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Giriş 

Goldenhar Sendromu ilk olarak Dr. Maurice 
Goldenhar tarafından mikrotia, hemifasiyal 
mikrozomi, preaurikular skin tag, epibulber 
dermoid ve vertebral malformasyonlar gibi çeşitli 
anomalilerin birliktelik gösterdiği bir hastalık 
olarak tanımlanmıştır (1,2). İlk iki brakiyal arkın 
gelişim bozukluğu sonucunda oluşan bu 
sendromda fasiyal asimetri, göz, kulak, kalp, 
akciğer, vertebra, gastrointestinal ve ürogenital 
sistem anomalileri de görülebilir (3,4). Olguların 

çoğu sporadiktir, otozomal dominant ve otozomal 
resesif kalıtım gösteren vakalar da bildirilmiş olup, 
bu sendroma erkeklerde daha sık rastlanmaktadır 
(5). Bu yazıda, Goldenhar sendromu tanısı koyulan 
bir olgu nadir görülmesi ve eşlik eden anomalileri 
sebebiyle sunulmuştur. 

Olgu Sunumu 

Otuz bir yaşındaki annenin 3.gebeliğinden 
2.yaşayan olarak mükerrer sezaryen ile 39 haftalık 
3200 gr olarak doğan 2 aylık kız hasta; idrar  

ÖZET 

Goldenhar sendromu göz, kulak ve vertebra anomalileri 
ile karakterize, birinci ve ikinci brakiyal arkın gelişim 
anomalisine bağlı olarak görülen bir hastalıktır. 
Kraniofasiyal anomalilere genitoüriner, kardiyak,  iskelet 
ve santral sinir sistemi anomalileri de eşlik edebilir. Bu 
yazıda tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu olan, iskelet ve 
kulak anomalilerinin eşlik ettiği ve Goldenhar sendromu 
tanısı koyulan 2 aylık olgu sunulmuştur. 

Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu, mikrotia, 
multidisipliner yaklaşım 

 

ABSTRACT 

Goldenhar syndrome is a rare disease characterized by 
anomalies of the ear, eye and vertebrae, caused by 
developmental failure of the first and second brachial 
arches. Genitourinary, cardiac, skeletal and central 
nervous system anomalies can also be seen in addition to 
craniofacial anomalies. In this article, we present a 2 -
month-old case with recurrent urinary tract infections, 
skeletal and ear anomalies accompanied by Goldenhar 
syndrome. 

Key Words: Goldenhar syndrome, microtia, 

multidisciplinary approach 
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yaparken ağlama, ateş ve kusma şikayetleri ile acil 
polikliniğimize başvurmuş ve bakılan tetkiklerinde 
piyüri saptanması üzerine akut piyelonefrit 
tanısıyla servisimize yatırılmıştı.  Prenatal 
öyküsünde annesinde gestasyonel diyabet 
nedeniyle insülin, hipertansiyon nedeniyle 
metildopa kullanımı mevcuttu. Hastanın 
öyküsünden daha önceden de 2 kez idrar yolu 
enfeksiyonu sebebiyle hastaneye yatırıldığı ve 
amoksisilin profilaksisi başlandığı öğrenildi. 
Soygeçmişinde özellik yoktu, anne baba arasında 
akrabalık yoktu. Fizik muayenesi sağ tarafta 
mikrotia ve sol preaurikular bölgede skin tag 
(Resim 1,2) dışında normaldi.  

Otoakustik emulsiyon yöntemi ve beyin sapı işitsel 
uyarılmış potansiyeli (BAEP) ile yapılan işitme 
testine sağ tarafta yanıt alınamadı. Transfontanel 
ultrasonografi normaldi. Göz muayenesi normal 
değerlendirildi. Ekokardiyografide koroner sinüs 
tipi sekundum atrial septal defekt (ASD) ve patent 
foramen ovale (PFO) mevcuttu. Abdominal 
ultrasonografide bilateral hidroüreteronefroz, 
voiding sistoüretografide ise bilateral grade 4-5 
vezikoüreteral reflü (VUR) saptandı. Yapılan 
dimerkaptosüksinik asit renal sintigrafisinde rölatif 
uptake oranları sağ böbrekte %62,18; sol böbrekte 
%37.8 idi. Çekilen sakral manyetik rezonansda 
(MR); S2 distalinde izlenen küçük rudimanter 
vertebra dışında S2 distalinin gelişmemiş olduğu 
görüldü (Resim 3). Karyotip analizi 46 XX olarak 
sonuçlandı. Hastamızda bu bulgular ile Goldenhar 
sendromu düşünüldü ve pediatrik nefroloji, 
üroloji, kardiyoloji, genetik ve kulak burun boğaz 

bölümleri tarafından takibe alındı. Ailesine genetik 
danışmanlık verildi. Olgunun resimlerinin 
kullanılması için aileden onam alındı. 

 

Resim 1. Oldunun sol preauriküler bölgedeki skin tag Resim 2. Olgunun sağ kulak aurikula anomalisi 

Resim 3. Olgunun sakral MR görüntüsü 



 

Güngör ve ark. / Goldenhar Sendromu: Bir Olgu sunumu 
 

 

Van Tıp Derg Cilt:26, Sayı:1, Ocak/2019 
 

127 

Tartışma 

Goldenhar Sendromu’nda sıklıkla göz, kulak, 
vertebra ve kraniofasiyal anomaliler görülmektedir. 
Kulak anomalileri preaurikuler skin tag, anotia, 
mikrotia, iç kulak yolu anomalileri şeklindedir 
(1,6). Bizim hastamızın sağ tarafta mikrotia, sol 
tarafta ise skin tag mevcuttu. Kraniofasiyel 
anomaliler sıklıkla fasiyal asimetri veya hemifasiyel 
mikrosomi şeklindedir. Mandibula veya yüz kas 
hipoplazisi, yarık-yüksek damak, fasiyal paralizi, 
mikrognati, koanal atrezi gibi kraniofasiyal 
anomaliler ile kardiyak, genitoüriner ve santral 
sinir sistemi anomalileri görülebilmektedir (7,8). 
Olgumuzun fasiyal anomalisi yoktu, genitoüriner 
sistemde bilateral grade 4-5 VUR ve 
hidroüreteronefroz vardı. Ekokardiyografisinde 
sekundum ASD ve PFO saptanmıştı. Sendromda 
görülen göz anomalileri epibulber dermoid, 
katarakt, hipertelorizm, glokom ve pitozisdir (9). 
Olgumuzda yapılan göz muayenesi normaldi. 
Hastalarda genellikle çeşitli vertebra defektleri 
mevcut olup bu defektler; hemivertebra, hipoplazi, 
kifoskolyoz, kelebek vertebra şeklinde 
olabilmektedir (5,8). Hastamızın çekilen Sakral 
MR’ında; S2 distalinde izlenen küçük rudimanter 
vertebra dışında S2 distalinin gelişmediği görüldü 
ve kaudal regresyon sendromu (grup I) ile uyumlu 
olduğu saptandı.  

Olguların büyük bir kısmı sporadiktir, otozomal 
dominant veya otozomal resesif kalıtım da 
bildirilmiştir, aile öyküsü düşük oranda pozitif 
saptanmaktadır (5,8). Olgumuzun kromozom 
analizi 46,XX olarak sonuçlandı ve ailede benzer 
bulgulara sahip birey yoktu. Hastalığın etiyolojisi 
net değildir ancak gebelikte annenin talidomid, 
retinoik asit, adriamisin, tamoksifen, kokain gibi 
teratojen ilaçlar kullanması ve gestasyonel diyabet 
etyolojide suçlanan faktörlerdendir (8,10). 
Hastamızın annesinde maternal diyabet sebebiyle 
insulin kullanımı ve maternal hipertansiyon 
nedeniyle gebelik boyunca metildopa kullanımının 
olması etiyolojik açıdan anlamlı olabilir.  

Goldenhar sendromunun ayırıcı tanısında 
Treacher-Collins sendromu gibi genetik 
bozukluklar, brankiyo-oto-renal sendrom, Townes 
Brocks sendromu, CHARGE asosiyasyonu, 
VACTERL assosiasyonu sendromlar 
düşünülmelidir (1,9). Hastamızda görülen kulak, 
vertebra anomalileri ve diğer bulgular ayırıcı tanıda 
düşünülen diğer sendromlarla uyumlu değildi, bu 

sebeple hastamızda öncelikli olarak Goldenhar 
sendromu düşünüldü. 

Sonuç olarak, kulak anomalisi olan çocuklarda 
Goldenhar sendromu akılda tutulmalıdır, erken 
tanı ve tedavi gelişebilecek komplikasyonları 
önlemek açısından son derece önemlidir. Hastalar 
göz, kulak burun boğaz, genetik ve eşlik eden 
diğer bulgulara göre bölümlerle multidisipliner 
takip edilmeli ve aileye genetik danışmanlık 
verilmelidir. 
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