendromu veya Okuloaurikulovertebral spekirum (OAVS) 1. ve 2.
Brakial yariktan kdken alan yapilarin anomalilerine kardiak, renal, ekstremiteve
santral sinir sistemi anomalilerinin de eslik ettigi, olgular arasinda biyk fark-
liklar goriilen heterojen bir bozukluktur.

Burada sendromun klasik bulgularina bilateral konjenital katarakt ve burunda
belirgin septal deviasyonun eslik ettigi prematire bir olgu sunularak multidisip-
liner yaklagimin 6nemi vurgulanmak istenmistir.

Olgu

Yirmi iki yagindaki annenin 1. gebelikten 1. yasayan bebegi olarak, 28. gebelik
haftasinda spontan vajinal yol ile 1280 gram dogan kiz hastanin Apgar skoru
sirayla 1 ve 5. dakikada 5 ve 7 olan degerlendirildi. Anne baba arasinda uzak
akrabalik mevcuttu.

Fizik muayenede, fasyal asimetri, mikrognati, sag heliks hipoplazisi ve defor-
masyonu, sag dis kulak yolu atrezisi, burunda sola dogru septal deviasyon,
posterior yerlesimli yarik damak ve sag pes eqinovarus saptandi. (Resim 1,2)
Hasta takipneikti (dakika solunum sayisi 72), hafif interkostal ve subkostal ge-
kilmesi mevcuttu. Kardiyovaskiiler sistem muayenesinde 1/6 sistolik Gftirimii

saptand.
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Kemik tarama grafileri, batin ultrasonografisi ve kranial MR gdriintiilemesi
normal olarak degerlendirilen olgunun ekokardiografi incelemesinde miiskii-
ler ventrikiiler septal defekt(VSD), patent foramen ovale, orta dereceli valviiler
pulmoner stenoz saptandi. G6z muayenesinde iki tarafll katarakt tespit edildi.
Genetik incelemesinde karyotip 46 XX olarak saptandi.Beyin sapi isitsel uyaril-
mis potansiyelleri incelemesinde sag kulakta latans alinamadi.

Mevcut bulgular ile Goldenhar Sendromu tanisi konulan hastapostnatal 60.gii-
niinde goz, kulak burun bogaz, kardiyoloji ve noroloji klinikleri tarafindan izlen-
mek iizere taburcu edildi.Aileye genetik danigmanlik Gnerildi.

Tartigsma

Goldenhar sendromunun en belirgin bulgulan maksiller veya mandibularhipop-
laziye bagh geligen fasyal asimetri, preaurikulertaglar, mikroti, anoti, dis kulak
yolu atrezisi ve igitme kaybidir. Hastalarin %65 inde degisik derecelerde fasyal
asimetri goraliir, bu durum bazen cift tarafli da olabilir (2,3). Sag taraf daha
cok etkilenir (sag/sol orani: 3/2) (4). Mandibulerhipoplazi agir oldugu takdirde
belirgin solunum problemleri gériiliir. isitme kaybi iletim tipi, nérosensériyel
veya miksttip olabilir. Yarik dudak ve damak, makrostomi eslik edebilen diger
kraniofasyal anomalidir. Hastamiz 06zellikle burundaki agir septaldeviasyona
bagli olarak uzunca bir siire solunum problemi yasadi.

Bu sendromda sik goriilen g6z anomalileri; epibulberdermoid, lipodermoid,
kolobom, mikroftalmi, anoftalmi vestrabismustur. G6z bulgular genellikle tek
taraflidir. Ancak etkilenen bireylerin %4-8 kadarinda bilateral tutulum gorildr.
Hastamizda saptadigimiz konjenital kataraktin bu sendromla birlikteligi bildigi-
miz kadariyla daha dnce tanimlanmamistr.

Okulovertebral spektruma % 50 ye varan oranlarda dier sistem anomalileri
eslik edebilmektedir. Bu hastalarda en sik goriilen vertebra anomalileri; servikal
vertebrada hipoplazi, fiizyon veya hemivertebradir. Kardiak acidan Fallot, VSD,
Aortik ark anomalileri, buyik arter trasnpozisyonu gorilebilir (4,5). Eslik ede-
bilecek renal problemler; renalagenezi, ¢ift treter, hidronefroz ve hidroiireterdir
(4,5). Mikrosefali, ensefalosel, hidrosefali, Arnold-Chiari malformasyonu bu
sendroma eglik edebilen santral sinir sistemi bulgulandir (2,5). Hastamizda
V/SD ve valviller pulmoner stenoz mevcuttu.

Etyolojinin heterojen oldugu diistinilmektedir. GCevresel etkenler agisindan en
cok belirtilen Vazoaktif ilaglar(aspirin, ibuprofen, psodoefedrin),retinoik asit,-
maternaldiabet, yardimci ireme yontemleri olmustur (6,7). Olgular genellikle
sporadik olmakla birlikte otozomal dominant veya resesif kalitimin goriildiigi
ailevi vakalar da bildirilmigtir. Diger kardeste gorilme olasiligi %2-3 dir. Bu
nedenle aileye genetik danismanlik verilmesi onerilir. Hastamizin kromozom
analizi normal bulundu, ayrica gebelik sirasinda teratojenmaruziyeti veya di-
abet OyKkiisi yoktu.

Sonug olarak fasyal asimetri, goz ve kulak anomalileri saptanan olgularda
bu sendrom disintlmeli, eslik edebilecek diger anomaliler agisindan gorin-
tileme yontemlerine bagvurulmalidir. Hastalar multidisipliner yaklagimla ilgili
birimlerce izlenmeli ve ailelere genetik danigmalik saglanmalidir.
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