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PROBLEMY OGOLNE | OKULISTYCZNE U PACJENTOW
Z ZESPOLEM GOLDENHARA

GENERAL AND OPHTHALMOLOGICAL PROBLEMS IN PATIENTS
WITH GOLDENHAR SYNDROME

Stowa kluczowe
Zespol Goldenhara, etiologia, objawy, leczenie.

Streszczenie

Zespot Goldenhara (ang. Goldenhar syndrome, he-
mifacial microsomia, HFM, oculo-auriculo-vertebral
syndrome, OAV syndrome) jest zespotem wad wro-
dzonych, ktore charakteryzuja si¢ najczgsciej jedno-
stronna hipoplazja struktur twarzoczaszki. Jest to rzad-
ka choroba wystgpujaca z czgstoscia od 1:3 000 do
1:5000 zywych urodzen, czgsciej u chlopcow niz
u dziewczat.

Pierwsze wzmianki dotyczace tej patologii po-
chodza z 1845 roku, jednak doktadnie opisana zo-
stata dopiero w 1952 roku przez Maurice’a Golden-
hara. Etiologia nie jest znana. Jako jedna z przy-
czyn wymienia si¢ uraz naczyniowy w trakcie
ksztattowania si¢ tukdéw skrzelowych. W wigkszos-
ci przypadkow dziedziczenie jest sporadyczne, cho-
ciaz spotyka si¢ takze doniesienia o dziedziczeniu
autosomalnym dominujacym, autosomalnym recesyw-
nym czy tez wieloczynnikowym. Badania chromoso-
moéw nie wykazaly Zadnych nieprawidtowosci w ich
obrebie.

Obraz kliniczny zespotu Goldenhara jest dosy¢
roznorodny. Obejmuje on anomalie twarzoczaszki,
nieprawidlowo$ci oczne i uszne, anomalie krggowe,
uktadu krazenia czy tez osrodkowego uktadu nerwo-
wego.

Wsrod objawoéw okulistycznych dominuja torbiele
skorzaste 1 tluszczako-skorzaki, ktore moga wzrastaé
wraz z okiem dziecka i by¢ przyczyna upo$ledzenia
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Summary

Goldenhar syndrome, also referred to as hemifa-
cial microsomia (HFM) or Oculo-Auriculo-Vertebral
(OAV) syndrome, is a congenital defect syndrome mos-
tly characterized by unilateral hypoplasia of the cra-
niofacial structures. It is a rare disease more com-
mon in boys than girls; its incidence is 1: 3 000 to
1: 5000 live births.

Its first mention dates back to 1845 but the
disease was thoroughly described by Maurice Gol-
denhar only in 1952. The aetiology of HFM is un-
known. One of its causes may be vascular trauma
occurring during the formation of branchial arches.
In most cases, inheritance is sporadic, although cases
of autosomal dominant, recessive or multifactorial
inheritance were also noted. Relevant studies did
not show any chromosome abnormality.

The clinical image of Goldenhar syndrome is
heterogenous, including craniofacial abnormalities, eye
and ear anomalies, vertebral or cardiovascular ir-
regularities and abnormalities of the central nervous
system.

Ocular symptoms mostly include dermoid cysts
and lipodermoids which can grow along with the
child’s eye to cause impaired vision. Due to vary-
ing intensity of the symptoms, indications for sur-
gery are provided individually and relate to a signifi-
cant rate of anomalies that prevent or hinder nor-
mal child development and cause social exclusion.
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widzenia. Ze wzgledu na rozne natgzenie wystgpuja- Successful treatment of patients with Goldenhar syn-
cych objawow, wskazania do zabiegu operacyjnego drome still remains an interdisciplinary issue requi-
sa podejmowane indywidualnie i dotycza znacznego ring cooperation between various medical specia-
stopnia nieprawidtowo$ci, ktore uniemozliwiajg lub lists.

utrudniajg prawidtowy rozwoj dziecka i sa przyczyna

braku akceptacji spolecznej. Skuteczne leczenie pac-

jenta z zespotem Goldenhara pozostaje w dalszym

ciagu problemem interdyscyplinarnym i wymaga zaan-

gazowania lekarzy wielu specjalnosci.
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