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Cift Tarafl1 G6z Tutulumu Olan
Goldenhar Sendromu

Goldenhar Syndrome with
Bilateral Ocular Involvement: Case Report

OZET Goldenhar sendromu kulak anomalisi, fasiyal asimetri, omurga anomalileri, kardiyak
anomaliler, gozde epibulber dermoid veya lipodermoid eslik etmesi ile karakterize dogumsal
anomaliler birlikteligidir. Goldenhar sendromunda farkli kromozom anomalileri ve kalitim sekilleri
bildirilmesine ragmen hastalarin ¢ogunda herhangi bir kromozom anomalisi bulunmamaktadir.
Sendromun siklig1 1:3000-1:5000°dir ve erkek ¢ocuklarinda kizlara gore daha sik goriilmektedir.
Epibulber dermoid, preaurikular deri ¢ikintilar: ve sasilik sik goriilen klinik bulgulardir. Epibulber
dermoid, Goldenhar sendromunda en sik goriilen goz bulgusudur. Bir¢ok vakada tek tarafli tutulum
gozlenirken, etkilenen bireylerin %10 kadarinda cift tarafli tutulum gériilmektedir. Bu hastalarin
multidisipliner takip ve tedavilerinin gerekliligi unutulmamalidir. Bu ¢aligmada, ¢ift tarafli goz
tutulumu olup Goldenhar sendromu tanis: alan 20 yasindaki bir erkek hasta sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Goldenhar sendromu; sasilik; tiimorler, deri uzantilari ve eklentileri

ABSTRACT Goldenhar syndrome describes a combination of congenital abnormalities including
microtia, facial asymmetria, vertebral anomalies, cardiac anomalies, epibulbar dermoids and lipo-
dermoids. Goldenhar syndrome is associated with different chromosome aberrations and different
inheritance patterns, although in most cases no chromosome abnormality has been detected. The
frequency is reported to be 1:3000-1:5000 and there is a male predominance. Epibulbar dermoids,
preauricular skin tags, and strabismus are the common clinical manifestations. Epibulber dermoid,
Goldenhar syndrome, the most common ocular finding. Although in most cases, such malformations
affect one side of the body, approximately 10 percent of affected individuals have bilateral in-
volvement. These patients should be treated and followed-up multi-disciplinarily. In this paper a
20-years old man, diagnosed as Goldenhar syndrome with bilateral ocular involvement was pre-
sented.
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oldenhar sendromu; mandibiilofasiyal disostoz, kulak onii eklenti-
ler ve epibulber dermoidle karakterize olup, ilk kez 1952 yilinda ta-
rif edilen dogumsal bir anomalidir."! 1963’te Gorlin, sendromun
bulgularina omurga anomalilerini de dahil ederek bu durum i¢in Okiilo-
Aurikulo-Vertebral Displazi (OAVD) adim1 vermistir.? Goldenhar sendro-
mu, blastogenezis esnasinda 1.ve 2. brankiyal arklardan gelisen yapilarin
bir defekti olup omurga, kalp, goz, nérolojik ve bobrek anomalilerinin de es-
lik ettigi bir hastaliktir.>* Kalitsal gecisi nadir bir durumdur. Etiyolojik fak-
torleri tanimlayacak yeteri kadar bilgi mevcut olmamakla birlikte cesitli
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kromozom anomalileri tanimlanmistir. Diger bir
caligma, hastaligin nedeninin noéral krest hiicrele-
rindeki bozulma oldugunu ileri siirmiistiir.? Anne-
nin hamilelik doneminde kullandigi Tamoksifen,
Retinoik asit, Talidomid ve Kokain gibi baz1 ilagla-
rin, hastaligin gelisimiyle baglantili olabilecegi ile-
ri siiriilmektedir. Gebelik siiresince anne adayinin
maruz kaldig: cevresel faktorler de suglanmaktadir.
Anne de diyabet bulunmasi etiyolojik bir faktor
olarak ileri stiriilmektedir.?

Goldenhar sendromunun tanisinda klinik go-
riiniis baslica esas alinmali, radyolojik bulgular ve
sistemik degerlendirmelerle de desteklenmelidir.?
Literatiirde bircok aragtirmaci teghis i¢in kulak
onii eklentileri ve kulak anomalilerinin bulunma-
sinin gerekli oldugunu belirtir. Klinik olarak ay-
rica fasiyal asimetri, fasiyal veya mandibiiler
hipoplazi, epibulbar dermoidler, iist goz kapagin-
da kolobom, subkonjonktival lipom, isitme kaybz,
mikrognati, yarik ya da yiiksek damak, zeka geri-
ligi, omurga, bobrek anormallikleri ve dogumsal
kalp hastaliklar1 da goriilebilir.>” Genellikle tek
tarafl1 ya da ¢ift tarafli asimetrik bir tutulum mev-
cuttur.

Bu calismada, ¢ift tarafh g6z tulumu olmasi ne-
deni ile nadiren goriilen Goldenhar sendromlu
(OAVD) bir olgu sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

Yirmi yasindaki erkek hasta hikayesinde dogustan
itibaren her iki goziinde ve kulaginda anormal kit-
lelerin oldugunu ve sag kulak kepgesinin olmadi-
gini, sol goziinden 1990 yilinda, sag kulagindan ise
1997 yilinda ameliyat oldugunu soyledi. Hastanin
gortntiilerinin bilimsel amagh kullanilabilmesi i¢in
hastadan yazili onam formu alindi. Hastanin yapi-
lan muayenesinde sag gérmesi -3,00 -1,00 ve 90 tas-
hihle tam, sol gérmesi +1,50 -10,50 ve 150 tashihle
1 m’den parmak sayma seviyesinde idi. Sag gozde
biitiin yonlere goz hareketleri normal olmasina
ragmen sol gozde 18 prizma diyoptri (PD) ekzot-
ropya mevcut olup sola, sola yukar: ve asag: bakis
yonleri kisithyd: (Resim 1,2).

Biyomikroskobik muayenede, sag gozde saat
7-8 hizasinda iizeri vaskiilarize bir kitle ve sol goz-
de saat 2-6 aras1 konjonktival temporal yariy1 kap-
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RESIM 1: Primer pozisyonda 18 PD ekzotropya.jpg.

RESIM 2: Sola bakis kisitlliL.jpg.

layan hiperemik, vaskiilarize ve iizerinde birkag
adet kil olan kitle gortildii. Sol gozde, sol temporal
yariy1 kaplayan gecirilmis operasyona ait nefelyon
ve korneal vaskiilarizasyon saptandi. Her iki gozde
de diger 6n segment muayenelerinde patoloji sap-
tanmadi (Resim 3a-c).

GOz ici basinglar1 Goldman Applanasyon to-
nometresiyle sagda 14 mmHg, solda 15 mmHg idi.
Fundus muayenesi her iki gozde dogaldi. Daha 6n-
ce sol gozlinden gecirmis oldugu ameliyatla ilgili
raporun incelenmesinde, yapilan ameliyatin kit-
lenin total eksizyonu ve bu kitlenin histopatolo-
jik incelemesinin sonucunun da epibulbar der-
moid oldugu goriildii. Hastanin yapilan kulak-bu-
run-bogaz (KBB) konsiiltasyonu sonucunda sag
kulak kepgesinin kostal kartilajla ve bacagindan
alinan deri greftiyle rekonstriikte edildigi ve kulak
arkasi kesi skarlarinin oldugu goriildi. Kulak
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RESIM 3a: Epibulber dermoid. RESIM 4a: Sag dis kulak yolu obstriikte ve rekonstriikte.

RESIM 3b: Komeal nefelyon ve vasklarizasyon.jpg. RESIM 4b: Sag dis kulak yolu obstriikte ve rekonstrikte.

RESIM 3c: Konjonktival killar.jpg. RESIM 4c: Sol preaurikular Tag.jpg.

oniindeki kitlelerden (Tag) sadece sol tarafta oldu- nildi. Sag dis kulak yolu tikali ve sol timpanik
gu saptandi. Sag taraftaki kitlelerin ise daha 6nce =~ membranin saglam oldugu tespit edildi (Resim 4a-
gecirmis oldugu ameliyat esnasinda alindig 6gre-  ¢).
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RESIM 5: Direkt grafide agikligi saga bakan skolyoz.

Odyometrik tetkikinde sag kulakta iletim tipi
isitme kayb1 oldugu saptandi. Hasta olasi anomali-
lerinden dolay: kardiyoloji ve radyoloji béliimiine
konsiilte edildi. Hastaya yapilan elektrokardiyog-
rafi (EKG) ve renkli Doppler ekokardiyografik
(EKO) incelemelerde kardiyolojik agidan bir pato-
loji tespit edilmedi. Direkt radyolojik incelemede
ise alt servikal ve iist torakal bolgede agiklig1 saga
bakan skolyoz saptandi (Resim 5).

Yapilan g6z ve beyin manyetik rezonans (MR)
goriintiilemelerde ve bobreklerin ultrasonografik
(USG) incelenmesinde bir patoloji tespit edilmedi.
Anne ve baba birinci dereceden akraba degillerdi
ve annesinin gebelik siiresi boyunca bir sikintisi-
nin olmadig: da 6grenildi.

I TARTISMA

Goldenhar sendromu ailesel veya sporadik olarak
meydana gelebilmekte olup, hastalarin biiyiik bir
kismi sporadiktir; otozomal dominant ve otozomal
resesif kalitimin goriildiigii ailevi vakalar bildiril-
mistir. Ayrica gesitli kromozom say1 ve yap1 ano-
malilerinin eglik ettigi hastalar da bildirilmistir.”
Birinci derece akrabalarda goriilme riski %2’dir.

Turkiye Klinikleri ] Ophthalmol 2011;20(1)

Kuddusi TEBERIK

Goriilme sikligr 1/3.000-1/5.000 arasinda olup, 3/2
oranla erkeklerde daha sik gozlenir.®* OAVD (Gol-
denhar sendromu), embriyolojik olarak birinci ve
ikinci brankiyal arktan gelisen yapilarin dogumsal
defektlerinden olusur. Bundan dolay: birinci ve
ikinci brankiyal ark sendromu ad: da kullanilmis-
tir.” Goldenhar sendromunun patofizyolojisinde
noral krest hiicrelerinin sayisinda azalma ve bu
hiicrelerin migrasyonunda zayiflamanin rol oyna-
dig1 distnilmektedir.® Ryan ve ark., Goldenhar
sendromu saptadiklart monozigotik olan ikizlerin
her ikisinde de Okiilo-Aurikulo-Vertebral Displa-
zi tanimlamis, ancak ayni ciddiyette olmadigini be-
lirtmiglerdir. Bunun nedeninin birinci ve ikinci
brankiyal arklarin kanlanmasinin stapadiyal arter-
den eksternal karotid artere gegisi sirasinda olabi-
lecegini 6ne siirmislerdir.’

GOz anomalileri, ilk brankiyal arkin maksiller
parcasindan kaynaklanan anomalilerin olusumuy-
la ilgilidir. Epibulbar dermoid en sik goriilen goz
bulgusudur.'® Diger goriilebilen géz bulgular, li-
podermoid veya lipomlar, iist goz kapag: kolobom-
lar1, oftalmopleji, sasilik, Duane sendromu,
mikroftalmi, uveal kolobom, nasolakrimal tikanik-
ik, kuru goz sendromu, aniridi, astigmatizma, ka-
tarakt, glokom, optik sinir hipoplazisi, tilted optik
disk, retinal damarlarda kivrimlanma, psédopapi-
16dem, optik sinir kolobomu, optik sinir hipoplazi-
si, makiiler hipoplazi ve makiiler heterotopidir.

Goldenhar sendromunda géz tutulumu genel-
likle tek taraflidir. Hastalarin ancak %4-8inde ¢ift
tarafli goz tutulumu olmaktadir." Bizim olgumuz-
da cift tarafli epibulbar dermoid mevcut olup her
ikisi de inferotemporal bolgede saptandi. Epibulbar
dermoidler genellikle tek tarafli ve inferotemporal
limbusta gozlenirler. Lipodermoidler daha az sik-
likta meydana gelirler ve siklikla stiperotemporal
ve subkonjonktival lokalizasyondadirlar.

Epibulbar dermoide bagh kitle gérme ekseni-
ni etkiliyorsa astigmatizma derecesinde biiyiik bir
artisa neden olur. Sunulan olguda -10 diyoptrilik
astigmatizma ve gecirilmis cerrahiye ait korneal
temporal yaridaki nefelyon ve vaskiilarizasyonun
bu durumla uyumlu oldugu disiiniildi. Astigma-
tizma, Goldenhar sendromunda ambliyopinin en
yaygin nedenidir. > Esotropya, ekzotropya, optik
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sinir hipoplazisi ve mikroftalmus gérme keskinligi
azalmasinin daha az yaygin nedenleridir. 2* Olgu-
muzda her iki gézde de astigmatizma ve sol gozde
18 PD ekzotropya saptandi. Sol gozdeki gérme az-
Lig1 yiiksek astigmatizma ve ekzotropyaya baglanda.
Goz hareket bozukluklar: Goldenhar sendromunun
ikinci en sik goz bulgusudur.'® Olgumuzun sol go6-
zlinde; sola, sola yukari ve asag1 bakis kisitlilig1
mevcut olup, bu kisithiligin daha 6nce gecirmis ol-
dugu cerrahiyle ilgili olabilecegi de diistiniildi.

Goldenhar sendromunda sik goriilen kulak
anomalileri; kulak kepgesinin anomalisi (%80), or-
ta kulagin anomalisi ve sagirhik (%55), kulak pozis-
yon anomalisi (%50), dis kulak yolu atrezisi (%40),
pretragal fistiil ve kulak 6nii cilt kivrimlaridir. Cilt
kivrimlan kulak 6nii bolgede en sik goriilmekle bir-
likte ag1z kdsesinden tragusu birlestiren bir hat bo-
yunca da goriilebilir. 1% Bizim olgumuzda her iki
kulak oniinde de cilt kivrimlarinin oldugu, fakat sag
taraftakilerin daha 6nce yapilan rekonstriiksiyon
cerrahisi sirasinda alindig goriildii. Bu hastalarda
isitme problemleri genellikle her iki tarafi da etki-
lemekte olup iletim tipi ya da ndrosensoriyel tipte-
dir. Bizim olgumuzda, sag dis kulak yolunun tikal
oldugu ve yapilan odyometrik incelemede sag taraf-
ta iletim tipinde isitme kaybinin oldugu saptanda.

Goldenhar sendromlu olgularin %5-58’inde
kardiyovaskiiler anomalilere rastlanmaktadir. * Li-
teratiirde bildirilen OAVD’li vakalarin yarisindan
fazlasinda goriilen kardiyak anomali ventrikiiler
septal defekt ve Fallot tetralojisidir.”® Bizim olgu-

GIFT TARAFLI GOZ TUTULUMU OLAN GOLDENHAR SENDROMU

muzda yapilan EKG ve Doppler EKO sonuglarinda
herhangi bir patolojiye rastlanmadi.

Literatiirde omurga anomalileri (skolyoz, he-
mi vertebra, spina bifida okkulta, vertebra hipop-
lazisi vb.) hastalarin %64’iinde saptanmistir.'®
Olgumuzda da alt servikal ve {ist torakal bolgede
aciklig1 saga bakan skolyoz saptandi. Bu sendrom-
da hidrosefali, korpus kallozum agenezisi, intrak-
raniyal dermoid kist gibi santral sinir sistemi
anomalileri bildirilmigtir. 7 Hastamizda kraniyal
MRG incelemede herhangi bir patolojiye rastlanil-

mamigtir.

Goldenhar sendromunun tedavisinde multidi-
sipliner yaklagilmalidir. Tedavide hastalarin psiko-
lojik rahatlig1 icin goz ve kulaklarinin kozmetik
tamiri amaglanir. Epibulber dermoid cerrahi alim
sonrasi tekrarlayabilir ya da korneal perforasyon
riski nedeni ile tamamen eksize edilemeyebilir. Bu
yiizden cerrahi 12 yagindan sonra planlanmalidur. 3
Olgumuza epibulber dermoid i¢in cerrahi mida-
halenin 7 yasinda yapildig1 ve niiks ettigi saptanda.
Ayrica astigmatizma, sagilik ve diger gérme seviye-
sini azaltabilecek nedenler i¢in goz hekimleri dik-
katli olmalidir. Sagirlik eslik edebilecegi i¢in isitme
erken dénemde degerlendirilmelidir. Yine hastalar
ozellikle kalp, bobrek, beyin ve omurga anomali-
leri yoniinden arastirilmali ve ilgili birimler tara-
findan tedavi edilmelidir. Vakalarin ¢ogu sporadik
oldugu i¢in ailelere sonraki ¢ocuklarda benzer du-
rumun goriilme sansinin diisitk oldugu séylenebi-
lir.
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