
Okulo-aurikulo-vertebral spektrum (OAVS)
birinci ve ikinci brankiyal arkdan geliþen
yapýlarýn sýk görülen konjenital defektlerinden
oluþur. Ayný zamanda Goldenhar sendromu
olarak da isimlendirilir. Defektlerin oluþturduðu
kraniyofasiyal anomaliler farklý þekillerde ortaya
çýkabilir. Kraniyofasiyal anomalilere iç ve dýþ
kulak yolundaki geliþim kusuru, mandibular
hipoplazi, oküler, kardiyak, vertebral, santral
sinir sistemi anomalileri eþlik edebilir1,2. Mak-
siller, fasiyal kaslarýn hipoplazisine mandibuler
kemikte ramus ve kondil hipoplazisi ile oluþan
temporomandibuler eklem hipoplazisi eþlik
eder.

Okulo-aurikulo-vertebral spektrumda sýk
görülen kulak anomalileri: heliks geliþim
anomalisi, preaurikuler tag ve/veya pitler, dýþ
kulak yolu atrezisi, iç kulak yolu anomalileri ve
sonucunda geliþen saðýrlýktýr. Preaurikuler tag

ve/veya pitler kulak ile aðýz kenarý arasýnda
sanal bir hat üzerinde yerleþirler ve aðýz kenarý
fasiyal kas hipoplazisinin olduðu tarafa çekilir.
OAVS’ de görülen göz anomalileri epibulber
dermoid, lipodermoid, göz kapaðýnda kolobom,
strabismus ve mikroftalmidir. Sýk görülen
vertebra anomalileri servikal vertebrada
hemivertebra veya hipoplazi dir. Ayrýca farklý
vertebral anomaliler de eþlik edebilir.
Kardiyovasküler ve genitoüriner anomalilerde
bu spektrum içinde yer almaktadýr3.

Hastalarýn büyük bir kýsmý sporadiktir; fakat
otozomal dominant ve otozomal resesif
kalýtýmýn görüldüðü ailevi vakalar bildirilmiþtir.
Ayrýca çeþitli kromozom sayý veya yapý anomali-
lerinin eþlik ettiði hastalar da bildirilmiþtir4,5.
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1998-2002 yýllarý arasýnda getirilen OAVS tanýsý
alan yedi hasta sunulmuþtur.

Vakalarýn Takdimi

Vaka 1

Yedi aylýk erkek hasta, aralarýnda akrabalýk
olmayan anne-babanýn birinci çocuðu. Sað kulak
önünde anormallikler ile birlikte kalpte üfürüm
saptanmasý nedeniyle hastanemize gönderildi.
Fizik muayenesinde burun kökü basýk, sað kulak
önünde tag, bilateral epikantus, mezokardiyak
odakta 1-2/6. sistolik üfürüm ve ikinci seste
sabit çiftleþme vardý. Her iki elde birinci parmak

proksimal yerleþimliydi ve ayrýca Tablo I’deki
bulgular vardý. Göz muayenesinde saðda
lipodermoid görüldü (Þekil 1). Ekokardiyo-
grafisinde sekundum atriyoseptal defekt (ASD)
ve ventriküloseptal defekt (VSD) bulundu.
Vertebra grafisi ve renal ultrasonografi bulgularý
normaldi. Karyotip analizi 46, XY bulundu.
Kulak muayenesinde iþitme kaybý yoktu. Bu
bulgularla OAVS tanýsý kondu.

Vaka 2

Seksen günlük erkek hasta her iki dýþ kulak
yolunda yapýsal anormallikler ve yarýk damak

Tablo I. Hastalarýn klinik ve laboratuvar bulgularý

Vaka no.
 1  2  3  4  5  6  7

Major bulgular
Fasiyal

Malar hipoplazi  +  +  +  +  +  +  +
Maksiller hipoplazi  +  +  +  +  +  +  +
Makrostomi  –  +  +  +  +  –  +
Fasiyal kaslarda hipoplazi  +  +  +  +  +  +  +
Depressor anguli oris hipoplazi  –  +  +  +  +  –  +

Kulak
Mikrotia  –  +  +  +  +  –  +
Preaurikular tag/pit  +  +  +  +  +  +  +
Aðýz kenarýndan tragusa lineer hat  –  +  +  +  +  –  +
Saðýrlýkla birlikte orta kulak yolu  anomalisi  –  +  +  –  +  –  +

Vertebra
Vertebra hipoplazisi veya  hemivertebra  N  +  +  +  N  +  +

Minor anomaliler
Göz

Epibulber dermoid  –  –  –  +  +  +  –
Lipodermoid  +  –  +  –  –  –  –
Göz kapaðýnda kolobom  –  –  –  –  –  –  –
Strabismus  –  –  –  –  –  –  –
Mikroftalmi  –  –  –  –  –  –  –

Kulak
Ýç kulak yolu anomalisi/saðýrlýk  –  +  +  +  +  –  +
Yarýk damak/dudak  –  +  –  –  –  –  –

Kardiyak
VSD  +  –  –  +  –  –  –
PDA  –  –  +  +  –  –  –
Fallot tetralojisi  –  –  –  –  –  –  –
ASD  +  +  +  +  –  –  –
Aort koarktasyonu  –  –  –  –  –  –  –

Genitoüriner sistem anomalisi
Renal agenezi  –  –  –  +  –  –  –
Ektopik ve/veya füzyon olan böbrek  –  –  –  –  –  –  –
Vezikoüreteral reflü  –  –  +  –  –  –  –
Üreteropelvik darlýk  –  –  +  –  –  –  –
Üreteral duplikasyon  –  –  –  –  –  –  –
Multikistik displastik böbrek  –  –  +  –  –  –  +

SSS anomalisi  –  –  +  –  –  –  –

40 Mýhçý ve ark. Çocuk Saðlýðý ve Hastalýklarý Dergisi • Ocak - Mart 2005



bulunmasý nedeniyle hastanemize gönderildi.
Aralarýnda akrabalýk olmayan anne-babanýn
ikinci çocuklarý. Düzenli prenatal izlemi yoktu.
Doðum aðýrlýðý 3700 gr idi. Fizik muayenesinde
fasiyal asimetrisi, makrostomi, her iki dýþ kulak
yolu atrezik ve heliksler hipoplazik ve deforme
idi (Þekil 2). Ýkinci seste sabit çiftleþmesi ve
umbilikal hernisi vardý. Ayrýca Tablo I’deki
bulgular eþlik etmekteydi. Ekokardiyografisinde
sekundum ASD bulundu. Vertebra grafisinde

5-6-7. servikal ve 1-2. torakal vertebralarda
spina bifida okkulta saptandý. Orta ve iç kulak
yolunu deðerlendirmek amacýyla çekilen
tomografisinde her iki tarafta kohlea ve
semisirküler kanal izlenmemekteydi. Her iki
kulakta kemikçikler ve saðda dýþ kulak yolu
yoktu. Kraniyal tomografisi ve renal ultra-
sonografisi normaldi. Hastaya ameliyat yaþýna
kadar yarýk damaðýna yönelik protez takýldý.
Ýþitsel fonksiyonlarýný deðerlendirmek için
yapýlan BÝUP (Beyinsapý Ýþitsel Uyarýlmýþ
Potansiyeli) incelemesinde bilateral orta-aðýr
derecede iþitme kaybý bulundu. Ýþitme aleti
takýldý. Karyotipi 46, XY idi. Göz muayenesi
normaldi. Bu bulgularla OAVS tanýsý kondu.

Vaka 3

Üç aylýk erkek hastadan her iki kulaktaki yapýsal
anomaliler, anormal geliþim gösteren çene ve
aðýz yapýsý nedeniyle konsültasyon istendi.
Aralarýnda akrabalýk olmayan anne-babanýn
ikinci çocuklarý. Zamanýnda 2870 gr aðýrlýðýnda,
52 cm boyunda doðduðu öðrenildi. Fizik
muayenesinde her iki kulakta heliks geliþim
kusuru vardý ve ayrýca saðda dýþ kulak yolu
atrezikti (Þekil 3). Retromikrognati ve glosso-
pitozisi vardý. Mezokardiak odakta ikinci seste
sabit çiftleþme vardý. Ayrýca Tablo I’deki bulgular
eþlik etmekteydi. Ekokardiyografisinde sekun-
dum ASD ve patent duktus arteriosus (PDA)
bulundu. Vertebra grafisinde ikinci torakalde
hemivertebra görüldü. Renal ultrasonografisinde
solda pelvikalisiyel dilatasyon, üretero pelvik
darlýk, sað böbrek normal boyutlarda saptandý.
Orta ve iç kulak yolunu deðerlendirmek
amacýyla çekilen temporal kemik tomografisinde
mandibula hipoplazik, sol mandibula ramusu

Þekil 1. Sað gözde lipodermoid ve kulak önü tag
(Vaka 1).

Þekil 2. Dýþ kulak yolu atrezisi ve fasiyal asimetri (Vaka 2).

Þekil 3. Mikrognati ve atrezik dýþ kulak yolu (Vaka 3).
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aplazik bulundu. Sol iç kulak yolu doðal, sað
kulak kemikçikleri malpoze ve malfüzeydi.
Kraniyal manyetik rezonans görüntülemede
(MRG) sað kuadrigeminal sistern yerleþimli
5 mm çaplý lipom vardý (Þekil 4). Ýþitsel
fonksiyonlarý deðerlendirmek için yapýlan
BÝUP‘inde sað kulakta ileri derecede iþitme
kaybý bulundu. Göz muayenesinde solda
lipodermoid vardý. Karyotipi 46, XY bulundu.
Üreteropelvik darlýk için ameliyat edildi.
Hastaya tüm bulgularý ile OAVS tanýsý kondu.

Vaka 4

On üç aylýk erkek hasta, aralarýnda akrabalýk
olmayan anne-babanýn birinci çocuklarý,
dismorfik bulgularý deðerlendirilmek üzere
hastanemize gönderildi. Düzenli prenatal
ultrasonografi izlemi yapýldýðý ve normal bir
gebelikten, zamanýnda 2900 gr aðýrlýðýnda, 50
cm boyunda doðduðu öðrenildi. Fizik muayene-
sinde fasiyal asimetri, her iki kulakta heliks yapý
ve yerleþim kusuru vardý. Sol kulak küçük ve
önünde tag, sað kulak düþük ve heliks geliþim
kusuru vardý (Þekil 5). Sol gözde epibulber
dermoid vardý. Tablo I’deki bulgular eþlik
etmekteydi. Mezokardiyak odakta 2/6. dere-
ceden sistolik üfürümü vardý. Ekokardiyo-
grafisinde subaortik VSD, sekundum ASD ve
PDA gösterildi. Vertebra grafisinde servikal 2-
3-4-5'de spina bifida okkulta, 6-7. servikal de
hemivertebra vardý (Þekil 6). Kraniyal tomo-
grafisi normaldi. Renal ultrasonografisinde sað
böbrek normal, sol böbrek agenezikti. Ýþitsel
fonksiyonlarý deðerlendirmek için BÝUP yapýldý;

sol kulakta ileri derece, sað kulakta orta
derecede iþitme kaybý gösterildi. Ýþitme aleti
takýlmasý planlandý. Karyotipi 46, XY bulundu.
Hastaya bulgularý ile OAVS tanýsý kondu.

Vaka 5

Ýki buçuk yaþýnda erkek hasta, aralarýnda
akrabalýk olmayan anne-babanýn dördüncü
çocuðu. Fasiyal asimetri ve sað gözde þiþlik
nedeniyle getirildi. Düzenli prenatal ultra-
sonografi izlemi yapýlmadýðý; zamanýnda 2750
gr aðýrlýðýnda doðduðu; doðduðunda fasiyal
asimetrisi ve kulak anomalisi fark edildiði
öðrenildi. Fizik muayenesinde fasiyal asimetri,

Þekil 4. Sað kuadrigeminal sistern yerleþimli lipom
(Vaka 3).

Þekil 5. Fasiyal asimetri, sol kulak önü tag (Vaka 4).

Þekil 6. Servikal 2-3-4-5. vertebrada spina bifida
okkulta, 6-7. servikalde hemivertebra (Vaka 4).
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sað gözde epibulber dermoid, burun üstünde
fistül aðzý; sað kulakta heliks geliþim kusuru ve
dýþ kulak yolunda atrezi; bilateral kulak önü tag
ve yüzün sað tarafýnda hipoplazi vardý (Þekil 7)
Ayrýca Tablo I’deki bulgular eþlik etmekteydi.
Ekokardiyografisi normaldi. Ýþitsel fonksiyonlarý
deðerlendirmek amacýyla yapýlan BÝUP’sinde
saðda ileri derecede iþitme kaybý bulundu. Renal
ultrasonografisinde sað böbrek normal ekojenite
ve büyüklükte, sol böbrek orta üst kesiminde
yaklaþýk 4 mm büyüklüðünde kaliksiyel
yerleþimli taþ vardý. Hastaya bulgularý ile OAVS
tanýsý kondu.

Vaka 6

Üç yaþýnda kýz hasta bayýlma þikayeti ile
getirildiði pediatri nöroloji bilim dalýndan
konsülte edildi. Aralarýnda akrabalýk olmayan
anne-babanýn ikinci çocuklarý. Anneye gebeliði
süresince düzenli ultrasonografi izlemi yapýlmýþ
ve normal bir gebelik olduðu söylenmiþ.
Annenin son adet tarihine göre 35-36. gebelik
haftasýnda vajinal yolla 1250 gr aðýrlýðýnda
doðduðu, boy ve baþ çevresinin bilinmediði;
doðduðunda sað kulak önünde tag ve fasiyal
asimetrisi olduðu öðrenildi. Hastanýn aile
hikayesinde benzer bulgularý olan birey yoktu.
Fizik muayenesinde saðda fasiyal asimetri, kulak
önünde tag ve gözde epibulber dermoid vardý
(Þekil 8). Karýn duvarý sað yanýnda 2x3 cm

boyutlarýnda kapiller hemanjiom vardý. Renal
ultrasonografisi normal sýnýrlardaydý. Vertebra
grafisinde yedinci servikal vertebrada ve torakal
1-2-3. vertebrada spina bifida okkulta vardý.
BÝUP’si her iki kulakta normaldi. Kraniyal MRG
ve ekokardiyografisi normal sýnýrlarda bulundu.
Karyotipi 46,XX idi. Hastaya bu bulgularla
OAVS tanýsý kondu.

Vaka 7

50 günlük kýz hastadan sað böbrekte multikistik
displazi ve fasiyal anomali saptanmasý nedeniyle
konsültasyon istendi. Aralarýnda akrabalýk
olmayan anne-babanýn ikinci çocuklarý.
Zamanýnda, 3400 gr aðýrlýðýnda ve 50 cm
boyunda doðduðu; sol kulakta geliþim kusuru
saptandýðý öðrenildi. Aile hikayesinde benzer
bulgularý olan birey yoktu. Fizik muayenesinde
solda fasiyal asimetri, makrostomi, sol dýþ kulak
yolunda atrezi, heliks anomalisi, ileri derecede
düþük kulak ve tag vardý (Þekil 9). Vertebra
grafisinde açýklýðý torakal bölgede sola, lumbal
bölgede saða bakan skolyoz ve 12. torakal
vertebrada hemivertebra vardý (Þekil 10).
BÝUP’si sonucunda sol kulakta ileri derecede
iþitme kaybý vardý. Temporal tomografide solda
orta kulakta hipoplazi ve kemiklerde anomaliler
saptandý. Kromozom analizi 46,XX idi. Hastaya
bu bulgular ile OAVS tanýsý kondu.

Þekil 7. Vaka 5’in beþ yaþýndaki fotoðrafý: fasiyal
asimetri, sað kulakta heliks anomalisi.

Þekil 8. Sað gözde epibulber dermoid, sað kulak önü
tag (Vaka 6).
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Tartþma

Okulo-aurikulo-vertebral spektrum yaklaþýk
56000’de bir sýklýkla görülür6. Görülme sýklýðý
toplumlar arasýnda farklýlýk gösterir, örneðin
Kuzey Ýrlanda’da prevelansýnýn en az 45.000’de
bir olduðu bildirilmiþtir7. Taný dýþ, orta veya iç
kulak yolu geliþim kusuru, epibulber dermoid,
fasiyal ve vertebral anomalilerin bulunmasý ile

konulur. Anomaliler embriyonal birinci ve ikinci
brankiyal arkýn geliþim kusurundan kaynak-
lanmaktadýr. Bundan dolayý OAVS’ye birinci ve
ikinci brankiyal ark sendromu adý da kulla-
nýlmýþtýr. OAVS’de görülen anomalilerin
spekturumunu açýklamayý amaçlayan çeþitli
patogenetik teoriler vardýr. Örneðin Opitz8

OAVS’nin bir nöral krest patolojisi olduðunu
ileri sürmüþtür. Nöral krest patolojisi tanýmý
içinde nöral migrasyon, büyüme ve farklýlaþma
kusurlarý vardýr. OAVS’deki anomalilerin büyük
bir kýsmýný migrasyon hücreleri veya migrasyon
öncesi farklýlaþan hücre populasyonundan
kaynaklandýðý düþünülmüþtür. Bu teorinin
OAVS’un geliþimini açýklamadýðýna inanan
Russel ve arkadaþlarý9 mezodermin, ektoderm ve
endodermdeki farklý hücre populasyonlarýný
etkileyerek OAVS’daki malformasyonlarýn
oluþabileceðini ileri sürmüþtür. Buna örnek
olarak trakea ve ösefagus mukozal membranýnýn
geliþimindeki mezodermin endoderm üze-
rindeki düzenleyici rolü gösterilerek mezo-
dermin patogenezdeki rolünü vurgulamak
amacýyla anomalilerin birlikteliðine “aksiyal
mesodermal displazi sekans” adý konmasý
önerilmiþtir.

Son zamanlarda vertebra “homeobox” gen-
lerinin embriyonal dokularda eksprese olduðu
gösterilmiþtir. Bu genler morfogenesis esnasýnda
epiteliyal-mesenkimal etkileþimi saðlamaktadýr.
Bu etkileþim kraniyofasiyal yapýlar, ekstremiteler
ve kardiyak geliþimi de içine alan bütünü
etkilemektedir. “Homeobox” genlerinin belirli
bir sýnýfýdan olan Msx genlerinin çeþitli
kraniyofasiyal yapýlarýn oluþmasýna neden olan
birinci brakiyal arkýn ektoderm-mezankim
farklýlaþmasýnda önemli olduðu bulunmuþtur.
Msx genleri etkilenen farelerde birinci brakiyal
arktan kaynaklanan major anomaliler geliþtiði
gösterilmiþtir10. Hastalardaki farklý klinik
bulgular, bunlarý oluþturan genlerin fonksiyon-
larýnýn kýsmi azlýðýna neden olan mutasyonlarýn,
inkomplet penetransý sonucunda geliþmiþ
olabilir. Sunduðumuz yedi hastanýn dördünde
(%57.1) kardiyak anomali vardý. Literatürde
kardiyak anomali görülme sýklýðý %5-58 arasý
oranlarda bildirilmiþtir. Literatürde bildirilen
OAVS’li vakalarýn yarýdan fazlasýnda görülen
kardiyak anomali VSD ve Fallot tetralojisi iken,
hastalarýmýzýn ikisinde VSD (%28.5) vardý11,12.
Fallot tetralojili hasta yoktu. En sýk görülen
kardiyak anomali %57.1 ile (dört hastada) ASD
idi.

Þekil 9. Sol dýþ kulak yolu atrezi ve düþük kulak
(Vaka 7).

Þekil 10. Torakal bölgede sola, lumbal bölgede saða
bakan skolyoz ve 12. torakal vertebrada hemivertebra

(Vaka 7).
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OAVS’ye eþlik edebilen farklý kromozom sayý ve
yapý anomalileri literatürde bildirilmiþtir4. Vaka
5 dýþýnda diðer hastalara kromozom analizi
yapýldý ve normal bulundu. Literatürde12

vertebra anomalisi hastalarýn %64’ünde
bulunurken, hastalarýmýzýn %71.2’sinde (beþ
hasta) vertebra anomalisi (spina bifida okkulta,
hemivertebra, skolyoz) vardý.

Ayýrýcý tanýsý brakio-oto-renal sendrom (BOR),
Townes-Brocks sendromu, Wildervanck send-
romu, DiGeorge sekans, VATER assosiasyonu,
CHARGE assosiasyonu, frontonasal displazi ile
yapýlmalýdýr. Vaka 1 ve 5’de OAVS’un major
bulgularýndan olan vertebra anomalisi yoktu.
Ancak Vaka 1 ve 5’in fasiyal asimetrisi, göz
bulgusu (lipodermoid), kalp anomalileri (VSD
ve ASD) ve diðer klinik bulgular ayýrýcý tanýdaki
sendromlarla uyumlu deðildi. Vaka 5’deki burun
üstünde fistül aðzý, kulak anomalisi ve kulak
önü tag ve vaka 3’deki bilateral kulak geliþim
kusuru, santral sinir sistemi lipomu frontonasal
displazide de görülebilen bulgulardýr. Ancak her
iki hastamýzda frontonasal displazide görülen
hipertelorizm, iç kantuslarýn yanlara yerleþimi
yoktu. Ayrýca frontonasal displazide rast-
lanmayan fasiyal asimetri, epibulber dermoid
(vaka 5), lipodermoid (Vaka 3) vardý.

Okulo-aurikulo-vertebral sepektrum ile birlikte
hidrosefali, korpus kallozum agenezisi, intra
kraniyal dermoid kist gibi santral sinir sistemi
anomalileri bildirilmiþtir3. Üçüncü hastada
kraniyal MRG’de görülen sað kuadrigeminal
sistern yerleþimli 5 mm çaplý lipom OAVS’de
seyrek görülen santral sinir sistemi patolojisiydi.
Vaka 7’deki multikistik displazi, kulak
anomalisi, iþitme azlýðý, brakio-oto-renal
sendrom (BOR)’ile uyumluydu; ancak fizik
muayenede kulak önü pitler, boyunda brankiyal
kist ve fistül aðzý olmamasý BOR sendromu ile
uyumlu deðildi.

Bu spektrumdaki klinik bulgulara benzer
bulgular oluþturan intrauterin dönemde A
vitaminine ve diðer teratojenlerle karþýlaþma
hiçbir hastada tanýmlanmamakta idi1. Ayrýca

hastalarýmýzýn hiçbirinde aile hikayesinde özellik
yoktu.

Okulo-aurikulo-vertebral spektrumlu hastalarda
taný konulmasý ile birlikte kulak-burun-boðaz ve
göz hastalýklarý konsültasyonlarý, radyolojik
testlerinin (vertebra grafisi, karýn ultra-
sonografisi, kraniyal görüntüleme) yapýlmasý
erken taný ve geliþebilecek komplikasyonlarý
önlemek için gereklidir.
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