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Okuloaurikulovertebral Spektrumliu
Bir Olguda GOz Bulgulari

Tugba Goncu

Nevsehir Deviet Hastanesi Gz Sagligi ve Hastaliklar Servisi, Nevsehir

OZET

Oklloauriktilovertebral spektrumlu bir olguda g6z buigular

Hemifasiyel mikrosomi, birinci ve ikinci brankial ark anomalileri olan olgular Goldenhar sendromu olarak bilinmektedir, bu sendrom
son yillarda bu bulgulara mandibular, aurikuler, okiler ve vertebral anomalilerin degisik kombinasyonlarini kapsayan klinik durumlarin
eklenmesiyle okdiloaurikiilovertebral spektrum olarak adlandiriimaya baslanmistir. Bu calismada hafif sistemik bulgularin varliginda birden
fazla okiler bulgunun birlikte gorildiugu yetiskin bir okiiloaurikilovertebral spektrum olgusu ele alinmis ve okiiler anomalileri olan olgularda
ayina tanida okuloauriktlovertebral spektrumun distinilmesini saglamak amaclanmistir.

Anahtar kelimeler: Okiiloaurikiilovertebral spektrum, dermoid, kolobom

ABSTRACT

Ocular findings of a case with oculoauriculovertebral spectrum

The term oculoauriculovertebral spectrum is characterized by ocular, auricular and vertebral anomalies which was previously named as
hemifacial microsomia, Goldenhar syndrome or first-second branchial arch anomaly. In this article, an adult case of oculoauriculovertebral
spectrum with multiple ocular anomalies accompanying minimal systemic problem was presented and oculoauriculovertebral spectrum
was mentioned as a differential diagnoses in cases with ocular anomalies.
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GiRiS

emifasiyel mikrosomi, birinci ve ikinci brankial ark
Hanomalileri olan olgular Goldenhar sendromu olarak
bilinmektedir. Son yillarda bu bulgulara mandibular, auri-
Kuler, okiler ve vertebral anomalilerin degisik kombinas-
yonlarini kapsayan klinik durumlarin eklenmesiyle oku-
loaurikilovertebral spektrum (OAVS) olarak adlandiril-
maktadir (1). Bu spektrum normal sayilabilecek kadar
hafif bir tablodan ciddi formlara kadar uzanabilen cesitli
Klinik bulgularla izlenebilmektedir ve zaman zaman yarik
dudak-damak, makrostomi, renal, pulmoner ve kardiak
malformasyonlar tabloya eslik edebilmektedir (1-3).

Bu ¢alismada goz tutulumunun daha belirgin oldugu
yetiskin bir OAVS olgusu ele alinmis ve okller anomalile-
ri olan olgularda ayirici tanida OAVS’nin dusunilmesini
saglamak amaclanmistir.
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OLGU SUNUMU

27 yasinda bayan hasta sag goz kapaginda sekil bozuk-
lugu ve sag gozde dogdugundan beri olan kKitle sikayeti ile
Klinigimize basvurdu. Hastanin 6z ge¢misinde ve soy gec-
misinde spesifik bulgu yoktu. Akraba evliligi hikayesi yok-
tu. Hastanin yapilan oftalmik muayenesinde sol gozinun
gorme keskinligi 20/20 olup goz ici basinci 14 mm Hg ola-
rak ol¢uldu. Bu gozin 6n segment ve fundus muayeneleri
dogal olarak degerlendirildi. Sag gdzunun ise en iyi duzel-
tilmis gorme keskinligi 20/30 olup goz ici basinci 16 mm Hg
olarak 0lcildu. Hastanin biyomikroskopik on segment
muayenesinde Ust kapak orta 1/3’luk bolimuinde kolo-
bom, inferotemporalde limbusta 5x4 mm buyukluginde
dermoid timor ve temporalde kantlsten baslayip poste-
riorda orbita yag dokusu ile kaynasan lipodermoid Kitle
oldugu saptandi (Sekil 1). Hastanin diger 6n segment bul-
gular ve fundus muayenesi dogal idi. Kornea capi sag goz-
de 11.5 mm sol gozde ise 13 mm olarak Ol¢uldi. B mod
ultrasonografide her iki gozde orbita yapilari dogal izlendi,
g0zln on arka ¢ap sag gozde 23 mm olculurken sol gozde
23.5 mm olarak Ol¢uldi. Hastanin gozleri primer pozisyon-
da ortoforikti ve tim bakis yonlerinde goz hareketleri

Bakirkdy Tip Dergisi, Cilt 9, Say1 1, 2013 / Medical Journal of Bakirkdy, Volume 9, Number 1, 2013 33



Okuloaurikllovertebral spektrumlu bir olguda goz bulgulan

;
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Sekil 1: A) Sag gozde Ust kapak kolobomu ve limbus infero-
temporalinde limbal dermoid. B) Limbal dermoid ve temporal
kantusten baslayip posteriorda orbita yag dokusu ile kaynasan
Uzerinde kil folikUlleri bulunan lipodermoid kitle.

dogaldi. Hastanin fizik muayenesinde sag kulakta minimal
sekil bozuklugu ve preaurikuler cilt katlantisi izlendi. Dahi-
liye bolumu tarafindan degerlendirilen hastada sistemik
patoloji izlenmedi. Kulak burun bogaz muayenesinde ve
isitme testlerinde patoloji izlenmedi.

TARTISMA

Okuloaurikulovertebral spektrum nadir gorilen ozel-
likle okuler, aurikiler, mandibular malformasyonlarla
karakterize gelisimsel bir bozukluktur. Etiyolojisi Gzerin-
de literatUrde farkl gortsler olmakla birlikte embriyonel
gelisimin 4. ila 8. haftalan arasinda birinci ve ikinci bran-
kial arklarin anormal gelisimi ve noral krest hucre dagihm
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bozukluguna bagh oldugu dusunulmektedir (4,5). Litera-
tirde tahmini insidansi 1/3500 ile 1/5600 arasinda ve
erkek/kadin orani 3/2 olarak gosterilmektedir (4,6). Olgu-
larin cogunu sporadik vakalar olustursa da literatiirde
otozomal dominant ve otozomal resesif gecis gosteren
aile serileri bildirilmistir (4,7,8). Karyotip incelemelerinde
kromozomal bozukluk saptanmamistir (9).

Mikrotia (ku¢lk ve malforme kulak) varligi veya prea-
riktler cilt ¢ikintilan varhiginda hemifasyal mikrosomi
asgari tani kriteri olarak kabul edilmektedir (4,7,10). Spo-
radik olgularda %100 oraninda kulak anomalileri (mikro-
tia, prearikiler cilt ¢ikintilari, dis kulak yolu problemileri),
%83 oraninda fasiyel asimetri, %43 oraninda agiz anoma-
lileri (makrostomi, yarik dudak, yarik damak), %34 ora-
ninda géz anomalileri ve %31 oraninda vertebra anoma-
lileri (skolyoz, hemivertebra, servikal fizyon) bildirilmistir
(8,10). Literatlrde OAVS ile iliskilendirilmis goz bulgular
limbal dermoid, lipodermoid, kapak kolobomu, pitozis,
karinkul anomalileri, Duane retraksiyon sendromu, mik-
roftalmi, ve anoftalmi olarak belirtilmektedir (8,10-15).
GOz bulgularticerisinde en sik dermoid gorultir ve bir seri-
de %78 gibi yiksek bir oranda saptanmistir ve olgularin
9%30-53'U tek tarafli oldugu belirtilmistir (12). Lipodermoid
ise dermoide oranla daha seyrektir ve olgularin %47’sin-
de izlenmektedir (12). Yayinlanan bir ¢calismada, OAVS
sendromunda optik disk tilti, optik sinir hipoplazisi, reti-
nal damarlarda kivrimlanma artisi, makula hipoplazisi
gibi bulgularin da izlendigi bildirilmistir (16).

Olgumuzun kapak kolobomu, limbal dermoid ve orbi-
tal lipodermoid timora gibi gdz bulgulari, minimal auri-
kiler deformitesi ve kulak dninde ise cilt katlantisi disin-
da baska sistemik bir bulgusu mevcut degildir. Kulak
anomalleri varhigl, mevcut goz bulgulariile birlikte OAVS'u
dusundirmektedir. Olgumuzda minimal sistemik bulgu-
larin varliginda birden fazla okller bulgularin birlikteligi
dikkat cekmektedir.

Sonug olarak OAVS normal sayilabilecek hafif olgular-
dan cok ciddi malformasyonlara kadar genis bir spekturu-
mu icerebilmektedir. Belirgin sistemik bulgular olmadan
lipodermoid, dermoid ve kapak kolobomu gibi goz bulgu-
lart olan olgularda OAVS olabilecegi akilda tutulmalidir.
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