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OZET

Goldenhar sendromu g6z, kulak ve vertebra anomalileri
ile karakterize, birinci ve ikinci brakiyal arkin gelisim
anomalisine  baglt olarak gorillen bir  hastaliktir.
Kraniofasiyal anomalilere genitotriner, kardiyak, iskelet
ve santral sinir sistemi anomalileri de eslik edebilir. Bu
yazida tekrarlayan idrar yolu enfeksiyonu olan, iskelet ve
kulak anomalilerinin eslik ettigi ve Goldenhar sendromu
tanist koyulan 2 aylik olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu, mikrotia,
multidisipliner yaklasim

Girig

Goldenhar Sendromu ilk olarak Dr. Maurice
Goldenhar  tarafindan  mikrotia, hemifasiyal
mikrozomi, preaurikular skin tag, epibulber

dermoid ve vertebral malformasyonlar gibi gesitli
anomalilerin  birliktelik ~g6sterdigi bir hastalik
olarak tanimlanmistir (1,2). 1k iki brakiyal arkin

gelisim  bozuklugu  sonucunda  olusan  bu
sendromda fasiyal asimetri, g6z, kulak, kalp,
akciger, vertebra, gastrointestinal ve irogenital

sistem anomalileri de goérilebilir (3,4). Olgularin

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.
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syndrome, microtia,

¢ogu sporadiktir, otozomal dominant ve otozomal
resesif kalitim gosteren vakalar da bildirilmis olup,
bu sendroma erkeklerde daha sik rastlanmaktadir
(5). Bu yazida, Goldenhar sendromu tanist koyulan
bir olgu nadir gérillmesi ve eslik eden anomalileri
sebebiyle sunulmustur.

Olgu Sunumu

Otuz bir yasindaki annenin 3.gebeliginden
2.yasayan olarak mikerrer sezaryen ile 39 haftalik
3200 gr olarak dogan 2 aylik kiz hasta; idrar
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Resim 1. Oldunun sol preaurikiiler bolgedeki skin tag

yaparken aglama, ates ve kusma sikayetleri ile acil
poliklinigimize basvurmus ve bakilan tetkiklerinde
piyiri saptanmasit Uzerine akut piyelonefrit
tanistyla  servisimize  yatirilmisti. Prenatal
Oykisinde  annesinde  gestasyonel  diyabet
nedeniyle  insilin,  hipertansiyon  nedeniyle
metildopa  kullanim:  mevcuttu.  Hastanin
Oykisinden daha 6nceden de 2 kez idrar yolu
enfeksiyonu sebebiyle hastaneye yatirildigi ve
amoksisilin  profilaksisi  baglandigt  6grenildi.
Soygecmisinde Ozellik yoktu, anne baba arasinda
akrabalik yoktu. Fizik muayenesi sag tarafta
mikrotia ve sol preaurikular boélgede skin tag
(Resim 1,2) disinda normaldi.

Otoakustik emulsiyon yéntemi ve beyin sapi isitsel
uyartlmis potansiyeli (BAEP) ile yapilan isitme
testine sag tarafta yanit alinamadi. Transfontanel
ultrasonografi normaldi. G6z muayenesi normal
degerlendirildi. Ekokardiyografide koroner siniis
tipi sekundum atrial septal defekt (ASD) ve patent
foramen ovale (PFO) mevcuttu. Abdominal
ultrasonografide  bilateral  hidrotlireteronefroz,
voiding sistolretografide ise bilateral grade 4-5
vezikotireteral reflii (VUR) saptandi. Yapilan
dimerkaptosiiksinik asit renal sintigrafisinde rolatif
uptake oranlari sag bobrekte %62,18; sol bobrekte
%37.8 idi. Cekilen sakral manyetik rezonansda
(MR); S2 distalinde izlenen kiclik rudimanter
vertebra disinda S2 distalinin gelismemis oldugu
gorildi (Resim 3). Karyotip analizi 46 XX olarak
sonuglandi. Hastamizda bu bulgular ile Goldenhar
sendromu disinildi  ve pediatrik  nefroloji,
troloji, kardiyoloji, genetik ve kulak burun bogaz

Resim 2. Olgunun sag kulak aurikula anomalisi

bolimleri tarafindan takibe alindi. Ailesine genetik
danismanlik  verildi.  Olgunun  resimlerinin
kullanilmast icin aileden onam alindi.

Resim 3. Olgunun sakral MR gériintiisi

Van Tip Derg Cilt:26, Say1:1, Ocak/2019

126



Tartigma

Goldenhar Sendromu’nda siklikla g6z, kulak,
vertebra ve kraniofasiyal anomaliler goriilmektedir.
Kulak anomalileri preaurikuler skin tag, anotia,
mikrotia, i¢ kulak yolu anomalileri seklindedir
(1,6). Bizim hastamizin sag tarafta mikrotia, sol
tarafta ise skin tag mevcuttu. Kraniofasiyel
anomaliler siklikla fasiyal asimetri veya hemifasiyel
mikrosomi seklindedir. Mandibula veya yiz kas
hipoplazisi, yarik-yiiksek damak, fasiyal paralizi,
mikrognati, koanal atrezi gibi kraniofasiyal
anomaliler ile kardiyak, genitoiiriner ve santral
sinir sistemi anomalileri goériilebilmektedir (7,8).
Olgumuzun fasiyal anomalisi yoktu, genitouriner
sistemde  bilateral grade 4-5 VUR ve
hidrotireteronefroz vardi. Ekokardiyografisinde
sekundum ASD ve PFO saptanmistt. Sendromda
gbrilen g6z anomalileri epibulber dermoid,
katarakt, hipertelorizm, glokom ve pitozisdir (9).
Olgumuzda yapilan g6z muayenesi normaldi.
Hastalarda genellikle cesitli vertebra defektleri
mevcut olup bu defektler; hemivertebra, hipoplazi,
kifoskolyoz, kelebek vertebra seklinde
olabilmektedir (5,8). Hastamizin cekilen Sakral
MR’inda; S2 distalinde izlenen kiicik rudimanter
vertebra disinda S2 distalinin gelismedigi gérildi
ve kaudal regresyon sendromu (grup I) ile uyumlu
oldugu saptandi.

Olgularin buytk bir kismu sporadiktir, otozomal
dominant veya otozomal resesif kaliim da
bildirilmistir, aile Oykisti disik oranda pozitif
saptanmaktadir  (5,8). Olgumuzun kromozom
analizi 46,XX olarak sonuc¢landi ve ailede benzer
bulgulara sahip birey yoktu. Hastaligin etiyolojisi
net degildir ancak gebelikte annenin talidomid,
retinoik asit, adriamisin, tamoksifen, kokain gibi
teratojen ilaglar kullanmasi ve gestasyonel diyabet

etyolojide  suglanan  faktorlerdendir  (8,10).
Hastamizin annesinde maternal diyabet sebebiyle
insulin  kullantmi  ve maternal hipertansiyon

nedeniyle gebelik boyunca metildopa kullaniminin
olmast etiyolojik acidan anlamli olabilir.

Goldenhar  sendromunun  ayirict  tanisinda
Treacher-Collins sendromu gibi genetik
bozukluklar, brankiyo-oto-renal sendrom, Townes
Brocks sendromu, CHARGE asosiyasyonu,
VACTERL assosiasyonu sendromlar
distunilmelidir (1,9). Hastamizda goérilen kulak,
vertebra anomalileri ve diger bulgular ayirict tanida
digtnilen diger sendromlarla uyumlu degildi, bu

sebeple hastamizda o6ncelikli olarak Goldenhar
sendromu disinilda.

Sonu¢ olarak, kulak anomalisi olan cocuklarda
Goldenhar sendromu akilda tutulmalidir, erken
tani ve tedavi gelisebilecek komplikasyonlari
O6nlemek acisindan son derece 6nemlidir. Hastalar
g6z, kulak burun bogaz, genetik ve eslik eden
diger bulgulara gére bélimlerle multidisipliner
takip edilmeli aileye genetik danismanlik
verilmelidir.
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