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Yenidogan Doneminde Tanimlanan Goldenhar Sendromu: Olgu sunumu
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Ozet

Goldenhar sendromu olarak da bilinen okilo-aurikulo-
vertebral sendrom, ilk kez 1952 yilinda Goldenhar tarafindan
tanimlanmistir. Goldenhar sendromu birinci ve ikinci branki-
yal yariktan koken alan yapilarin konjenital anomalilerini
icerir. Kulak anomalileri, hemifasiyal mikrosomi ve vertebral
anomaliler ile karakterizedir. Sendromun nedeni tam olarak
bilinmemekle birlikte heterojen kaynakh oldugu disiinil-
mektedir. Goldenhar sendromunun yodnetimi, en uygun
tedaviyi saglamak igin multidisipliner yaklasim gerektirir.
Burada sendromun tiim klasik bulgularina sahip Goldenhar
sendromlu yenidogan vakasi sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu, yenidogan, multi-
disipliner yaklagim.

Abstract

Oculo-aurikulo-vertebral syndrome also referred to as Gol-
denhar Syndrome is a rare condition described initially by
Goldenhar in 1952. Goldenhar Syndrome is a wide spectrum
of congenital anomalies that involves structures arising from
the first and second branchial arches. The syndrome is cha-
racterized by anomalies of the ear, hemifacial microsomia,
and defects of the vertebral column. The etiology of this rare
syndrome is not understood completely and seems to be
heterogeneous. Management of Goldenhar syndrome requi-
res a multidisciplinary approach to provide most appropriate
treatment. Here we report a newborn with Goldenhar Synd-
rome who presented all classical signs of this rare condition.

Keywords: Goldenhar Syndrome, newborn, multidisciplinary
approach.

Giris

Okdlo-aurikulo-vertebral sendrom klasik olarak
ylz, goz ve kulak anomalilerini igeren ve hetero-
jen ozellikler gbsteren konjenital bir bozukluktur.
ilk kez Goldenhar tarafindan tanimlanan send-
rom (1), daha sonra 1963 yilinda Gorlin ve arka-
daslan tarafindan ek vertebra anomalileri nede-
niyle okulo-aurikulo-vertebral sendrom olarak
adlandiriimistir (2).

Okulo-aurikulo-vertebral sendrom sikligi 5000-45
000 canli dogumda 1 olarak bildirilmistir. Send-
rom, birinci ve ikinci brankiyal yariktan koken
alan yapilarin konjenital defektlerinden olusur (3-
5).

Sendrom, hemifasiyal mikrozomi, gdz ve kulak
anomalileri ve vertebral defektler ile karakterize-
dir. Heliks gelisim kusuru, preaurikiler tag
ve/veya pitler, dis kulak yolu atrezisi, mikrotia,
anotia ve i¢ kulak yolu anomalileri sik gorilen
kulak anomalileridir. Sendromda sik goérilen goz
anomalileri lipodermoid, ptozis, kolobom ve mik-
roftalmidir. En sik gorilen vertebra anomalileri

ise hemivertebra veya vertebra hipoplazisidir.
Spektrum igcinde kardiyak, renal, genitolriner
sistem ve santral sinir sistemi anomalileri de
bildirilmistir (6, 7).

Okdilo-aurikulo-vertebral sendromun etyolojisi
kesin olarak aydinlatilamamistir. Blastogenez
peryodunda birinci ve ikinci brankiyal yariklarin
gelisim bolgesinde azalmis kan akimi ve fokal
hemorajilerin etyolojide 6nemli olabilecegi 6ne
strdlmastir (8). Vakalarin blyik kismi sporadik
olmakla birlikte otozomal dominant ve resesif
kalitim da rapor edilmistir. Ek olarak cesitli kro-
mozomal anomalilerin dokiimente edildigi vaka-
lar da vardir. Maternal diyabet ve gebelikte ma-
ruz kalinan bazi ilaglar da etyolojide suglanmistir
(3, 4).

Sendromun nispeten nadir gorilmesi ve tedavi-
nin multidispliner yaklasim gerektirmesi nedeni
ile erken tani olduk¢a 6nemlidir. Bu makalede
yenidogan doneminde tani alan Goldenhar send-
romlu olgunun sunumu yapilarak sendroma dik-
kat cekilmek istenmis ve erken taninin 6nemi
vurgulanmistir.
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Olgu Sunumu

Otuzalti yasindaki annenin besinci gebeliginden
miadinda fetal distres nedeni ile sezaryen seksiyo
ile dogan iki saatlik kiz hasta kulak anomalisi ve
yarik damak bulunmasi nedeni ile hastanemize
gonderildi. Dizenli prenatal izlemi yoktu. Anne
babasi arasinda akrabalik olmayan hastanin aile-
sinde benzer bulgulari olan birey olmadigi 6gre-
nildi. Fizik muayenesinde viicut agirligi 2700 gr
(10-25p), boyu 46 cm (10-25p), bas ¢cevresi 32 cm
(10-25p) olup fasiyal asimetri ve inkomplet yarik
damagi vardi. Her iki heliks hipoplazik ve defor-
me idi. Sol dis kulak yolunda atrezi vardi (Resim
1, 2).

Resim 2. Sol helikste deformasyon ve sol dis ku-
lak yolunda atrezi goriilmektedir.

Hasta olasi problemlerden dolayl kulak burun
bogaz, gdz, radyoloji, cocuk kardiyoloji boliimle-
rine konsiilte edildi. Genetik incelemesinde kar-
yotipi 46 XX olarak saptandi. Hastamizin ekokar-
diyografisinde Fallot Tetralojisi tespit edildi. Ver

tebra grafisinde birinci torakalde hemivertebra
goraldu (Resim 3).

Resim 3. Torakal 1.vertebrada hemivertebra
goranimu

Kraniyal tomografisi, batin ve renal ultrasonogra-
fisi normal olarak degerlendirildi. Orta ve i¢ kulak
yolunu degerlendirmek amaci ile ¢ekilen tempo-
ral kemik tomografisi normaldi. isitsel fonksiyon-
lari degerlendirmek amaciyla yapilan beyinsapi
isitsel uyarilmis potansiyeli incelemesinde solda
isitme kaybi bulundu. G6z muayenesinde iris
kolobomu saptandi. Bu bulgularla hastaya okiilo-
aurikulo-vertebral sendrom tanisi konuldu.

Tartisma

ilk kez 1952 yilinda Goldenhar tarafindan tek
tarafli kraniyofasiyal gelisim bozuklugu, epibul-
ber dermoid ve kulak anomalisi olan 3 hastada
tanimlanan Goldenhar sendromu (1) oldukca
kompleks ve heterojen bir hastalik olup, semp-
tom ve fiziksel 6zellikleri olgudan olguya oldukga
biylk farklar gostermektedir. Okilo-aurikulo-
vertebral sendrom sikligi farkli toplumlarda degi-
siklik gosterir ve erkek/kiz orani 3:2°dir (4).

Okdilo-aurikulo-vertebral sendromun etyolojisi
tam olarak bilinmemektedir. Etyolojiyi aciklama-
ya yoénelik farkli teoriler 6ne sirilmustir. Orne-
gin; gestasyonun 35-45. glinleri arasinda embri-
yoda brankiyal yarik yapilarinin gelistigi bolgede
bozulmus vaskiler akim ya da fokal hemorajilerin
patofizyolojide rol oynadigi dislnilmustir (8).
Noral krest hiicrelerindeki gelisim bozuklugunun
sendromun nedeni olabilecegi 6ne slrilmistir
(4). Ek olarak, homeobox genlerinin bir sinifindan
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olan Msx genlerinin etkilendigi farelerde birinci
brankiyal yapilardan gelisen sistemlerin etkilen-
digi de gosterilmistir (9).

Olgularin buyulk bir kismi sporadiktir ve yalnizca
% 2’ sinde aile Oykusl vardir. Bununla birlikte,
otozomal dominant ve otozomal resesif kalitim
da bildirilmistir. Ayrica cgesitli kromozom sayi
veya yapl anomalilerinin eslik ettigi hastalar ra-
por edilmistir. Gebelikte annenin talidomid, reti-
noik asit gibi teratojen ilaglara maruz kalmasi ve
gestasyonel diyabet de etyolojide suclanmistir (3,
4). Olgumuz 2 saatlik kiz bebekti. Olgumuzda
ailede benzer problemleri olan birey yoktu ve
kromozom analizi normal olarak degerlendirildi.
Etyolojide sucglanan maternal diyabet ve intra-
uterin donemde teratojen ilaglara maruz kalma
oykisi bizim olgumuzda yoktu.

Okdlo-aurikulo-vertebral sendromda anomaliler
birinci ve ikinci brankiyal yariktaki yapilarin geli-
sim kusurundan kaynaklanir (3, 4, 6). Sendromun
tanisini koymak icin gereken minimal diagnostik
kriterler agisindan bir gorus birligi yoktur. Ancak,
tek tarafl fasiyal gelisme azligi, kulak ve vertebra
anomalileri sendromun klasik bulgulari olup va-
kalarin cogunda saptanir (5). Bizim olgumuzda da
sendromun klasik bulgulari mevcuttu.

Kulak anomalileri sendromun en sik gérilen bul-
gusudur. Kulak anomalileri arasinda heliks geli-
sim kusuru, preaurkliler tag ve/veya pitler, dis
kulak yolu atrezisi, mikrotia, anotia ve i¢ kulak
yolu anomalileri sayilabilir. Dis kulak yolu mal-
formasyonlari, hafifce dismorfik goériinimden
kulagin yokluguna kadar degisebilir ve nadiren
her iki kulak da etkilenebilir. En yaygin gorilen
minor kulak anomalileri olan preaurilliler tag
ve/veya pitler tek veya iki tarafli olabilir ve olgu-
larin % 53-90’inda gorilmektedir (8). Sendromda
dis ve orta kulak anomalileri daha sik gortilmesi-
ne ve daha iyi bilinmesine karsin, i¢ kulak yolu
anomalileri de nadiren gorilmektedir. Siklikla
olgularin dis, orta ve i¢ kulak yolu deformiteleri
arasinda iliski yoktur. Bu nedenle, bu yapilar
mutlaka komputerize tomografi gibi radyolojik
tetkikler ile degerlendirilmelidir. Olgumuzda her
iki heliks hipoplazik ve deforme idi. Sol dis kulak
yolunda atrezi vardi. Orta ve i¢ kulak yolunu de-
gerlendirmek amaci ile gekilen temporal kemik
tomografisi normaldi. Olgularda gorilen goz
bulgulari st goz kapagl kolobomu, pitozis, farkh

derecelerde mikroftalmi, nadiren iris ya da okd-
ler kolobomlardir (8). Bizim olgumuzda da nadir
gorilen iris kolobomu saptandi.

Literatlrde vakalarin % 60’'inda spina bifidadan
hemivertebraya kadar uzanan farkh vertebra
anomalileri bildirilmis olup bizim olgumuzda
torakal birinci vertebrada hemivertebra gorini-
mi vardi (5).

Bazi vakalarda maksiller ve mandibuler hipoplazi,
dil anomalileri, yarik dudak ve damak rapor edil-
migstir. Yarik dudak ve damak olgularin %5-
25’inde gozlenmektedir (3, 5). Olgumuzda da
inkomplet yarik damak saptandi.

Sendrom basta kardiyovaskiiler, genitolriner ve
pulmoner sistemler olmak tzere diger sistemleri
de etkiler (3, 10). Literatirde Goldenhar send-
romlu hastalarda konjenital kalp defektleri sikhgi
% 5-58 arasinda bildirilmistir. En sik gorilen kar-
diyak anomali ilk sirada konotrunkal anomaliler-
den olan Fallot Tetralojisi ve 2. siklikta ise septal
defektlerdir (10). Bizim olgumuzda da literatirle
uyumlu olarak Fallot Tetralojisi tespit edildi.

Sendromda bildirilen santral sinir sistemi anoma-
lisi sikhig1 % 12-47 arasindadir ve anomaliler olgu-
lar arasinda belirgin farklilik gostermektedir.
Korpus kallozum agenezisi, diffiiz serebral hipop-
lazi, asemptomatik hidrosefali en sik gorilen
santral sinir sistemi anomalileridir (7). Olgumuz-
da santral sinir sistemi anomalisi saptanmad..

Ayiricl tanida 6zellikle, birinci ve ikinci brankiyal
yariktan kaynaklanan anomalilerin gorildagi
Treacher-Collins sendromu gibi genetik bozukluk-
lar dikkate alinmahdir. Treacher-Collins sendro-
munda asagl dogru egilimli palpebral fissirler,
kolobom, malar ve mandibular hipoplazi ve kulak
anomalileri gorilebilir. Goldenhar sendromunda,
fasiyal asimetri ve malar kemiklerin daha az hi-
poplazik olmasi ayirici tanida yardimcidir (5).

Sonug olarak, literatiirde bildirilen 6zellikler ile
sendromun tanisini koymak zor olmamakla birlik-
te, sendromun klasik 6zelliklerinin olmadigi olgu-
lar veya sendromun klinik karakteristiklerinin
bilinmedigi durumlarda tani goézden kagabilir.
Goldenhar sendromlu hastalarda erken tani ile
gbdz, kulak-burun-bogaz, pediatrik kardiyoloji,
radyoloji ve sendroma eslik eden ek bulgulara
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gore ilgili bolimlerin multidispliner yaklasimi ile
en uygun tedavinin planlanmasi énemlidir. Has-
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