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Goldenhar sindromu anadangslma kompleks anomaliyadir, g6z, qulaq ve onurgadaki anormalliqlarla xarakterizo
olunur.

Goldenhar sindromu Amerikan oftalmologu Maurice Goldenharin (1924-2001) sorafino adlandirilmigdir. Bu
sindromu ilk dofo 1952-ci ildo Goldenhar askar etmisdir [1-4]. 1963-cii ildo iso R.J.Gorlin bu sindromu Okulo-
Auriqulo-Vertebral Displaziya (OAVD) adlandirmisdir, bu sababdon bozen Goldenhar-Gorlin sindromu da
adlandirilir [2].

Sinonimlari: Goldenhar sindromu, Okulo-Auriqulo-Vertebral Displaziya (OAVD), Goldenhar-Gorlin
Sindromu, Okulo-Auriqulo-Vertebral Sindrom (OAVS), Okulo-Auriqulo-Vertebral Spektrum, Fasio-Auriqulo-
Vertebral Spektrum, Hemifasial Mikrosomiya va ya Birinci vo Ikinci Qalsomo Qévslori Sindromu [1, 2, 4].

Epidemiologiya

Rastgolmo tezliyi har 3.000-5.000 yenidogulmusa 1 nofor toskil edir [1,3]. Digor odobiyyatlara gors iso hor
25-45.000 yenidogulmusa 1 nofar vo ya hor 5.600 yenidogulmusa 1 noafor toskil edir [5, 6]. Korfoz Miiharibosi
veteranlarinin vladlarinda Goldenhar sindromunun rastgalma saymin artdig: fikri irali siirtilmiisdii, lakin forq ciizi
idi [7]. Goldenhar sindromu daha ¢ox hallarda iiziin sag yarisin1 zodsloyir, lakin nadir hallarda ikitorafli hallara da
rast golinir [1]. Uziin sag yarisinin sola nisbati = 3:2. Oglan usaqlarinda qiz usaqlarina nisbaton ¢ox rast galinir.
Oglanlarin qizlara nisboti = 3:2 [3].

Etiologiya

Goldenhar sindromunun sabobi tam molum deyil. Etiologiyasinin multifaktorial oldugu diisiiniilso do bozi
niimunalora asason genetik vo ekoloji komponentin oldugu diisiintiliir. Batndaxili dovrds birinci vo ikinci galsomo
qovslorinin anormal inkisafi noticosindo bas verdiyi ehtimal olunur. Goldenhar sindromu osason sporadik rast
golinsa do, adabiyyatda autosom-dominant ve autosom-resessiv yolla irsan 6tiiriilms hallarina da rast galinir. Bazi
hallarda digor xromosom anomaliyalari ilo birlikdo do rast goline bilor [8, 9].

Digor bir ehtimal hamilslik dovriinds ana terofinden olan hor hanst bir amil birbasa ve ya dolayr yolla
yenidogulan kérpado Goldenhar sindromunun tozahiir etmasina sabab ola bilor. Bu amilin tosir ehtimali istanilon
halda diqqgetsiz qala bilmaz. Bir ¢ox hakimlar ds hesab edirler ki, hamilslik dovriinde qadinin kegirdiyi hoyat
torzi, onun foaliyyati kdrponin natamam inkisafina sobob ola biler. Hokimlor homg¢inin inanirlar ki, hamilo qadini
shats edon miihit, onun ails vaziyyasti vo hayat yoldasinin ona raftar1 bels usagin bu sindroma moaruz galmasina
sobob olur. Homginin hamilo qadinin kimyovi vo toksiki tesirloro moruz qalmasi, o climlodon miixtolif dorman
preparatlarinin gabulu da korpalards bu sindromun inkisafina gatirib ¢ixara bilar [8-10].

Patogenez

Goldenhar sindromu doyisken fenotipa malik olan dogum qiisurudur. Embrional dévrds birinci va ikinci
golsamo gdvslorinin anormal inkisafi naticesinds bas verir [8, 9, 11, 12]. Gliman olunur ki, bu, birinci va ikinci
gelsama gdvslerinin qan tachizatinin xarici yuxu arteriyasi ile avaz olundugu dévrde hamin nahiyads bas veran
qansizma ilo olagadardir. Birinci vo ikinci galsoma gqdvslorinin gan tochizati pozuldugu {iglin onlardan baslangic
gotiiran lizvlerin aplaziyasi va hipoplaziyasi bas verir [13, 14].

Klinik slamatlori

Uz anomaliyalart: Hemifasial mikrosomiya Goldenhar sindromu zamani an ¢ox rast galinen iz anomaliyasidur.
Bu, iiz skeleti siimiiklorinin, asason, oang vo ¢ona siimiiklorinin hipoplaziyasi naticasindo bag verir. Eyni zamanda
iz azalalarinds hipoplaziya, dodaq, dil vo damaqda yariq miisahids olunur. Goldenhar sindromu olan insanlarda
“genis ag1z” kimi taninan makrostomiya da ola bilor [ 14, 15]. Agiz kenar1 {iz ozolosi hipoplaziyasinin oldugu torofo
¢akilir vo kdndalan fasial yariq miisahids olunur [16, 17].

Goz anomaliyalari: epibulbar dermoid, lipodermoid, gz qapaginda koloboma, ptoz, goziin horokot
pozgunluglari, ¢apgozliik, gdzyast drenaj sisteminin anomaliyalari, blefarofimoz, mikroftalmiya va anoftalmiyadir
[16, 17]. G6z anomaliyalarindan on ¢ox epibulbar dermoido rast golinir. Epibulbar dermoid bazan bir, bozon iso hor

58




9DOBIYYAT ICMALLARI 2013/3 (13)
DR R A O A R A U O R U R B B U U R A U A O R U A O R A O AR U R U AR O T
Sacacacach wc e s as e o ns e ncn ns e e ac ee e e JUILTRIVINEL
iki gdzda superotemporal va inferotemporal nahiyslerds konyunktiva, buynuz gisa va limbal nahiyads inkisaf edir.
Epibulbar dermoid anadangoalma, xogxassali, sarimtil-ag rongli, mohdud serhadlari olan vo diametri 10 mm-o qodor
olan bork toromadir. Histopatoloji olaraq dermoid sado xoristomatoz malformasiyadir. Dermoid konyunktival
epitel ilo ohato olunub, torkibinds tiik follikullari, tor vo piy vozilori kimi dorin dermal elementlor olan six fibroz
toxumadir (gokil 1) [17-20]. Téroms kicik oldugda vo asimptomatik oldugda miialicoyo ehtiyac duyulmur, lakin
kosmetik defekti aradan qaldirmaq mogsadile corrahi miidaxils edildikde buynuz gisada arzuolunmaz kobud capiq
yarana bilor. Boyiik vo simptomatik dermoidlor astigmatizm vo morkozi gérmoa oxunun obstruksiyasina sobob
olarsa, bu, ambliopiya vo ¢opg6zlilyiin inkisafina gotirib ¢ixarir. Téroma sothi olarsa, layli keratosklerotomiya ilo
gotiiriilo bilor, lakin téroma dorin olub buynuz gisanin biitiin qatlarini ohats edorso, buynuz qisa transplantantindan
istifado olunur [19].

Lipodermoid anadangalme térameadir, adeten superotemporal konyunktival tagda miisahide olunur. Olgiilori
ki¢ik olduqda illorlo asimptomatik ola bilor, lakin yetkinlik dovriindos tag konyunktivasindan 6no dogru gabardiqda
nozars ¢arpir. Lipodermoid lakrimal vazin palpebral paymin altinda solgun sar1 rangli, yumsaq, fluktant kiitladir.
Goziin inferonazal baxigi zamani rahat vizualizasiya olunur. Lipodermoid zaman kegdikco orbital piys dogru,
bulbar konyunktiva {izarine ve hatta 6no dogru inkisaf edib limb nahiyesini do shato eds bilar. Orbital piy
yirtigindan farqli olaraq, bazon lipodermoidin sothindo ag tiiklor olur vo barmaqla orbitaya dogru tozyiq etdikdo
hacmi azalmir (sokil 2). Kompiiter tomografiya vo Magnit-rezonans tomoqrafiya zamani lipodermoid orbital piya
banzaya bilor. Lakin histopatoloji olaraq lipodermoid konyunktival epitel ilo ohato olunur vo torkibindo kollagen
birlegdirici toxuma olur. Lipodermoid adaten asimptomatik oldugu iiclin miialicays ehtiyac duyulmur, lakin daha
genis simptomatikaya malik olan vo kosmetik defekt yaradanlari corrahi tisulla gotiirmoak olar [19, 21].

G6z qapaqlarinin harakatinds mohdudiyyst, qapaqlarin kolobomasi ve digar gbz qapagi anomaliyalar1 olduqda,
gdziin qoruyucu sisteminin tamlig1 pozulur. Bu iso buynuz gisanin qiciglanmasina, keratit yaranmasina sobob ola
bilar va naticade markazi gérma oxunun obstruksiyasina gatirib ¢ixara biler. Bu defektlorin erkon diagnostika va
miialicasi ikincili ambliopiya vo ¢opg6zlilyiin qarsisini alir [22].

Sakil 1. Epibulbar dermoid, limbal dermoid (Duane’s | $akil 2. Lipodermoid, superotemporal (Duane’s Clinical
Clinical Ophthalmology), [20]. Ophthalmology), [20].

Goldenhar sindromu zamani optik sinir hipoplaziyasi, retinal damarlarda qivrimlarin artmasi, makula
hipoplaziyasi kimi slamatlorin oldugu hallara da rast golinmisdir [23].

Okulo-auriqulo-vertebral sindromda rast golinen qulaq anomaliyalari: anotiya, mikrotiya, heliks inkisaf
anomaliyasi, pre-auriqulyar dori qatlantilari, xarici qulaq kegocayi atreziyasi, daxili qulaq kegocoyi anomaliyalart
va naticads inkisaf eden karliqdir. Preauriqulyar qatlantilar qulaq ile agiz kenar1 arasinda xayali bir xott iizra
yerlosirlor (sokil 3) [16].

B A

Sakil 3. Goldenhar sindromu, qulaq anomaliyalar1.
W |Gétiiriiliib: Edward S. Harkness, Eye Institute
Columbia University]
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Six rast golinon onurga anomaliyalari: onurganin boyun sobosindo hemlvertebra, h1p0p1a21ya, kifoz vo
skoliozdur [16, 17].

Yuxarida gostorilonlorlo yanasi digor olave anomaliyalara da rast golino bilor. Masalon: nevroloji- mikrosefaliya,
hidrosefaliya, oksipital ensefalosele, agil zoifliyi (5-15% hallarda), spina bifida; kardioloji (5-55% hallarda) —
ventrikulyar septal defekt, Fallo tetradasi, aortanin koarktasiyasi, boyiik arteriyalarin transpozisiyasi; sidik-
cinsiyyet sistemi anomaliyalari- ektopik boyrak, renal ageneziya, polikistoz boyrok, hidronefroz, vezikoureteral
reflyuks [17, 24].

Diaqnostikasi

Goldenhar sindromunu toyin etmok iiclin hor hansi genetik vo ya xromosom testi yoxdur, lakin digor
xromosom xostoliklorini inkar etmok iigiin xromosom tohlili aparilmalidir. Pasiyenti miiayino edorken ondaki
kliniki simptomlara asasen diaqnoz toyin olunmalidir. Goldenhar sindromunun klinik slamatlari askar olunarsa,
olavo olaraq xostonin gdrmo vo esitmosi milayino olunmalidir. G6z anomaliyalarint agkar etmok iiclin usagin
is18a reaksiyasini yoxlamaq, miimkiin olduqda vizometriya, biomikroskopiya, oftalmoskopiya, OKT va ehtiyac
duyulduqda digoer miiayinslori aparmaq lazimdir. Esitmoni milayino etmok {igiin Bera, Weber, Rinne testlori,
audiometriya va diger miiayins iisullar1 otorinolorinqoloq torafinden aparilmalidir. Digar orqan va sistemlordoki
anomaliyalari agkar etmok {i¢iin USM, rentgen , KT, MRT va digor miiayins tisullari aparilmalidir.

Prenatal ultrases milayinolori zamani birtorafli dodaq ve damaq yarig: ilo asagidaki olamatlor birlikds rast
golinarsa, Goldenhar sindromuna siibho yaranmalidir [25].

fﬂ

. Fasial asimmetriya.
- Unilateral orbital anomaliya.
. Qulaq anormalliglari, pre-auriqulyar dari qatlantilari.

- Retrognatiya/ mikrognatiya

Differensial diaqnoz

Goldenhar sindromunun agagidak: xostoliklorlo differensial diagnostikasi aparilmalidir.

. Braxio-oto-renal sindrom (BOR) — miixtalif mensoli karliq, preauriqulyar dori qatlantilari, qulaq
anomaliyalari, orta vo daxili qulagda malformasiyalar, gozyasi kanalinin stenozu, golsomo qdvsii kistalart
va fistulalari, renal displaziya kimi klinik alamatlor tozahiir edilir [26, 27].

. CHARGE assosiasiyast (coloboma, heart disease, atresia choanae, retarded growth and development,
genital anomalies, ear anomalies/ hearing loss) [26, 27].
. Treacher-Collins vo ya Franschetti sindromu (mandibulofasial disostoz) — tipik fiziki x{isusiyyatlori:

asagl maili gozlor, esitmo qabiliyystinin olmamasi, {iz stimiiklorinin, xiisusilo almaciq siimiiyiiniin
hipoplaziyasi, ciddi mikroqgnatiya, palpebral fissuralar, koloboma, alt qapagin lateral hissesinin
sallanmasi, mikrotiya, anotiya. [28, 29]

. Townes-Brocks sindromu — bdyrok anomaliyalar1, qulaq anomaliyalari, perforasiya olunmamig anus, bas
barmaq malformasiyalari ils xarakterizo olunur [27, 30].
Miialicasi

Goldenhar sindromu anadangslma inkisaf qlisuru oldugu iiclin miialicasi yalniz simptomatik aparilir. Epibulbar
dermoid asimptomatik olarsa, corrahi miialicoyo ehtiyac duyulmur. Dermoid téromo astigmatizm yaradarsa, eynok
korreksiyasi toyin olunur. 9gor dermoid toéromo bdyiik vo simptomatik olub, qapaq horokotinde mohdudiyyat
yaradarsa, morkozi gérmo oxunun obstruksiyasina sobab olarsa, erkon corrahi miidaxilo ilo aradan gotiirilmolidir.
Lipodermoid adston asimptomatik oldugu iiclin corrahi miialicoys ehtiyac duyulmur, lakin daha genis
simptomatikaya malik olan vo kosmetik defekt yaradan lipodermoidlori corrahi iisulla gétiirmok olar [19,21,31,32].
Corrahi iisulla gotiriilmiis dermoid kista vo lipodermoidlor laboratoriyaya histoloji miiayinoys gondorilmalidir.
Basda, qulaqda vo izdo olan digor anomaliyalar da kosmetik corrahiyys tisulu ilo aradan qaldirilir [33].
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Kurouesbie cioBa: curopom Tondenxapa, oKyno-aypukyno-6epmeopatbHolii CUHOPOM, SNUOYIbOApHbLIL Oep-
MOUO, TUNOOepmMoud

PE3IOME

Cunzpom TongeHxapa siBIsieTcs BpOXKICHHON KOMIUICKCHON aHOMAaJnel pa3BUTHS, XapaKTepu3yrowieiics aHo-
MaJIMSIMU TJ1a3, yureil 1 no3sonounnka. Cuaapom [ongeHxapa ObUI BIIEPBBIE OIMCAH aMEPHKAHCKUM O(TaIbMOJI0-
rom Maurice Goldenhar (1924-2001). Yacrora BcTpeuaemoctu cocranisieT 1 Ha 3000-5000 HOBOPOXKIEHHBIX. DTH-
OJIOTHS 10 KOHIIA HEe n3ydeHa. BO3HNKHOBEHUE JaHHOM IATOJIOTHH CBA3BIBAIOT C aHOMAJILHBIM Pa3BUTHEM NIEPBOH
U BTOPOHi jka0epHBIX Iyr B dMOPHOHAIBHOM mHepuozne. [a3Hble IposBieHus cuHapoMa [onaeHxapa BKIIOYAIOT:
SnuOyNB0apHBIl JEPMOU, JIMIIONEPMON ], ITO3, HAPYIIEHHUS ITOABIKHOCTHU IVIa3HOTO S0JI0Ka, KOCOIIa3ue, aHOMa-
JIMU PEHAXKHOHN CHCTeMbI asa, onedapodumos, MuKpodTanbMusi, aHODTATBMUSI, OrPaHUYCHHE TOIBUKHOCTH
BEK, KooOoMa BeK. Taxske BCTpedaroTcsi aHOMAJINH YIIeH, II03BOHOYHMKA M JPYTHX BHYTPEHHHX OPTaHOB U CH-
creM. J[nar€o3 CTaBUTCs Ha OCHOBAaHUH KITMHUYECKHX CHMITOMOB HaOTIONaEMBIX, IIPH OCMOTpE MalueHTa. B cBsi3u
C TEeM, YTO JAHHBIH CHHIPOM SBIISICTCS BPOXKICHHBIM IOPOKOM Pa3BHUTHS JICUCHUE OCTACTCS CUMITOMATHYECKIM

Gashimova N.F., Zamanova A.O.

GOLDENHAR SYNDROME AND CLINICAL FEATURES (LITERATURE
REVIEW)

National Centre of Ophthalmology named after acad. Zarifa Aliyeva, Baku, Azerbaijan

Key words: Goldenhar s syndrome, oculo-auriculo-vertebral syndrome, epibulbar dermoid, lipodermoid

SUMMARY

Goldenhar syndrome is complex congenital anomaly which is characterized by eye, ear and spinal anomalies.
Goldenhar syndrome was first described by American ophthalmologist Maurice Goldenhar (1924-2001). The
frequency of occurence is 1 per 3000 5000 infants. The cause of Goldenhar Syndrome is mostly unknown.
There is an abnormal first or second branchial arch development. Although most cases of Goldenhar Syndrome
occur sporadically, autosomal recessive and dominant inheritance are described in literature. During goldenhar
syndrome eye disorders like epibulbar dermoid, lipodermoid, ptosis, motility disorders, strabismus, anophtalmia,
microphtalmia, eyelid mobility disorders, and coloboma are being observed. Moreover we can also observe
anomalies in ear, spine and other inner organs and systems. During examination a patient is to be diagnosed based
on the clinical symptomes. Being congenital developmental defect the syndrome is treated only simptomaticaly .
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