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Przedstawiono dwa przypadki dzieci z zespołem Goldenhara, zwanego również zespołem 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. 
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Diagnostyka wad rozwojowych w okresie 

noworodkowym jest oparta z jednej strony na 
badaniu genetycznym, z drugiej natomiast na 
dokładnym określeniu fenotypu. Określenie 
rodzaju wady rozwojowej ma znaczenie rokow-
nicze zarówno dla samego dziecka jak i jego 
rodziców. 

 Nie zawsze jednak etiologia wady czy też ze-
społu jest wyjaśniona. Przykładem tego może być 
zespół Goldenahar, który rozpoznaliśmy u dwóch 
hospitalizowanych w naszym Oddziale noworod-
ków. Pierwszy przypadek zespół Goldenhara zo-
stał opisany w 1952 roku [1]. Jest złożonym 
i zróżnicowanym zespołem genetycznym o nie-
znanej etiopatogenezie. Podejrzewa się, że zabu-
rzenia w pierwszych 2 tygodniach ciąży w prawi-
dłowym rozwoju unaczynienia pierwszych 2 łu-
ków skrzelowych mogą być przyczyną ich nie-
prawidłowego rozwoju i pojawienia się później 
cech fenotypowych zespołu [2]. Tinaz i wsp. [3] w 
doświadczeniach na płodach zwierząt uzyskali 
charakterystyczne dla tego zespołu malformacje 
twarzoczaszki i uszu, indukując wylew do 1. i 2. 
łuku skrzelowego. Nie wyjaśnia to obecności za-
burzeń w obrębie kręgosłupa oraz innych narzą-
dów. Pojawiły się doniesienia porównujące cechy 

tego zespołu z zespołem CHARGE. Van Meter 
i Weaver [4] opisali 2 noworodki (dziewczynkę 
i chłopca) z fenotypowymi cechami obu tych ze-
społów. Autorzy wnioskowali o możliwości wy-
stępowania w obu tych zespołach zaburzeń doty-
czących prawidłowej blastogenezy. Gorlin [5] 
ocenił częstość  występowania zespołu Goldenha-
ra na 1:5 600. Morrison. i wsp. [6] oceniali wystę-
powanie tego zespołu w Północnej Irlandii  
z częstością 1:45 000 urodzeń, nieco częściej 
u chłopców (3:2). Zespół Goldenhar występuje 
bardzo rzadko, najczęściej sporadycznie, chociaż 
spotyka się również występowanie rodzinne. Ist-
nieją hipotezy dotyczące podłoża genetycznego 
i roli czynników teratogennych. Opisywano pa-
cjentów między innymi z fenotypem OAV, triso-
mią mozaikową 7 i 9, delecją 5p i innymi [5, 7, 8]. 
Kelbermann i wsp [9] opisali 2 rodziny 
z zespołem Goldenhara, u których członków 
stwierdzili zmiany w obrębie locus genowego na 
14q.32. Za tłem genetycznym mogłyby przema-
wiać przypadki występowania u członków rodziny 
niektórych chorych pojedynczych cech zespołu, 
opisywano jednak także przypadki zespołu Gol-
denhara tylko u jednego z bliźniąt jednojajowych 
[10]. W piśmiennictwie opisywano również za-
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równo przypadki rodzin, u których stwierdzano 
dziedziczenie autosomalnie recesywne, jak i do-
minujące [11]. Najczęściej jednak nie stwierdza 
się zaburzeń chromosomalnych ani narażenia na 
czynniki szkodliwe.  

Niżej przedstawiono przypadki 2 noworod-
ków z zespołem Goldenhara, leczonych w Oddzia-
le Noworodków Wojewódzkiego Szpitala Specja-
listycznego w Rzeszowie. 

OPIS PRZYPADKÓW 

Przypadek 1. 
Noworodek płci męskiej, zdrowych rodziców, 

bez obciążeń w wywiadzie rodzinnym, pochodzą-
cy z ciąży I bliźniaczej powikłanej przedwcze-
snym odchodzeniem płynu owodniowego, trwają-
cej 34 tygodnie, urodzony drogą cięcia cesarskie-
go jako bliźniak drugi. (bliźniak pierwszy – nowo-
rodek płci męskiej, zdrowy, bez cech dysmorfii) . 

W badaniu przedmiotowym stwierdzono bez-
ocze po stronie prawej, ubytek powieki górnej 
lewej, guzek na gałce ocznej zachodzący na ro-
gówke (skórzak), zarośnięcie przewodu słucho-
wego i nosowego po stronie prawej, asymetrie 
klatki piersiowej, obustronnie stopy końsko-
szpotawe. na podstawie fenotypu rozpoznano 
zespół Goldenhar. W trakcie hospitalizacji prze-
prowadzono szereg badań dodatkowych i konsul-
tacji. USG głowy i jamy brzusznej nie wykazało 
odchyleń od normy. W badaniu radiologicznym 
uwidoczniono krąg motyli Th7 i półkręg prawo-
stronny Th5. W badaniu UKG nie wykazano 
zaburzeń kardiologicznych. U dziecka nie ob-
serwowano zaburzeń centralnej koordynacji ner-
wowej. Badanie genetyczne wykazało prawidłowy 
kariotyp. 

Przypadek 2  
Noworodek płci żeńskiej, również młodych, 

zdrowych rodziców pochodzący z ciąży II nie 
powikłanej, porodu II czasowego, o masie ciała 
3380g. Podobnie jak w poprzednim przypadku 
stwierdzono u dziecka fenotyp charakterystyczny 
dla zespołu Goldenhar. Występowały takie cechy 
jak: bezocze po stronie lewej, małoocze po stronie 
prawej, krótkie powieki, zarośnięcie przewodu 
słuchowego po stronie lewej, rozszczep podnie-
bienia miękkiego. Adaptacja poporodowa układu 
krążenia i oddychania niepowikłana. 

W obrazie TK głowy nie ustalono anomalii 
strukturalnych. Wykluczono wady nerek i serca. 
Radiologicznie struktura kręgosłupa prawidło-
wa. 

Ustalono dalsze postępowanie specjalistyczne 
w zakresie korekcji rozszczepu podniebienia 

miękkiego, opiekę audiologiczną (otoemisja 
z prawego przewodu słuchowego negatywna) 
i okulistyczną. U dziecka obserwowano obniżone 
napięcie mięśniowe oraz trudności w karmieniu 
z niesprawną koordynacją odruchu ssania i poły-
kania. 

 OMÓWIENIE 
W piśmiennictwie można również spotkać in-

ne synonimy zespołu Goldenhara jak na przykład 
oculoauriculovertebral dysplasia, hemifacial 
microsomia, OAV dysplasia, oculoauriculoverte-
bral spectrum [5].  

Na pełny obraz  zespołu Goldenhara, składa 
się współistnienie wad wrodzonych, takich jak: 
obecność guzka nadgałkowego, najczęściej skó-
rzaka, tłuszczaka lub skórzako-tłuszczaka, znie-
kształceń małżowin usznych z wyrostkami przed-
usznymi, jednostronnego niedorozwoju twarzy 
i wad w obrębie  kręgosłupa. Wyrośla i zagłębie-
nia przeduszne. Są jednymi z bardziej charaktery-
stycznych cech zespołu. Obserwuje się również 
znacznego stopnia niedorozwój małżowin usznych 
i /lub ślepo zakończone przetoki uszne. Innymi 
cechami tego zespołu mogą być niedorozwój mię-
śni mimicznych twarzy wraz z niedorozwojem 
okolicy jarzmowej, szczękowej i żuchwy. Znaczne 
wady kostne dotyczące klatki piersiowej jak pół-
kręgi, kręgi dysplastyczne i różne wady żeber są 
charakterystyczne dla tego zespołu. Często wystę-
pują wady różnych układów: krążenia, oddecho-
wego, nerwowego, moczowo-płciowego czy po-
karmowego Były również opisywane anomalie 
dotyczące innych narządów oraz współistnienie 
guzów mózgu. W zespole Goldenhar dominuje 
jednostronne, najczęściej prawostronne występo-
wanie typowych nieprawidłowości, chociaż mogą 
one występować również obustronnie. Bardzo 
ważne jest to, że zespół Goldenhar może mieć 
łagodną do znacznej ekspresję swoich cech [5]. 

Opisane dzieci są przykładem znacznej eks-
presji cech zespołu Goldenhar z nieprawidłowo-
ściami dotyczącymi twarzy (bezocze, małoocze, 
krótkie powieki, zarośnięcie przewodu słuchowe-
go, rozszczep podniebienia miękkiego), układu 
kostnego (krąg motyli,  półkręg prawostronny). 
Rozpoznanie u obojga dzieci postawiono w okre-
sie noworodkowym, dzieci te wymagają stałej 
wielospecjalistycznej obserwacji gdyż część ob-
jawów zespołu stwierdza się w toku wieloletniej 
obserwacji chorych. 
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