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Zespot Goldenhara jest bardzo rzadka, ztozong chorobg rozwojowa, z charakterystyczng oczno-uszno-kregowgq triadg nieprawi-
diowosci. Zmiany okulistyczne to gtéwnie matoocze lub bezocze, rzadziej szczelina powieki gérnej oraz szczelina tarczy n. |l.
Celem doniesienia jest przedstawienie przypadku bezocza stwierdzonego u noworodka z fenotypem zespotu Goldenhara.
bezocze, zesp6t Goldenhara.

Goldenhar" s syndrome is a very rare, multiple, developmental disease, with characteristic oculo-auriculo-vertebral triad of ab-
normalities. Ophthalmological changes are mainly: microphthalmia or anophthalmia and rarely, coloboma of upper eyelid or co-
loboma of optic nerve head. The aim of the article is to present the case of anophthalmia in the new-born child with phenotype

of Goldenhar" s syndrome.
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Zespdt Goldenhara (Goldenhar Syndrome — GS) pierwszy raz
opisat Maurice Goldenhar w 1952 r. (1). Jest on rzadka, ztozong
chorobg rozwojowa, z charakterystyczng oczno-uszno-kregowa
triadg nieprawidtowos$ci. Anomalie dotyczy¢é mogq takze serca,
nerek, centralnego systemu nerwowego (2).

Prawdopodobng przyczyng w patomechanizmie rozwoju GS
jest zaburzenie w procesie fizjologicznego unaczynienia pierw-
szych dwdch tukéw skrzelowych (do ktérego dochodzi miedzy
35. a 40. dniem cigzy), w konsekwencji moze to determinowaé
ich nieprawidtowy rozwoj, a takze wyksztatcenie charaktery-
stycznych dla zespotu innych nieprawidtowosci fenotypowych
(3.4).

Czesto$¢ wystepowania GS szacuje sie (w zaleznosci od
zrédet) na okoto 1/ 3500-25000 zywych urodzen (5). Manifesta-
cje zespotu nieznacznie czesciej stwierdza sie u pici meskiej niz
zenskiej, w korelacji okoto 3: 2 (6).

Opis przypadku

Noworodek pici meskiej urodzony w Szpitalu Powiatowym
w Zambrowie, z cigzy Il, porodu Il, w 40. hbd, drogami i sitami
natury, z masg ciata 2560 g, w stanie og6lnym dobrym — Apgar
10 pkt, z zespotem wad wrodzonych. W pierwszej dobie zycia
noworodek zostat przekazany na Oddzial Patologii Noworodka
Szpitala Wojewddzkiego w tomzy.

Rodzice dziecka — matka (lat 19) i ojciec (lat 50) — najpraw-
dopodobniej spokrewnieni w pierwszej linii. W czasie cigzy
matka nie przebywata pod kontrolg poradni K i najprawdopodob-
niej narazona byta na ekspozycje teratogennych czynnikéw $ro-
dowiskowych (alkohol, tyton, $rodki odurzajace, nieprawidtowa
dieta).

Rye. 1. Zdjecie twarzy, widok en face, asymetria twarzy po stronie pra-
wej, rozszczep podniebienia i wargi, wyrosle przeduszne.
Fig. 1. Face image, en face view, facial assymetry of the right side,

cleft palate and lip, preauricular appendix.

Badaniem przedmiotowym stwierdzono deformacje ko$ci
czaszki, brak prawej gatki ocznej, brak szpary powiekowej po
stronie prawej, rozszczep podniebien migkkiego i twardego, roz-
szczep wargi gornej, niedorozwoj ucha prawego i wyros$la przy-
duszne (ryc. 1-3).

W badaniu RTG uwidoczniono ubytek ko$ci ciemieniowej
prawej, radiologiczna struktura kregostupa w normie (ryc. 4).

Badanie USG jamy brzusznej nie wykazato nieprawidtowo-
$ci, natomiast w badaniu USG glowy stwierdzono niewielkg
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Ryc. 2. Zdjecie z profilu — wyro$le przeduszne.
Fig. 2.  Profile view — preauricular appendix.
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Ryc. 3. Obraz USG: OP — bezocze, OL — w normie.
Fig. 3. USG image: OD — Anophthalmia, OS — normal.

asymetrie struktur posrodkowych mézgu. W badaniu echo-
-serca stwierdzono ubytek w przegrodzie miedzykomorowe;.

Ryc. 4. Obraz RTG — ubytek ko$ci ciemieniowej prawej.
Fig. 4. RTG image — right parietal bone loss.

U dziecka nie obserwowano zaburzen neurologicznych. Wyko-
nano badania laboratoryjne, w ktérych nie stwierdzono istot-
nych odchylen od normy. W badaniach genetycznych metoda
GTG okreslono prawidtowy kariotyp meski. Na podstawie feno-
typu rozpoznano zespét Goldenhara.

Dziecko w 73. dobie zycia, z masg ciata 5100 g, przekazano
do osrodka adopcyjnego z zaleceniami kontynuacji opieki i le-
czenia.

Omowienie

Etiologia zespotu Goldenhara nie zostata dotychczas w pel-
ni ustalona, najprawdopodobniej jest wieloczynnikowa, chociaz
nie bez znaczenie wydaje sie udziat czynnika genetycznego oraz
teratogennych czynnikéw $rodowiskowych. Zwigzek wystapie-
nia GS z dziedziczeniem autosomalnym dominujgcym badz auto-
somalnym recesywnym (gdy stwierdza si¢ pokrewienstwo mie-
dzy rodzicami) stwierdzono w okoto 1-2% przypadkéw (4,6,7).
W badaniach Obrgbowskiego i wsp. wykazano u pacjentéw
z GS aberacje 13. chromosomu oraz trisomie 22. pary chromo-
somow (8).

Zazywanie przez kobiete cigzarng $rodkéw farmakologicz-
nych takich jak talidomid, prymidon, tomoxifen, witamina A,
kokaina moze mie¢ wptyw na wzrost prawdopodobienstwa roz-
woju zespolu (3,6,9). Podobnie jak niedozywienie, palenie tyto-
niu czy kontakt z herbicydami w czasie cigzy (4). Sugeruje sig
rowniez, ze istnieje zalezno$¢ z infekcjg wirusem rézyczki oraz
wirusem grypy u matki (6). Prawdopodobieristwo GS jest réw-
niez wigksze u cigzarnych chorych na cukrzyce (3,5,10).

Obraz kliniczny GS jest niejednorodny. Rozlegto$¢ niepra-
widiowosci (w odniesieniu do zalezno$ci genetycznych) jest
wieksza w przypadku stwierdzenia dziedziczenia ze strony ojca,
autosomalnego dominujgcego (4). Zmiany sa zazwyczaj, bo
w okofo 85%, jednostronne (czesciej prawo- niz lewostronne),
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chociaz w 10-31% przypadkéw moga by¢ obustronne (obustron-
ne czesciej wystepuja u pici meskiej) (1,4,11).

Charakterystyczng dla zespotu triade objawéw stanowig
zmiany oczno-uszno-kregowe. Opisywane zmiany okulistyczne
to matoocze lub bezocze, skérzak nagatkowy lub skérzako-ttusz-
czak, wciecie lub szczelina powieki gérnej oraz szczelina tarczy
n. Il. Jedng z bardziej charakterystycznych cech zespofu jest
obecnos$¢ wyrosli i zagtebien przedusznych. Obserwowano réw-
niez réznego stopnia niedorozw6j matzowin usznych, dysplazje
zewnetrznej i/ lub wewnetrznej czesci ucha. Za cechy typowe
dla GS uznaje sie réwniez jednostronny niedorozwoj twarzy
z hipoplazjg policzkowo-zuchwowa, hipoplazjg miesni twarzy,
rozszczepem podniebienia i warg oraz wady zgryzu. Opisywa-
ne wady kostne to kregi potowicze lub hipoplazja kregéw kre-
gostupa oraz rézne wady zeber. Czesto wspotwystepujg wady
roznych uktadéw: krazenia (wrodzone wady serca z tetralogig
Fallota na czele, koarktacjg aorty, przedsionkowo-przegrodowo-
-komorowe nieprawidtowosci i inne), oddechowego, nerwowe-
go, moczowo-piciowego oraz pokarmowego. W okofo 5-10%
przypadkéw zmianom fenotypowym towarzyszy uposledzenie
sprawnosci umystowej. Rozlegto§¢ zmian w poszczegélnych
przypadkach jest zmienna (4,12).

W opisywanym przez nas przypadku istnieje wiele czynni-
kéw $rodowiskowych (alkohol, $rodki odurzajace, papierosy,
niedozywienie), ktére moga wplywaé uszkadzajgco na blasto-
geneze. Nie mozna réwniez wykluczy¢ bliskiego pokrewienstwa
rodzicéw. Rozpoznanie postawiono na podstawie fenotypu oraz
zmian radiologicznych i USG.

W leczeniu pacjentdw z zespotem Goldenhara wymagana
jest wspdipraca lekarzy wielu specjalno$ci. Strategia postepo-
wania uwarunkowana jest rozlegto$cig zaistniatych nieprawidto-
wosci. Zazwyczaj niezbedne sa operacje plastyczne z zakresu
twarzoczaszki, a takze kardiochirurgiczne. Konieczne sa takze
opieka stomatologiczna, pomoc audiologiczna, psychoterapia.
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