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Goldenhar Sendromu: Olgu Sunumu
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OZET
Goldenhar sendromu: Olgu sunumu

Goldenhar sendromu kulak, kalp ve vertebra anomalileri, fasiyal asimetri, dermal ve epibulbar Kistler ile karakterize, nadir gortlen
konjenital bir sendromdur. insidansi canli dogumlarda yaklasik olarak 1/5600'dir. Goldenhar sendromlu hastalar agir anomaliler ya da daha
hafif anomaliler ile basvurabilir. Bu yazida Goldenhar sendromlu bir hastanin klinik ve laboratuvar bulgularini 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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GIRIS

oldenhar sendromu 1. ve 2. brakiyal arkdan gelisen
Gyapllarln sik gorulen konjenital defektlerinden olu-
sur. Defektlerin olusturdugu kraniyofasiyal anomaliler
farkh sekillerde ortaya cikabilir. Kraniyofasiyal anomali-
lere i¢ ve dis kulak yolundaki gelisim kusuru, mandibu-
lar hipoplazi, okuler, kardiyak, vertebral, santral sinir
sistemi anomalileri eslik edebilir (1,2). Goldenhar send-
romunda sik gorilen kulak anomalileri: heliks gelisim
anomalisi, preaurikuler tag ve/veya pitler, dis kulak
yolu atrezisi, i¢ kulak yolu anomalileri ve sonucunda
gelisen sagirliktr. Sik goriilen goz anomalileri: epibulber
dermoid, lipodermoid, goz kapaginda kolobom, strabis-
mus ve mikroftalmidir. Sk gorilen vertebra anomalileri:
servikal vertebrada hemivertebra veya hipoplazidir.
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Kardiyovaskuler ve genitolriner anomalilerde bu send-
rom i¢inde yer almaktadir (3). Hastalarin biyuk bir kismi
sporadiktir; fakat otozomal dominant ve otozomal rese-
sif kalitimin goruldugu ailevi vakalar bildirilmistir (4-6).
Burada, Goldenhar sendromlu bir hastanin ¢oklu ano-
malileri rapor edildi.

OLGU SUNUMU

10 gunluk kiz hasta, aralarinda akrabalik olmayan
anne-babanin yasayan birinci cocugu idi. 19 yasindaki
annenin 1. gebeligi abortusla sonlanmistl. Preterm 28.
haftalik dogan bebegin dogum agirhgi 980 gr idi. 36 hafta
+ 6 glinden once dogan (259 gunden ku¢uk) bebek pre-
matire bebek olarak degerlendirildi. DUstuk dogum agir-
gl ve solunum sikintisi nedeniyle yenidogan yogun
bakim unitesine yatirildi. Fizik muayenesinde sag atrezik
dis kulak yolu, preaurikular taglar, agiz acikliginin sag
asaglya 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 saptandi. Beyinin
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Resim 1: Fasiyal asimetri, agiz kenarinin retraksiyonu, makrostomi ve mikrognati (A)

mineralizasyonu normal olarak degerlendirildi. X-ray gra-
fileri, kranial ve batin ultrasonografileri normal idi. Karyo-
tip analizi 46, XX bulundu. Sol kulak muayenesinde isit-
me kaybi yoktu. Bu bulgular ile hastaya Goldenhar send-
romu tanisi kondu.

TARTISMA

Bu sendrom ilk olarak Dr. Maurice Goldenhar tarafin-
dan tanimlanmistir (7). Daha sonra 1963’de Gorlin ve
arkadaslarl bu sendromu okulo-aurikulo-vertebral send-
rom olarak isimlendirmistir (8). Goldenhar sendromu yak-
lagik 5600°de bir siklikla gorulur (9). Gorulme sikligl top-
lumlar arasinda farklilik gosterir, erkekleri kadinlardan
daha cok etkilemektedir (10). Tani dis, orta veya i¢ kulak
yolu gelisim kusuru, epibulber dermoid, fasiyal ve ver-
tebral anomalilerin bulunmasi ile konulur. Anomaliler
14-18. haftalar arasinda embriyonal 1. ve 2. brakiyal arkin
gelisim kusurundan kaynaklan bir konjenital malformas-
yon oldugu dusunulmektedir (3,11).

Gecmis calismalarda, vertebra “homeobox” genlerinin
embriyonal dokularda eksprese oldugu gosterilmistir. Bu
genler morfogenesis esnasinda epiteliyal-mesenkimal
etkilesimi saglamaktadir. Bu etkilesim kraniyofasiyal
yapllar, ekstremiteler ve kardiyak gelisimi de icine alan
butinu etkilemektedir. “Homeobox” genler ile ayni sinifa
ait olan Msx genlerinin cesitli kraniyofasiyal yapilarin
olusmasina neden olan birinci brakiyal arkin ektoderm-
mezankim farklilasmasinda énemli oldugu bulunmustur.
Msx genleri etkilenen farelerde birinci brakiyal arktan
kaynaklanan major anomaliler gelistigi gosterilmistir (1).

, atrezik dis kulak yolu, préurikular taglar (B).

Hastalardaki farkli klinik bulgular, bunlar olusturan gen-
lerin inkomplet penetransina neden olan mutasyonlar
sonucunda gelismis olabilir.

Goldenhar sendromu kulak, kalp, genitouriner ve ver-
tebra anomalileri, fasiyal asimetri, dermal ve epibulbar
Kistler ile karakterizedir. Maksiller, fasiyal kaslarinn hipop-
lazisine mandibuler kemikte ramus ve kondil hipoplazisi
ile olusan temporomandibuler eklem hipoplazisi eslik
eder. Preaurikuler tag ve/veya pitler kulak ile agiz kenar
arasinda sanal bir hat Uzerinde yerlesirler ve agiz kenari
fasiyal kas hipoplazisinin oldugu tarafa cekilir (3-6).

Hastamizin, sag atrezik dis kulak yolu, preaurikular
taglar, agiz agikhginin saga retraksiyonu, makrostomi,
fasial kaslarda hipoplazi, maksillar hipoplazi ve mikrogna-
tisi vardl. Ekokardiyografisinde patent foramen ovale
(PFO) bulundu. Literattrde kardiyak anomali gorilme sik-
lig1 %5-58 arasi oranlarda bildirilmistir. Goldenhar send-
romlu vakalarin yaridan fazlasinda gortlen kardiyak ano-
mali, ventrikller septal defekt ve Fallot tetralojisidir
(12,13). Hastamizda ise PFO anomalisi vardi.

Goldenhar sendromuna eglik edebilen farkli kromo-
zom anomalileri literatlrde bildirilmistir (4). Vakamiza
kromozom analizi yapildi ve normal bulundu. Literaturde,
vertebra anomalisi hastalarin %64’tinde rapor edilmistir
(14). Hastamizin vertebra anomalisi yoktu.

Ayiricl tanisi brakio-oto-renal sendrom (BOR), Townes-
Brocks sendromu, Wildervanck sendromu, DiGeorge
sekans, VATER assosiasyonu, CHARGE assosiasyonu, fron-
tonasal displazi ile yapilmalidir (1). Hastamizda gorulen
fasiyal asimetri, kulak anomalisi ve diger klinik bulgular
ayirnal tanidaki sendromlarla uyumlu degildi.
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Goldenhar sendromu ile birlikte hidrosefali, korpus

kallozum agenezisi, intra kraniyal dermoid Kist gibi sant-
ral sinir sistemi anomalileri bildirilmistir (3,15). Hastamizin
kraniyal MRG'sinde mega sisterna magna varyasyonu
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goruldu. Beyin gelisimi normal olarak degerlendirildi.

Goldenhar sendromlu hastalarda erken tani konulma-

s, gelisebilecek komplikasyonlari dnlemek icin buyik
onem tasimaktadir.
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