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Olgu Sunumu / Case Report

Cok Anomalili Goldenhar Sendromunun

Radyolojik Bulgulari

Radiologic Findings of Multiple Anomaly Goldenhar Syndrome

Edis Colak, Petek Bayindir, Hlidaver Alper

Ege Universitesi Tip Fakdiltesi, Radyoloji Anabilim Dali, [zmir, Ttirkiye

0OzET
Goldenhar sendromu (GS) veya okuloaurikulovertebral spektrum (OAVS)

birinci ve ikinci brankial arkin gelisim anomalisi sonucu olusan hemifasiyel
mikrozomi, kulak anomalisi, gbzde epibulber dermoid veya lipodermoid ve
vertebra anomalileri ile karakterize olup kardiyak, tirogenital, iskelet ve santral
sinir sistemi anomalileri de eslik edebilmektedir. Tani icin kulak anomalileri
sarttir. Olgularin cogu sporadik olmakla birlikte otozomal dominant ve resesif
kalrtim sekilleri bildirilmektedir. Bu yazida sag hemifasiyel mikrosomi, vertebra
anomalileri ve her iki serebral hemisferde miyelinizasyon yetersizligi saptanan
ve GS tanisi alan bir olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu, kraniofasyal anomaliler, yiiz
asimetrisi, epibulber dermoid

Giris

Goldenhar sendromu (GS) ya da okuloaurikulovertebral
spektrum (OAVS) birinci ve ikinci brakiyal arkin gelisim
anomalisi sonucu olusan hemifasiyal mikrozomi, goz, kulak ve
vertebra anomalileri ile karakterize bir sendromdur. Kardiyak,
Urogenital, iskelet ve santral sinir sistemi anomalileri bu
sendroma eslik edebilmektedir. llk kez Goldenhar tarafindan
tanimlanan sendrom (1,2), daha sonra 1963 yilinda Gorlin
ve ark. tarafindan ek vertebra anomalileri nedeniyle okilo-
aurikulo-vertebral sendrom olarak adlandinimistir (2). insidansi

ABSTRACT

Goldenhar syndrome (GS) or oculoauriculovertebral spectrum (OAVS) is
associated with anomalous development of the first and second branchial
arches and is characterized by hemifacial microsomia, ear anomalies,
epibulbar dermoids or lipodermoids and vertebral anomalies. It can also be
accompanied by cardiac, urogenital, skeletal anomalies and anomalies of the
central nervous system. The presence of anomalies of the ear is necessary for
diagnosis. The majority of cases are thought to be sporadic with occasional
cases suggesting an autosomal-recessive or autosomal-dominant inheritance.
Acase of GS presented with right hemifacial microsomia, vertebra anomalies
and myelination deficiency in both cerebral hemispheres is presented here.
Key Words: Goldenhar syndrome, craniofacial abnormalities, facial
asymmetry, epibulbar dermoid

1/3000-5000 arasinda degismektedir ve erkek-kiz orani 3:2'dir
(2). Olgularin blylk kismi sporadik olmakla birlikte otozomal
dominant ve resesif kalitim da rapor edilmistir. Ek olarak
cesitli kromozomal anomalilerin dokimente edildigi olgular
da vardi. Maternal diyabet ve gebelikte maruz kalinan bazi
ilaclar da etiyolojide suclanmistir (3-b). Sendromun nadir
gbrilmesi ve tedavinin multidisipliner yaklasim gerektirmesi
nedeni ile erken tani oldukga 6nemlidir Bu yazida, GS'nin
erken tanisinda 6nemli bir yere sahip olan temel radyolojik
bulgulari sunulmustur.
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Olgu Sunumu

Dismorfik bulgularinin  degerlendiriimesi amaci ile
hastanemize basvuran, 26 yasindaki saglikli annenin birinci
gebeliginden 39 haftalik, 3000 gr sezeryanla dogan, 11 aylik
kiz hastanin anne ve baba arasinda akrabalik yoktu. Hastanin
tim metabolik hastalik testleri negatifti. Akciger grafisi
ve batin ultrasonografik incelemeleri normal sinirlardaydi.
Yapilan kemik surveyinde torakolomber rotoskolyoz,
kostalarda flizyon defektleri, vertebral kolonda birden fazla
hemivertebra ve flizyon anomalileri saptandi (Resim 1).
Olguya servikotorakolomber manyetik rezonans (MR),
kraniyal MR, maksillofasiyal ve temporal kemik BT tetkiki
énerildi. Onerimiz Uzerine yapilan maksilofasiyal BT tetkikinde
sag tarafli dis kulak yolu ve zigomatik proses agenezisi yani
sira mandibUler ramus ve temporomandibuler eklem cukuru
hipoplazisi saptandi (Resim 2, 3). Temporal kemik BT tetkikinde
sag tarafll orta kulak boslugu ve horizontal semisirkiler
kanalin hipoplazisi izlendi (Resim 4). Servikotorakolomber
MR tetkikinde servikal alanda sag taraf laminalarda flizyon
defektleri, torakal vertebralarda gok seviyeli kelebek vertebra
ve hemivertebra mevcuttu (Resim 5). Kraniyal MR tetkikinde
her iki serebral hemisferde miyelinizasyon yetersizligi izlendi
(Resim 6). Tarif edilen radyolojik bulgular esliginde GS tanisi
konuldu. Hasta noroloji ve kulak burun bogaz boéltimlerini
kapsayan multidisipliner takibe alindi ve ailesine genetik
danisma verildi.

Tartisma

GS ya da OAVS birinci ve ikinci brakiyal arkin gelisim
anomalisi sonucu olusan hemifasiyal mikrozomi, géz, kulak ve
vertebra anomalileri ile karakterize bir sendromdur. Kardiyak,
Urogenital, iskelet ve santral sinir sistemi anomalileri bu
sendroma eslik edebilmektedir. llk kez Goldenhar tarafindan
tanimlanan sendrom (1,2), daha sonra 1963 yilinda Gorlin
ve ark. (1) tarafindan ek vertebra anomalileri nedeniyle
okUlo-aurikulo-vertebral sendrom olarak adlandiniimistir (2).
Insidansi 1/3000-5000 arasinda degismektedir ve erkek-kiz
orani 3:2'dir (2).

Olgularin biyUk bir kismi sporadiktir ve yalnizca %2'sinde
aile o6ykUsU vardir. Bununla birlikte, otozomal dominant
ve otozomal resesif kalitim da bildirilmistir. Ayrica cesitli
kromozom sayi veya yapi anomalilerinin eslik ettigi hastalar
rapor edilmistir. Gebelikte annenin talidomid, retinoik asit gibi
teratojen ilaglara maruz kalmasi ve gestasyonel diyabet de
etiyolojide suglanmistir (3-5).

OAVS'da etiyolojinin heterojen oldugu distnilmektedir.
OAVS'li tek yumurta ikizlerinde farkli bulgularin saptanmasi ve
bazi ailelerde birden fazla kusakta sendromun gorilmesi bunu
desteklemektedir (3,5). Sendromla ilgili blastogenez ve kranial
noral krest hlcrelerinin migrasyon defektini de iceren cesitli
patogenetik mekanizmalar ileri strdlmUstar (4).

GS birinci ve ikinci brankiyal yariktaki yapilarin gelisim
kusurundan kaynaklanir (1,2). Sendromun tanisini koymak igin
gereken minimal diagnostik kriterler agisindan bir gérls birligi
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Resim 1. Kemik survey grafisinde torakolomber rotoskolyoz, vertebral
kolonda birden fazla hemivertebra ve flizyon anomalileri izlenmektedir

Resim 2. Aksiyal maksilofasiyal BT gortntilemede sag tarafli dis
kulak yolu, zigomatik proses agenezisi ve temporomandibuler eklem
cukuru hipoplazisi gozlenmektedir

yoktur. Ancak, tek tarafli fasiyal mikrosomi, kulak ve vertebra
anomalileri sendromun klasik bulgulari olup olgularin cogunda
saptanir (1,6). Bizim olgumuzda da sendromun klasik bulgulari
mevcuttu. Engiz ve ark. tarafindan 31 OAVS olgusunda en sik
olarak hemifasyal mikrozomi %77, vertebra anomalileri %70
ve santral sinir sistemi anomalileri %47 oraninda saptanmistir
(6). Bizim olgumuzda da tarif edilen en sik izlenen bulgular
mevcuttu. Kulak anomalileri sendromun en sik gorilen
bulgusudur. En yaygin gértlen minor kulak anomalileri
olan preaurikller tag, tek veya nadiren iki tarafli olabilir ve
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Resim 3. Uc boyutlu maksilofasiyal BT gériintilemede sag tarafli
zigomatik proses agenezisi ve temporomandibiler eklem cukuru
hipoplazisi izlienmektedir

Resim 4. Aksiyal temporal kemik BT goriintilemede sag tarafli orta
kulak boslugu hipoplazisi gézlenmektedir

olgularin %53-90'iInda gortlmektedir (7). Orta ve i¢ kulak
yolu anomalileri de nadiren gorilmektedir. Kulak anomalileri
mutlaka maksilofasiyal ve temporal kemik tomografisi ile
degerlendiriimelidir. Olgumuzda yapilan maksilofasiyal ve
temporal kemik BT tetkikinde tek (sag) tarafli dis kulak yolu
agenezisi, orta kulak boslugu ve horizontal semisirkiler
kanalin hipoplazisi izlendi.

Sendroma en sik eslik eden gb6z anomalisi epibulber
dermoiddir ve daha nadiren kolobom, katarakt, hipertelorizm,

Resim 5. Koronal servikotorakolomber vertebra manyetik rezonans,
T1A gorintilemede torakolomber rotoskolyoz, torakal vertebralarda
cok seviyeli kelebek vertebra ve hemivertebra izlenmektedir

Resim 6. Koronal kraniyal manyetik rezonans, FLAIR gorintlilemede
her iki serebral hemisferde miyelinizasyon yetersizligi gézlenmektedir

glokom ve pitozisdir (1,2). Olgumuzda g6z anomalisi
saptanmamisti. Sendroma en sik eslik eden vertebra anomalisi
posterior flizyon defekti olmakla birlikte hemivertebra, hipoplazi,
kifoskolyoz ve kelebek vertebra varligi da bildirilmistir (1,2).
Olgumuzda yapilan servikotorakolomber MR tetkikinde servikal
alanda sag taraf laminalarda flzyon defektleri, torakal vertebralarda
cok seviyeli kelebek vertebra ve hemivertebra mevcuttu.
Kraniofasiyel anomaliler farkl sekillerde ortaya
cikabilmekte, siklikla fasiyel asimetri veya hemifasiyel
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mikrozomi eslik etmektedir. Hemifasiyel mikrozomi ise
hemen daima etkilenen kulakla ayni taraftadir. Mandibuler
hipoplazi, ylz kaslarinin hipoplazisi, fasiyel paralizi, yarik damak
ve dudak, yuksek damak, genis burun kokud, mikrognati,
koanal atrezi gibi kraniofasiyel anomaliler izlenebilir (1,3).
Olgumuzda yapilan maksilofasiyal BT tetkikinde sag tarafli
zigomatik proses agenezisi yani sira mandibller ramus ve
temporomandibdler eklem cukuru hipoplazisi saptandi.

OAVS'ye %50 oraninda diger sistem anomalileri de
eslik edebilmektedir. Onemli morbidite ve mortalite nedeni
olabilen kardiyovaskller anomaliler %5-58 arasinda eslik
etmektedir. Kardiyak defektlerin yaklasik yarisini VSD ve
Fallot tetralojisi olusturmakla birlikte ASD, pulmoner stenoz,
aort koarktasyonu da gortlebilmektedir (8). Olgumuza yapilan
ekokardiyografide kardiyak defekti saptanmamistir.

Sendromda bildirilen santral sinir sistemi anomalisi sikligi
%12-47 arasindadir. Anomaliler arasinda korpus kallozum
agenezisi, diffiz serebral hipoplazi ve miyelinizasyon
yetersizligi, hidrosefali, meningomyelosel, teratom,
lizensefali, holoprozensefali, Arnold-Chiari malformasyonu
gorllebilmektedir (9). Olgumuzda vyapilan kraniyal MR
tetkikinde her iki serebral hemisferde miyelinizasyon
yetersizligi izlendi.

Genitolriner sistemle iliskili olarak vezikoUreteral reflQ,
hidronefroz ve Ureteropelvik darlik bildirilmistir (6). Olgumuza
yapilan renal sonografik tetkikinde hidronefroz izlienmemistir.

Ayirici tanida 6zellikle, birinci ve ikinci brankiyal yariktan
kaynaklanan anomalilerin  gortldagid  Treacher-Collins
sendromu gibi genetik bozukluklar dikkate alinmalidir. Treacher-
Collins sendromunda otozomal dominant gegisli kraniyofasiyal
deformitelerle giden sendromdur. En dnemli bulgusu iki tarafli
mandibula ve zigomatik kemik hipoplazisidir. Ayrica yarik
damak, kulak ve gbz kapagi anomalileri karakteristiktir.

Literatlrde bildirilen 0&zellikler ile sendromun tanisini
koymak zor olmamakla birlikte g6z, kulak ve vertebra
anomalisi olan olgularda GS akilda bulundurulmalidir. GS'li
hastalarda erken tani ile gdz, kulak-burun-bogaz, pediatrik
kardiyoloji, radyoloji ve sendroma eslik eden ek bulgulara gére
diger ilgili boélimlerin multidisipliner yaklasimi ile en uygun
tedavinin planlanmasi énemlidir.
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Hastaligin diger kardeslerde tekrarlama riski nedeni ile
aileye uygun genetik danismanlik verilmelidir.
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