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Zespol Goldenhara — opis dwoch przypadkow
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Przedstawiono dwa przypadki dzieci z zespolem Goldenhara, zwanego rowniez zespolem oczno-
uszno-kregowym rozpoznanym w okresie noworodkowym.
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The Goldenhar syndrome — description of two cases

Two cases of children with Goldenhar syndrome, also known as oculo-auriculo-vertbral syndrome
recognized in period neonatal period are reported.
Key words: sydrom Goldenhar, children, newborn children

Diagnostyka wad rozwojowych w okresie
noworodkowym jest oparta z jednej strony na
badaniu genetycznym, z drugiej natomiast na
doktadnym okresleniu fenotypu. Okreslenie
rodzaju wady rozwojowej ma znaczenie rokow-
nicze zarowno dla samego dziecka jak i jego
rodzicow.

Nie zawsze jednak etiologia wady czy tez ze-
spotu jest wyjasniona. Przyktadem tego moze by¢
zespot Goldenahar, ktéry rozpoznalismy u dwaéch
hospitalizowanych w naszym Oddziale noworod-
kow. Pierwszy przypadek zespot Goldenhara zo-
stal opisany w 1952 roku [1]. Jest ztozonym
1 zréznicowanym zespotem genetycznym o nie-
znanej etiopatogenezie. Podejrzewa si¢, ze zabu-
rzenia w pierwszych 2 tygodniach ciazy w prawi-
dtowym rozwoju unaczynienia pierwszych 2 tu-
kow skrzelowych moga by¢ przyczyna ich nie-
prawidlowego rozwoju i pojawienia si¢ pdzniej
cech fenotypowych zespotu [2]. Tinaz i wsp. [3] w
doswiadczeniach na ptodach zwierzat uzyskali
charakterystyczne dla tego zespotu malformacje
twarzoczaszki i uszu, indukujac wylew do 1.1 2.
luku skrzelowego. Nie wyjasnia to obecnosci za-
burzen w obrebie kregostupa oraz innych narza-
doéw. Pojawily si¢ doniesienia poréwnujace cechy
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tego zespotu z zespotem CHARGE. Van Meter
1 Weaver [4] opisali 2 noworodki (dziewczynke
i chtopca) z fenotypowymi cechami obu tych ze-
spoléw. Autorzy wnioskowali o mozliwosci wy-
stgpowania w obu tych zespotach zaburzen doty-
czacych prawidlowej blastogenezy. Gorlin [5]
ocenil czegstos¢ wystepowania zespotu Goldenha-
rana 1:5 600. Morrison. i wsp. [6] oceniali wyste-
powanie tego zespotu w Poinocnej Irlandii
z czgstoscia 1:45 000 urodzen, nieco czesciej
u chlopcéw (3:2). Zespot Goldenhar wystepuje
bardzo rzadko, najczesciej sporadycznie, chociaz
spotyka si¢ rdwniez wystgpowanie rodzinne. Ist-
nieja hipotezy dotyczace podtoza genetycznego
iroli czynnikéw teratogennych. Opisywano pa-
cjentow miedzy innymi z fenotypem OAYV, triso-
mia mozaikowa 7 1 9, delecja 5p i innymi [5, 7, 8].
Kelbermann i wsp [9] opisali 2 rodziny
z zespolem Goldenhara, u ktéorych cztonkow
stwierdzili zmiany w obrgbie locus genowego na
149.32. Za tlem genetycznym mogtyby przema-
wia¢ przypadki wystepowania u cztonkoéw rodziny
niektoérych chorych pojedynczych cech zespohu,
opisywano jednak takze przypadki zespotu Gol-
denhara tylko u jednego z blizniat jednojajowych
[10]. W piSmiennictwie opisywano rowniez za-



rowno przypadki rodzin, u ktérych stwierdzano
dziedziczenie autosomalnie recesywne, jak i do-
minujace [11]. Najczesciej jednak nie stwierdza
si¢ zaburzen chromosomalnych ani narazenia na
czynniki szkodliwe.

Nizej przedstawiono przypadki 2 noworod-
kéw z zespotem Goldenhara, leczonych w Oddzia-
le Noworodkéw Wojewddzkiego Szpitala Specja-
listycznego w Rzeszowie.

OPIS PRZYPADKOW

Przypadek 1.

Noworodek ptci meskiej, zdrowych rodzicow,
bez obciazen w wywiadzie rodzinnym, pochodza-
cy z ciazy | blizniaczej powiklanej przedwcze-
snym odchodzeniem ptynu owodniowego, trwaja-
cej 34 tygodnie, urodzony droga cigcia cesarskie-
go jako blizniak drugi. (blizniak pierwszy — nowo-
rodek ptci meskiej, zdrowy, bez cech dysmorfii) .

W badaniu przedmiotowym stwierdzono bez-
ocze po stronie prawej, ubytek powieki goérnej
lewej, guzek na galce ocznej zachodzacy na ro-
gowke (skorzak), zarosnigcie przewodu stucho-
wego 1 nosowego po stronie prawej, asymetrie
klatki piersiowej, obustronnie stopy konsko-
szpotawe. na podstawie fenotypu rozpoznano
zespot Goldenhar. W trakcie hospitalizacji prze-
prowadzono szereg badan dodatkowych i konsul-
tacji. USG glowy i jamy brzusznej nie wykazalo
odchylen od normy. W badaniu radiologicznym
uwidoczniono krag motyli Th7 i potkreg prawo-
stronny Th5. W badaniu UKG nie wykazano
zaburzen kardiologicznych. U dziecka nie ob-
serwowano zaburzen centralnej koordynacji ner-
wowej. Badanie genetyczne wykazato prawidlowy
kariotyp.

Przypadek 2

Noworodek ptci zenskiej, roéwniez mlodych,
zdrowych rodzicow pochodzacy z ciazy II nie
powiktanej, porodu II czasowego, o masie ciata
3380g. Podobnie jak w poprzednim przypadku
stwierdzono u dziecka fenotyp charakterystyczny
dla zespolu Goldenhar. Wystepowaty takie cechy
jak: bezocze po stronie lewej, matoocze po stronie
prawej, krotkie powieki, zaro$nigcie przewodu
sluchowego po stronie lewej, rozszczep podnie-
bienia migkkiego. Adaptacja poporodowa uktadu
krazenia i oddychania niepowiktana.

W obrazie TK glowy nie ustalono anomalii
strukturalnych. Wykluczono wady nerek i serca.
Radiologicznie struktura kregostupa prawidto-
wa.

Ustalono dalsze postgpowanie specjalistyczne
w zakresie korekcji rozszczepu podniebienia
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migkkiego, opieke audiologiczna (otoemisja
z prawego przewodu stuchowego negatywna)
i okulistyczna. U dziecka obserwowano obnizone
napigcie mig$niowe oraz trudnosci w karmieniu
z niesprawna koordynacja odruchu ssania i poty-
kania.

OMOWIENIE

W pi$miennictwie mozna rowniez spotkac in-
ne synonimy zespotu Goldenhara jak na przykiad
oculoauriculovertebral ~ dysplasia,  hemifacial
microsomia, OAV dysplasia, oculoauriculoverte-
bral spectrum [5].

Na pelny obraz zespotu Goldenhara, sktada
si¢ wspotistnienie wad wrodzonych, takich jak:
obecnos¢ guzka nadgatkowego, najczgsciej sko-
rzaka, tluszczaka lub skorzako-ttuszczaka, znie-
ksztatcen matzowin usznych z wyrostkami przed-
usznymi, jednostronnego niedorozwoju twarzy
i wad w obrebie kregostupa. Wyrosla i zaglebie-
nia przeduszne. Sa jednymi z bardziej charaktery-
stycznych cech zespolu. Obserwuje si¢ roOwniez
znacznego stopnia niedorozwoj malzowin usznych
i /lub $lepo zakonczone przetoki uszne. Innymi
cechami tego zespotu moga by¢ niedorozwoj mig-
$ni mimicznych twarzy wraz z niedorozwojem
okolicy jarzmowej, szczekowej i zuchwy. Znaczne
wady kostne dotyczace klatki piersiowej jak pol-
kregi, kregi dysplastyczne i r6zne wady zeber sa
charakterystyczne dla tego zespotu. Czgsto wyste-
puja wady réznych uktadoéw: krazenia, oddecho-
wego, nerwowego, moczowo-plciowego czy po-
karmowego Byly rowniez opisywane anomalie
dotyczace innych narzadéw oraz wspolistnienie
guzéw mozgu. W zespole Goldenhar dominuje
jednostronne, najczgsciej prawostronne wystepo-
wanie typowych nieprawidlowosci, chociaz moga
one wystgpowaé roéwniez obustronnie. Bardzo
wazne jest to, ze zespol Goldenhar moze miec
tagodna do znacznej ekspresje swoich cech [5].

Opisane dzieci sa przyktadem znacznej eks-
presji cech zespolu Goldenhar z nieprawidtowo-
sciami dotyczacymi twarzy (bezocze, maloocze,
krotkie powieki, zaro$nigcie przewodu stuchowe-
go, rozszczep podniebienia migkkiego), uktadu
kostnego (krag motyli, polkreg prawostronny).
Rozpoznanie u obojga dzieci postawiono w okre-
sie noworodkowym, dzieci te wymagaja stalej
wielospecjalistycznej obserwacji gdyz cze$¢ ob-
jawow zespolu stwierdza si¢ w toku wieloletniej
obserwacji chorych.
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