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Olgu Sunumları / Case Reports

ÖZET

Goldenhar sendromu: Olgu sunumu
Goldenhar sendromu kulak, kalp ve vertebra anomalileri, fasiyal asimetri, dermal ve epibulbar kistler ile karakterize, nadir görülen 

konjenital bir sendromdur. İnsidansı canlı doğumlarda yaklaşık olarak 1/5600’dir. Goldenhar sendromlu hastalar ağır anomaliler ya da daha 

hafif anomaliler ile başvurabilir. Bu yazıda Goldenhar sendromlu bir hastanın klinik ve laboratuvar bulgularını sunduk.

Anahtar kelimeler: Goldenhar sendromu, fasiyal asimetri, makrostomi 

ABSTRACT

Goldenhar’s syndrome: case report
Goldenhar’s syndrome is a rare congenital syndrome characterized with ear, cardiac, and vertebral anomalies, facial asymmetria, epibulbar 

and dermoid cysts. The incidence is around 1/5600 a live birth. The patients with Goldenhar’s syndrome may refer with minor or major 

abnormalities. In this paper we report the clinical and laboratory findings of a patient with Goldenhar’s syndrome.
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GİRİŞ 

Goldenhar sendromu 1. ve 2. brakiyal arkdan gelişen 
yapıların sık görülen konjenital defektlerinden olu-

şur. Defektlerin oluşturduğu kraniyofasiyal anomaliler 
farklı şekillerde ortaya çıkabilir. Kraniyofasiyal anomali-
lere iç ve dış kulak yolundaki gelişim kusuru, mandibu-
lar hipoplazi, oküler, kardiyak, vertebral, santral sinir 
sistemi anomalileri eşlik edebilir (1,2). Goldenhar send-
romunda sık görülen kulak anomalileri: heliks gelişim 
anomalisi, preaurikuler tag ve/veya pitler, dış kulak 
yolu atrezisi, iç kulak yolu anomalileri ve sonucunda 
gelişen sağırlıktır. Sık görülen göz anomalileri: epibulber 
dermoid, lipodermoid, göz kapağında kolobom, strabis-
mus ve mikroftalmidir. Sık görülen vertebra anomalileri: 
servikal vertebrada hemivertebra veya hipoplazidir. 

Kardiyovasküler ve genitoüriner anomalilerde bu send-
rom içinde yer almaktadır (3). Hastaların büyük bir kısmı 
sporadiktir; fakat otozomal dominant ve otozomal rese-
sif kalıtımın görüldüğü ailevi vakalar bildirilmiştir (4-6). 
Burada, Goldenhar sendromlu bir hastanın çoklu ano-
malileri rapor edildi.

	 OLGU SUNUMU

	 10 günlük kız hasta, aralarında akrabalık olmayan 
anne-babanın yaşayan birinci çocuğu idi. 19 yaşındaki 
annenin 1. gebeliği abortusla sonlanmıştı. Preterm 28. 
haftalık doğan bebeğin doğum ağırlığı 980 gr idi. 36 hafta 
+ 6 günden önce doğan (259 günden küçük) bebek pre-
matüre bebek olarak değerlendirildi. Düşük doğum ağır-
lığı ve solunum sıkıntısı nedeniyle yenidoğan yoğun 
bakım ünitesine yatırıldı. Fizik muayenesinde sağ atrezik 
dış kulak yolu, preaurikular taglar, ağız açıklığının sağ 
aşağıya retraksiyonu, makrostomi, fasial kaslarda hipop-
lazi, maksillar hipoplazi ve mikrognati izlendi (Resim 1A, 
B). Ekokardiyografisinde patent foramen ovale (PFO) 
bulundu. Kranial magnetik rezonans grafi (MRG)’sinde 
mega sisterna magna varyasyonu saptandı. Beyinin 
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mineralizasyonu normal olarak değerlendirildi. X-ray gra-
fileri, kranial ve batın ultrasonografileri normal idi. Karyo-
tip analizi 46, XX bulundu. Sol kulak muayenesinde işit-
me kaybı yoktu. Bu bulgular ile hastaya Goldenhar send-
romu tanısı kondu. 

	 TARTIŞMA 

	 Bu sendrom ilk olarak Dr. Maurice Goldenhar tarafın-
dan tanımlanmıştır (7). Daha sonra 1963’de Gorlin ve 
arkadaşları bu sendromu okulo-aurikulo-vertebral send-
rom olarak isimlendirmiştir (8). Goldenhar sendromu yak-
laşık 5600’de bir sıklıkla görülür (9). Görülme sıklığı top-
lumlar arasında farklılık gösterir, erkekleri kadınlardan 
daha çok etkilemektedir (10). Tanı dış, orta veya iç kulak 
yolu gelişim kusuru, epibulber dermoid, fasiyal ve ver-
tebral anomalilerin bulunması ile konulur. Anomaliler 
14-18. haftalar arasında embriyonal 1. ve 2. brakiyal arkın 
gelişim kusurundan kaynaklan bir konjenital malformas-
yon olduğu düşünülmektedir (3,11). 
	 Geçmiş çalışmalarda, vertebra “homeobox” genlerinin 
embriyonal dokularda eksprese olduğu gösterilmiştir. Bu 
genler morfogenesis esnasında epiteliyal-mesenkimal 
etkileşimi sağlamaktadır. Bu etkileşim kraniyofasiyal 
yapılar, ekstremiteler ve kardiyak gelişimi de içine alan 
bütünü etkilemektedir. “Homeobox” genler ile aynı sınıfa 
ait olan Msx genlerinin çeşitli kraniyofasiyal yapıların 
oluşmasına neden olan birinci brakiyal arkın ektoderm-
mezankim farklılaşmasında önemli olduğu bulunmuştur. 
Msx genleri etkilenen farelerde birinci brakiyal arktan 
kaynaklanan major anomaliler geliştiği gösterilmiştir (1). 

Hastalardaki farklı klinik bulgular, bunları oluşturan gen-
lerin inkomplet penetransına neden olan mutasyonlar 
sonucunda gelişmiş olabilir. 
	 Goldenhar sendromu kulak, kalp, genitoüriner ve ver-
tebra anomalileri, fasiyal asimetri, dermal ve epibulbar 
kistler ile karakterizedir. Maksiller, fasiyal kaslarınn hipop-
lazisine mandibuler kemikte ramus ve kondil hipoplazisi 
ile oluşan temporomandibuler eklem hipoplazisi eşlik 
eder. Preaurikuler tag ve/veya pitler kulak ile ağız kenarı 
arasında sanal bir hat üzerinde yerleşirler ve ağız kenarı 
fasiyal kas hipoplazisinin olduğu tarafa çekilir (3-6).
	 Hastamızın, sağ atrezik dış kulak yolu, preaurikular 
taglar, ağız açıklığının sağa retraksiyonu, makrostomi, 
fasial kaslarda hipoplazi, maksillar hipoplazi ve mikrogna-
tisi vardı. Ekokardiyografisinde patent foramen ovale 
(PFO) bulundu. Literatürde kardiyak anomali görülme sık-
lığı %5-58 arası oranlarda bildirilmiştir. Goldenhar send-
romlu vakaların yarıdan fazlasında görülen kardiyak ano-
mali, ventriküler septal defekt ve Fallot tetralojisidir 
(12,13). Hastamızda ise PFO anomalisi vardı.
	 Goldenhar sendromuna eşlik edebilen farklı kromo-
zom anomalileri literatürde bildirilmiştir (4). Vakamıza 
kromozom analizi yapıldı ve normal bulundu. Literatürde, 
vertebra anomalisi hastaların %64’ünde rapor edilmiştir 
(14). Hastamızın vertebra anomalisi yoktu.
	 Ayırıcı tanısı brakio-oto-renal sendrom (BOR), Townes-
Brocks sendromu, Wildervanck sendromu, DiGeorge 
sekans, VATER assosiasyonu, CHARGE assosiasyonu, fron-
tonasal displazi ile yapılmalıdır (1). Hastamızda görülen 
fasiyal asimetri, kulak anomalisi ve diğer klinik bulgular 
ayırıcı tanıdaki sendromlarla uyumlu değildi. 

Resim 1: Fasiyal asimetri, ağız kenarının retraksiyonu, makrostomi ve mikrognati (A), atrezik dış kulak yolu, preaurikular taglar (B).
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	 Goldenhar sendromu ile birlikte hidrosefali, korpus 
kallozum agenezisi, intra kraniyal dermoid kist gibi sant-
ral sinir sistemi anomalileri bildirilmiştir (3,15). Hastamızın 
kraniyal MRG’sinde mega sisterna magna varyasyonu 

görüldü. Beyin gelişimi normal olarak değerlendirildi. 
	 Goldenhar sendromlu hastalarda erken tanı konulma-
sı, gelişebilecek komplikasyonları önlemek için büyük 
önem taşımaktadır.
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