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  چکيده

اي، بيماري نادري است که با مهره -گوشي-سندروم گلدنهار يا سندروم چشمي
هيپوپلازي مانديبول، استخوان گونه،  :هاي متعدد کرانيوفاسيال نظيرناهنجاري

علت اين سندروم به . شوداي مشخص ميهاي ستون مهرهگوش و آنومالي
از موارد نيز ارثي رسد و در برخي نظر ميدرستي روشن نيست، ولي گوناگون به

او . شودمبتلا به اين سندروم گزارش مي هجا دختري سه ماهدر اين. کندجلوه مي
هاي غيرطبيعي عبارت در معاينه، يافته. اي مراجعه کرده بودبراي معاينة دوره

نامتقارن بودن چهره، گشادي يک طرف دهان، منگولة جلوي گوش، : بودند از
بولبر که همگي راي گوش و کيست درموئيد اپيپايين نشستن گوش، آترزي مج

) اي بي آر(آزمون شنوايي پاسخ ساقة مغز . منحصراً در طرف چپ مشاهده شدند
تر بيمار، برادري بزرگ. نيز کري هدايتي شديد تا عميق گوش چپ را نشان داد

 .از خود دارد که همين علايم در او نيز وجود داشت
تشخيص زودهنگام . اندوم گلدنهار يک طرفههاي مادرزادي در سندرناهنجاري

  .کاهش شنوايي در تکامل بيمار بسيار با اهميت است
  

  .ناهنجاري صورت، کري، کيست درموئيد، منگولة جلوي گوش: کليد واژگان
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  مقدمه
که به آن سندروم ) Goldenhar( سندروم گلدنهار    

-Oculo-Auriculo( ايمهره -گوشي-چشمي

Vertebral: OAV( مادرزادي  اينقيصه  ،شودنيز گفته مي
است که با تکامل ناقص گوش، بيني، کام، لب و مانديبول 

اين بيماري در حقيقت حاصل تکامل . شودمشخص مي
. است) حلقي(غيرطبيعي اولين و دومين کمان برونشيال 

جنيني ظاهر شده  چهارم و پنجم ةهاي برونشيال در هفتکمان
گرچه، اين ا. )۱( نقش مهمي دارند و در تشکيل گردن و سر

در  )Von Arlt(ون آرت ف نخستين بار توسط براي سندروم
بعد از  ١٩۵٢در سال گلدنهار ي لگزارش شد، و ١٨۴۵ سال

هاي جلوي آن را سندرومي مشتمل بر منگوله ،بررسي متون
).  ٢( بولبر توصيف کردگوشي، فيستول و کيست درموئيد اپي

نيز ) ٣( )Pindborg(و پينبورگ ) Gorlin(بعدها گرلين 
بر  .آن  گزارش کردند  را به همراه ايهاي مهرهناهنجاري

 ):۴( اين اساس، سندروم گلدنهار مشتمل بر موارد زير است
هاي بولبر، تودهدرموئيد اپي(هاي چشم ناهنجاري

-٢ )ليپودرموئيد، ميکروفتالمي و کلوبوم يک چشم
پايين نشستن گوش، گوش کوچک، (هاي گوش ناهنجاري
هاي ناهنجاري -٣ )هاي جلوي گوش و فيستولمنگوله
 )دارشکاف ةمهره، مهرها، نيماتصال مهره(ها مهره

بيماري چندان  ،سندروم گلدنهار که رسدنظر ميبه     
آن را حدود يک در  ، شيوعبرخي منابع. ناشايعي نباشد

بيماري به  گرچه اينا). ۵( اندنوزاد زنده تخمين زده ۵۶٠٠
شود و علت آن به درستي روشن صورت اسپورديک ديده مي

را  ۵نيست، اما همراهي آن با اختلال بازوي کوتاه کروموزوم 
تر گزارش اين بيماري در پسران شايع). ۶( اندکردهگزارش 

 دانندمي درصد ٣-۶شده و احتمال تکرار آن در خانواده را 
 BAPX1در بيان آللي اييک عدم تعادل عمده اًاخير). ٧(

مبتلايان به اين سندروم  درصد از ۴٠هاي فيبروبلاست
    گر آن است که هاي فوق بيانيافته. گزارش شده است

بروز  احتمالاً درBAPX1 ژنينظمي يا عدم تعادل اپيبي

در اين جا، يک ). ٨( دارد اياين سندروم نقش عمده
روي بر تر د بيششيرخوار مبتلا به سندروم گلدنهار با تأکي
  .شودتشخيص زودهنگام بيماري گزارش مي

  
  گزارش مورد

اي و همچنين به دوره ةاي براي معاينشيرخوار سه ماهه     
اين  .بود نامتقارن به مطب آورده شده ةدليل داشتن چهر

حاصل ازدواج غيرخويشاوند يک زوج جوان بود که  نوزاد
در دوران بارداري مادرش . سزارين به دنيا آمده بود ةبه طريق

بعداً . بيماري خاصي نداشته و دارويي مصرف نکرده بود
تر وي نيز علايم مشابهي دارد و روشن شد که برادر بزرگ

اين کودک از هوش . ابتدايي است ةآموز دوراکنون دانشهم
قد وزن، دور سر و . عادي برخوردار بوده و تکلم طبيعي دارد

 ۴٨و  ۵/٣۴کيلوگرم،  ٢۵٠/٢زمان تولد بيمار به ترتيب 
به . نوزاد با مادرش از بيمارستان ترخيص شد. متر بودسانتي

ماهگي به لحاظ وزن، قد و دورسر بين هنگام معاينه در سه
هاي غيرطبيعي در بيمار عبارت يافته. بود ۵٠تا  ٢۵صدک 
يک طرف صورت، گشادي ) آسميتري( عدم تقارن :بودند از

در (جلوي گوشي  ة، منگول)١ شکل( )ماکروستومي(دهان 
، پايين نشستن گوش، )دهان ةخط بين تراگوس و گوش

     اترزي مجراي گوش و کيست درموئيد روي صلبيه 
. که همگي تنها در سمت چپ مشاهده شدند) بولبراپي(

تکامل ناکافي راموس و ، کوچکي مانديبول ،راديولوژي
  ).٢شکل ( تامپور مانديبولر را نشان دادفقدان مفصل 

سنجش شنوايي با  ،براي بررسي آسيب گوش داخلي     
 ABR )Brain-stem evokedبه روش   و توجه به سن

response (عمل آمد که شنوايي طرف راست طبيعيبه، 
کاهش شنوايي هدايتي شديد تا عميق  ،ولي در طرف چپ

رديوگرافي و ساير سونوگرافي کليه و مغز، اکوکا. داشت
  .ها ناهنجاري مادرزادي ديگري را نشان ندادبررسي
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ماه مبتلا به سندروم گلدنهار به عدم تقارن چهره، منگولة جلوي گوش، گوش پايين نشسته و تغيير شکل داده او شيرخوار سه: ١شکل 
 .توجه نماييد

 
    

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

گر کوچکي استخوان مانديبل، تکامل ناقص راموس و هاي صورت شيرخوار که به زحمت تهيه شده بيانراديوگرافي استخوان: ٢شکل
 .فقدان مفصل تامپور و مانديبولار است
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  بحث
    ناهمگن  ،گرچه سندروم گلدنهار را به لحاظ علت    
گزارش حاضر که دو ، ولي در برخي موارد نظير )٩( دانندمي

که دومي به (يکي دختر و ديگري پسر  ،فرزند يک خانواده
مبتلا هستند، ) شرح مفصل آن نيامد ،دليل عدم تمايل خانواده

  . توان ناديده گرفتردپاي ارث را نمي
قسمتي از سندروم  ،رسد که سندروم گلدنهاربه نظر مي     

يا  )OAV Spectrum( ربترالواوريکولو-اکولو يا طيف
به عبارت ديگر . سندروم کمان يکم و دوم برونشيال باشد

ربترال گسترده بوده و ممکن است از واوريکولو-طيف اکولو
تا سندروم گلدنهار که با عدم ) ١١، ١٠(يک گوش کوچک 

ها هاي چشم و مهرهناهنجاري ،رشد يک طرف صورت
صورتي، يک عدم ميکروزمي نيم. متفاوت باشد ،همراه است

ن مادرزادي پايين صورت است که به دليل اختلال در تقار
علت و . افتدتکامل جنيني گوش، دهان و مانديبل اتفاق مي

اما يک . اي اين ميکروزمي روشن نيستمکانيسم زمينه
هاي برونشيال به رساني در کماناختلال عروقي يا خون

هاي يافته). ١٢( اي را توجيه کندتواند چنين واقعهخوبي مي
هاي قلبي عروقي و تأخير تکامل، ناهنجاري :ديگري از قبيل

يا گوارشي نيز ممکن است در مجموعه يا طيف ياد شده پيدا 
به همين . متغير است ،هاي اين سندروماز اين رو، يافته. شود

دليل تشخيص قطعي سندروم گلدنهار بعضاً با دشواري 
هاي هيافت) ١٣( همکارانش و) Egniz(اگنيز  .روبرو است

يک تا ) دختر ١۶پسر و  ١۵(بيمار  ٣١باليني و آزمايشگاهي 
ساله با تشخيص باليني سندروم گلدنهار را مورد مطالعه  ١۶

آنان به ترتيب شيوع عبارت بودند  ةهاي ويژيافته. قرار دادند
، ميکروزمي )درصد ٩٠(هاي پوستي جلوي گوش منگوله :از

) درصد ۵٢(، گوش کوچک )درصد ٧٧(يک طرف صورت 
-اما اين بيماران ناهنجاري ).درصد ٣٧(بولبر و درموئيد اپي

 :ها نيز داشتند که عبارت بودند ازهايي در ساير سيستم
 ۴٧(، سيستم عصبي مرکزي )درصد ٧٠(اي ناهنجاري مهره

 ٢٩در  ).درصد ٢٣(و گوارشي ) درصد ٣٩(، قلبي )درصد

کروموزومي نيز صورت گرفته بود که از ميان  ةنفر آنان مطالع
 ،حرکتي داشت -ماندگي ذهنيآنان تنها يک نفر که عقب

بود که به دليل ترانس لوکاسيون  XX،47کاريوتايپ او 
  .مادري بود) بالانس شده(

ترين علايم در شيرخوار معرفي شده، چهار تا از شايع     
يتي شديد تا عميق بالا همراه با کري هدا ةياد شده در مطالع

تشخيص سندروم گلدنهار براي  ليدلبه همين . مشاهده شد
تاکنون ناهنجاري ديگري در او . شد در نظر گرفتهوي 

بايد از  مار،يب ولي با توجه به سن پايين ،مشاهده نشده است
که ) هاي گردنيفيستول نظير(تر هاي کوچکنظر ناهنجاري
. تحت نظر قرار گيردکنند نيز شان بروز ميديرتر علايم

ولي  ،رسدبيماري نادري به نظر نمي ،گرچه سندروم گلدنهار
 تاکنون تنها دو مورد آن در نشريات پزشکي ايران آمده است

چون مبتلايان به سندروم گلدنهار علايم مشترکي ). ١۴، ١۵(
ها ، ما اين سندرومندهاي کرانيوفاسيال داشتبا ساير سندروم

  . ي با بيمار خود نيز مدنظر قرار داديمرا در تشخيص افتراق
توارث اتوزومي غالب، ( Treacher Collinsسندروم      

 ةهاي صورت، گوش کوچک، چانهيپوپلازي استخوان
هاي گوش مياني و خارجي، کري هدايتي شکلي کوچک، بد
  ).١۶،١٧)( و کام شکري

کوچک، نقص گوش خارجي،  ةچان( Nagerسندروم      
دوطرفه، کام شکري، هيپوپلازي يا فقدان کري هدايتي 
١٨) (دست و پا انگشتان شست .(  

کلوبوم رتين، نقص قلبي، آترزي ( CHARGEسندروم      
کلوان، تأخير رشد و تکامل، هيپوپلازي دستگاه تناسلي و 

  ). ١٩)(کريمانند اختلالات گوش 
به لحاظ مديريت درمان مبتلايان به سندروم گلدنهار،      
ن اهمکاري نزديکي بين متخصص اطفال و متخصص بايد

اديولوژي، افتالمولوژي، کارديولوژي و  :ها نظيرساير رشته
اولويت دادن به جراحي . جراح پلاستيک برقرار شود
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سازي دهامنظور آمپلاستيک ناهنجاري گوش اين بيماران، به
  .اهميت است بسيار حائز ،او براي گذاشتن سمعک

صورت نيز معمولاً پلاستيک ميکروزومي نيمهجراحي      
داشتن طرح ). ٢٠( پذيردطي چندين مرحله صورت مي

درمان و آغاز به موقع مداخله، رشد صورت را بهبود بخشيده 
چنانچه ). ٢١،٢٣( رساندشکلي بعدي را به حداقل مي و بد

 که اصلاح مانديبول به موقع و زود انجام شود، ممکن است
. ازي به جراحي ماگزيلا و اربيت نداشته باشدبيمار ديگر ني

معمولاً قبل از رسيدن به دو  ،هاي جلوي گوشمنگوله
هم بايد بين  اقدامات ارتودنسي را. دنشوسالگي برداشته مي

شکلي گوش نيز بايد  بازسازي بد. سالگي انجام داد ١۴تا  ۶
بايد دانست که  در نهايت، .سالگي صورت بگيرد ٨حدود 

سالگي به حد نهايي خود  ١۵تا  ١۴صورت بين  رشد سر و
هاي لازم براي بيمار معرفي شده، مشاوره ).٢٣( رسدمي

هاي ضروري در خصوص شنوايي و زمان و توصيه شد انجام
 يهاگيريعمل آمد و پيها به والدين بهمناسب انجام جراحي

  .بعدي نيز صورت خواهد گرفت

  گيرينتيجه
. اندطرفهيک ،مبتلايان به سندروم گلدنهارهاي ناهنجاري     

تشخيص و درمان کاهش شنوايي در اولويت بوده و در 
هاي گرچه ناهنجاري. تکامل کودک بسيار با اهميت است

اي سندروم هاي مهرههاي چشمي و آنوماليگوش، يافته
آنان تشخيص  ةپاي گلدنهار از زمان تولد آشکارند و بر

هاي ديگري نيز آنوماليکه شود، ولي ممکن است گذارده مي
ها هاي بدن وجود داشته باشد که کشف آندر ساير قسمت

  .داراي اهميت بوده و بايد همواره مدنظر باشد زين
  

  يقدردان
از آقاي دکتر مرتضي طهماسبي راديولوژيست و      

شان همکاري خاطربهخانم مريم دلفي اديولوژيست 
  .شودسپاسگزاري مي
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Abstract 

Goldenhar Syndrome 
 

Arash Ahmadzadeh 1, Ali Ahmadzadeh 2* 
 
  

 
Goldenhar syndrome (GS) or Oculo-Auriculo-Vertebral Syndrome 
is a rare disease characterized by craniofacial anomalies such as 
hypoplasia of the mandible and malar bone, microtia, and vertebral 
anomalies. GS is an etiologically heterogeneous disorder that may 
have a genetic basis in some cases. Here, a 3-month-old girl with 
GS is reported. She was brought for routine check-up. On physical 
examination, the unusual features were facial asymmetry, unilateral 
macrostomia, a preauricular tag low set ear, atresia of external ear 
canal and an epibulbar dermoid cyst at the left side. Brain-stem 
evoked response audiometry showed severe-profound conductive 
hearing loss on the left side. She has an older brother with the same 
problems. Congenital malformations in patient with GS are 
unilateral. Early detection and treatment of hearing loss is very 
important in the development of the patient. 
 
Keywords: Craniofacial Anomaly, Deafness, Cyst Epibulbuar 
dermoid, Preauricular Tag. 
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