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OZET

Amac: Goldenhar sendromu teshis edilen bir olgunun, nadir gérulmesi nedeniyle tartisiimasi amac-
landi. Olgu Sunumu: Goldenhar sendromu birinci ve ikinci brankiyal arktan kaynaklanan bir yapi
defektidir. Kalitsal gecis bazi otozomal dominant ve resesif vakalar disinda cogunlukla sporadiktir. Ta-
ni dis, orta veya i¢ kulak yolu anomalileri, epibulber dermoid, fasiyal ve vertebral anomalilerin bulun-
masi ile konulur. Goldenhar sendromlu hastalarda zamanla dil ve konusma geriligi olusmaktadir ve
Onlem amaciyla bu iletisim bozukluklarinin erken tespiti gereklidir. Sonuc: Bu yazida preaurikuler tag,
hemifasiyal mikrozomi ve kulak anomalisi gibi Goldenhar sendromuyla uyumlu dismorfik ézelliklere
sahip olan on aylik bir kiz vaka takdim edilmektedir.

Anahtar kelimeler: Goldenhar sendromu, konusma geriligi, hemifasiyal mikrozomi.
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SUMMARY
A Case With Goldenhar Syndrome And Review of the Literature

Aim: It was aimed to discuss a rare case which was diagnosed as Goldenhar syndrome. Case
Report: Goldenhar syndrome is a defect of the structure arising from first and second branchial arc-
hes. The hereditary pattern is mainly sporadic, except for some autosomal dominant and recessive
cases. It may be diagnosed by the detection of the external, middle and inner ear abnormalities, epi-
bulbar dermoids, facial and vertebral anomalies. In the course of time the disability of speech and
language have occurred in the patients with Goldenhar syndrome and early detection of these com-
munication disorders is necessary in order to take precautions. Conclusion: A 10-month-old female
case who has dysmorphic features consistent with Goldenhar syndrome, such as preauricular tag,
hemifacial microsomia and ear abnormalities has been presented in this report.

Key words: Goldenhar syndrome, disability of speech, hemifacial microsomia.

Goldenhar sendromu (Okulo-aurikulo-ver- olarak tahmin edilmektedir. Erkeklerde 3/2
tebral spektrum) birinci ve ikinci brankial ark- oraninda daha fazla gorulur (2). Kalitsal gecis
tan kaynaklanan bir yapi defektidir (1). Bu bazi otozomal dominant ve resesif vakalar di-

sendromun sikhgr 5600-26550 dogumda bir sinda esas olarak sporadiktir (3). Genellikle
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Sekil 1: Preaurikuler tag, dusuk kulak gortlmektedir.

preaurikuler uzantilar, fistdl, kulak kepcesi
yoklugu veya hipoplazisi, iris ve goz kapagin-
da kolobom, epibulber dermoid, buyuk agiz,
mikroftalmi, mandibular ve maksiller hipopla-
zi, yarik damak, hemivertebra ve diger ver-
tebra anomalileri bulunur (4). Sendrom tant-
larinin erken konulmasi prognoz acisindan
onemlidir bunun icin Goldenhar sendromu-
nun klinik ozelliklerini tastyan bir kiz vaka tak-
dim edilmektedir.

OLGU SUNUMU

On aylik kiz hasta buydme geriligi nedeniyle
cocuk endokrinoloji poliklinigimize getirildi.
Aralarinda akrabalk olmayan 27 yasindaki
saglikli baba ile 23 yasindaki annenin ikinci
gebeliginden ikinci cocuklar oldugu, miya-
dinda 2200 gr dogdugu, 5. dakika APGAR
skorunun 8 oldugu dgrenildi. ilk cocuklarnin
5 yasinda erkek ve saglikli oldugu ogrenildi.
Mental ve motor gelisim basamaklari normal-
di. Fizik muayenesinde agirhgr 5850 gr (<
%3), boyu 65.5 cm (%10 ), bas cevresi 43.6
cm (%3-10 ) bulundu. Her iki kulak 6ndnde
preaurikuler tag, dusuk kulak, mikrognati ve
asimetrik yUz goranumu tespit edildi (Sekil T,
2). Kardiyovaskdler sistem muayenesinde ise
sternumun sol alt kenarinda, I/VI siddetinde
pansistolik Gfirdm mevcuttu. Omurga mu-
ayenesinde skolyoz tespit edildi. Hastanin di-
ger sistem muayeneleri normaldi. Laboratuar
incelemelerinde tam kan analizi, karaciger ve
bobrek fonksiyonlar, serum elektrolitleri, tiro-
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id hormon duzeyleri normal sinirlar icindey-
di. Kromozom analizi 46, XX saptandi. Renal
ultrasonografisi normaldi. Ekokardiyografik
incelemede 2 milimetre buyuklGgunde, sol-
sag santl, muskdler tipte ventrikuler septal
defekt saptandi. Skolyoz icin yapilan vertebra
magnetik rezonans goruntulemesinde servi-
kal ilk bes vertebrada hemivertebra, torakal
5-6. ve 6-7. vertebralarda ise fGzyon saptan-
di (Sekil 3). Beyin sapi isitsel uyariima potan-
siyeli incelemesinde solda anlamli potansiyel
elde edilemedi. Hastaya Kklinik ve laboratuar
bulgularyla Goldenhar sendromu teshisi ko-
nuldu.

TARTISMA

Goldenhar sendromu ilk kez 1845'de Von
Arlt tarafindan aciklanmistir, daha sonra tam
tanimi 1952°de Goldenhar tarafindan yapil-
mistir (5). Hastaligin etyopatogenezi tam ola-
rak bilinmemektedir. Annenin kokain, talido-
mid, retinoik asid, tamoksifen alimi ve mater-
nal diyabet hastaligin gelisiminde dnemli fak-
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Sekil 2: Hemifasial mikrozomi gérulmektedir.
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torlerdir (6, 7). Ayrica tutun, malndtrisyon ve
DNA kiriklarina yol acan herbisidler de 6nem-
lidir (8). Hastamizin anamnezinde bahsedilen
faktorler tespit edilmemistir.

Goldenhar sendromunun patogenezinde
cesitli fikirler 6ne surulmastur. Van Meter ve
ark. blastogenezdeki defektin noral krest
hucrelerindeki  eksiklikle iliskili olabilecegini
ileri sarmustar (3). Goldenhar sendromu
embriyogenezin erken doneminde ektoder-
mal ayrilamama (9) ya da Mobius sendro-
munda bildirilen benzer in utero vaskuler
olayin sonucunda gelisebilir (10). Goldenhar
sendromlu hastalarda kromozom 9°da peri-
sentrik inversiyon, mozaik trisomi 22 (11),
kromozom 5’in kisa kolunda terminal deles-
yon (12) ve 22q11.2'de mikrodelesyon (13)
gibi cesitli kromozom anomalileri saptanmis-
tir. Hastamizin kromozom analizi normaldi.

Okulo-aurikulo-vertebral spektrumda sik go-
ralen kulak anomailileri: heliks gelisim anoma-
lisi, preaurikuler tag ve/veya pitler, dis kulak
yolu atrezisi, i¢ kulak yolu anomalileri ve so-
nucunda gelisen sagirliktir. Preaurikuler tag
ve/veya pitler kulak ile agiz kenari arasinda
sanal bir hat uzerinde yerlesirler ve agiz ke-
nari fasiyal kas hipoplazisinin oldugu tarafa
cekilir. Goldenhar sendromunda gorulen
g6z anomalileri epibulber dermoid, lipoder-
moid, goz kapaginda kolobom, strabismus
ve mikroftalmidir. Sik gorulen vertebra ano-
malileri servikal vertebrada hemivertebra ve-
ya hipoplazidir. Hastamizin goranttlemesin-
de hemivertebra, skolyoz ve fuzyon saptan-
mistir. Kardiyovaskuler ve genitouriner ano-
malilerde bu spektrum icinde yer almaktadir
(14). Hastamizda da ventrikUler septal defekt
tespit edilmisti.

Goldenhar sendromlu bir olgu
ve literatUr incelemesi

Sekil 3: Servikal ve torakal MR géruntilemede hemiver-
tebra ve skolyoz gorulmektedir.

Christiane ve ark. tarafindan yapilan ve 53
hastayl kapsayan calismada Goldenhar send-
romlu hastalar klinik bulgularina gore sinif-
landinimistir. Tablo 1'de gdsterilen bu sinif-
landirma hastanin psikoterapi, konusma tera-
pisi gibi destekleyici tedavilerden ve cerrahi
tedaviden ne oranda fayda gorecegi konu-
sunda yardimci olabilir (15). Hastamiz buna
gore grup 3b’ye giriyordu ve prognozun da-
ha kotu olabilecegini gosteriyordu. Golden-
har sendromu tanisi dis, orta veya i¢ kulak
yolu anomalileri, epibulber dermoid, fasiyal
ve vertebral anomalilerin bulunmast ile konu-

Tablo 1: Klinik bulgulara gére Goldenhar sendromunun siniflandirimasi

Grup  Klinik Bulgular

la Tek tarafl mikrotia

b Cift tarafli  mikrotia

2a Tek tarafli mikrotia/preaurikuler tag + hemifasiyal mikrozomi

2b Cift tarafli mikrotia/preaurikuler tag + hemifasiyal mikrozomi

3a Tek tarafli mikrotia/preaurikuler tag + hemifasiyal mikrozomi + vertebra anomalileri

3b Cift tarafli mikrotia/preaurikuler tag + hemifasiyal mikrozomi +vertebra anomalileri
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lur (16). Hastamiz preaurikuler tag ile birlikte
hemifasiyal mikrozomi, kulak ve vertebra
anomalilerinin olmasi nedeniyle Goldenhar
sendromuna uymaktaydi. Goldenhar send-
romunun branchio-oto-renal (BOR) send-
rom, Townes-Brocks sendromu, Wilder-
vanck sendromu ve Okihiro sendromu ile
ayirici tanist yapilmalidir (15).

Uc boyutlu BT pediatrik hastalarda rekonst-
raktif cerrahinin  planlanmasi asamasinda
anatomik yapilari, kemikleri, yumusak doku-
lart cerraha dogru bir sekilde gostermesi ve
postoperatif donemde de sonuclarin deger-
lendirilmesine olanak saglamasi acisindan ol-
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