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OZET

Hemifasyal mikrozomi patogenezinde gesitli etyolojik faktorlerin rol oynadig: bir non-spesifik semptom kompleksidir. Bu makalede
sunulan olguda oldugu gibi orta derecedeki bir hemifasyal mikrozomiye solunum ve beslenme problemlerinin eslik etmesi nadir karsilagilan
bir durumdur. Tedavi se¢iminde hastanin yas1 ve deformitelerin derecesi yonlendirici olmakla birlikte ncelik vital fonksiyonlarin
saglanmasina yonelik olmalidir. Klinikte az goriilen ve hafiften siddetliye kadar degisik sekillerde karsilasilabilen bir anomali olmasi nedeni
ile, hemifasyal mikrozomili 2,5 aylik bir olguda tan1 ve tedavi yaklagimi tartigilmstir.

Anahtar Sozciikler: Hemifasyal mikrozomi, sendrom, tani, tedavi

HEMIFACIAL MICROSOMIA: A CASE REPORT

SUMMARY

Hemifacial microsomia is as a non-specific symptom complex, the pathogenesis of which has several different actiological factors. It is
rare to encounter a case of moderate hemifacial microsomia with breathing and feeding difficulties like the case presented in this paper. The
severty of the deformities and age of patient are important factors for the managment decision, but the primary goal should be directed to
providing vital functions. Since hemifacial microsomia is a rare disorder in clinical practice which varies from mild to severe, a 2,5 months
old case is discussed concerning the importance of diagnosis and treatment.
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GIRIS

Kraniofasyal mikrozomi, fasiyal yapilardaki
deformitelerin yanisira kardiak, renal ve iskelet
anomalilerinin de birlikte bulundugu bir sendromdur.
Hemifasyal mikrozomi genellikle sporodik olarak
goriilmesine karsin bazi ailelerde kalitsal olgular da
bildirilmistir. Klinikte az gorilen ve hafiften
siddetliye kadar degisik sekillerde karsilagilabilen bir
anomali olmasi nedeni ile, tan1 ve tedavisi yapilan bir
olgu sunulmustur.

OLGU SUNUMU

Dortbuguk aylik bir kiz bebek, dogumdan
itibaren varolan tikiiriigiinii yutamama, hiriltili
solunum ve nefes almada giicliik sikayetleri ile
bagvurdu. Yirmidokuz yasindaki saglikli annenin 4.
gebeliginden 37 haftalikken sezeryan ile 2760gr
dogan hastanin prenatal oykiisiinde gebeligin 1,5.
ayinda abortus imminens nedeniyle ilag kullanimi
disinda bir 6zellik saptanmadi. Anne baba arasinda
akrabalik olmadigi belirtildi. Olgu 3.5 aylikken sag
tarafa lokalize konvulziyon sonrasinda
meningoensefalit tanis1 ile tedavi aldiktan sonra,
bagka bir merkezden sevkle bagvurdu.
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KBB bakisinda sag tarafta kraniofasyal
mikrozomi, hipertelorizm, sag aurikula agenezisi ve
aurikulanin  anteroinferiorunda aksesuar aurikula
kalintis1 tesbit edildi. (Sekil 1a ve 1b) Sol aurikula,
dis kulak yolu ve timpanik membran normal olarak
degerlendirildi. Temporal BT incelemesinde sag dis
kulak yolunun atrezik oldugu, orta kulak ve mastoid
aecrasyonun  bulunmadigit  ancak i¢  kulak
olusumlarinin normal goriiniimde oldugu izlendi.

Orafarengeal muayenesinde, kubbe damak,
sag mandibula hipoplazisi, dilin sola donikligi ve
dil kokii diizeyinde; sagda orafarenkse protriide
olarak limeni daraltan ve alt uzamimi net
belirlenemeyen servikal kitle saptandi. Olgunun
abdominopelvik USG sonucu normaldi ve radyolojik
incelemeler 15181nda iskelet anomalisi olmadig tesbit
edildi.

Kranial ve servikal bdlgenin manyetik
rezonans incelemelerinde (MRI) sag frontoparietal
subakut-kronik enfarkt, enfarkt i¢inde petesial
hemorajik transformasyon, serebral atrofi ve sagda
dil kokii diizeyinde mukoza altinda kabariklik yaratan
kistik o6zellikte, yaklagik 2cm ¢apinda lezyon izlendi
(Sekil 2). Bu kitlenin servikal bolgeden basliyarak dil
kokiindeki yumusak dokulari yukar1 dogru deplase
etmesinden dolay1r orafarengeal muayenede kistik
gortiniimdeki lezyonun iist smir1 dil kokii diizeyinde

izlenebilmekteydi.  Sintigrafik ve ultrasonografik
incelemeler sonucunda kitlenin tiroid dokusu
icermedigi  anlasildi.  Daha  sonra  hastanin
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solunumunu ve beslenmesini rahatlatmak amaciyla
transoral yolla dil kokii diizeyindeki kistik kitleye
ponksiyon yapildi. Radyolojik olarak da kistik
ozellikler tastyan kitleden belirgin sivi gelmemesi
iizerine, sag tonsil ve dil kokii diizeyindeki prolobe
yumusak dokularm parsiyel eksizyonu uygulandi. Ik
operasyon 3,5 aylik hastanin beslenme bozuklugu ve
solunum problemlerinden dolayr genel durumunun
bozuk olmasi nedeniyle vital fonksiyonlarmin acil
olarak diizeltilmesine yoOnelik olarak yapildi.
Operasyonu  takiben  olgunun  solunumunun
rahatlamas1 ve beslenmesinin diizelmesi iizerine, ii¢
ay sonra lateral servikal yaklagimla kitlenin total
olarak eksizyonu planlandi. lkinci operasyonda
kitlenin SCM medialinde, oldukg¢a kalin g¢eperli ve
brankial kist ile uyumlu yerlesimli oldugu belirlendi
ve kitle total olarak eksize edildi. Patoloji raporundan
kitlenin brankial artik ile uyumlu reaktif hiperplazi
gosteren lenfoid doku dzellikleri tagidigt 6grenildi.

Sekil 1a ve 1b: Hemifasyal mikrozomi tespit ettigimiz hastanin
operasyondan on bes giin sonra ¢ekilmis olan fotografi

TARTISMA

Kraniofasyal mikrozomi insidanst 1:5000 ile
1:5600 arasinda olup, her iki cinste de esit oranda
gorilir ve %70 olguda anomali tek taraflidir'.
Bilateral kraniofasyal mikrozomi siklikla Treacher
Collins sendromu ile karigtirilir. Bu olgularda
bulgular asimetrikken Treacher Collins sendromunda
simetrik oldugu hatirlanmalidir.

Kraniofasyal mikrozomi ana baslig1 altinda
hemifasyal mikrozomi, birinci ve ikinci brankial ark
sendromlari, otomandibular dysostozis,
aurikulovertebral displazi, Goldenhar sendromu ve
lateral fasyal displazi adlariyla bilinen ¢esitli
anomaliler bulunur'”. Bunlarda 6n yiiz yapilarmda
sinirhi bir deformitenin yanisira kardiak, renal ve
iskelet anomalileri de bulunabilmektedir. Vent o
Labrie ve Mulliken (1991) OMENS siniflamasini
(Orbital asymmetry, Mandibular hypoplasia, Ear,
Nerve involvement, Soft tissue deficiency) ortaya
koyarak olgularin bu kriterlere gore
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degerlendirilmesini Onermislerdir. Sunulan olguda
kardiak, renal ve vertebra anomalileri bulunmamakta
olup bulgular OMENS siniflamasindaki kriterlerle
uyumludur.

Kraniofasyal mikrozomi genellikle sporadik
olarak goriiliir. Maternal diabetin de etkili olabilecegi
belirtilmistir*>.  Olgumuzun  kromozom  analizi
normal bulunmustur (46XX) ve annede diabet
olmadigr belirlenmistir. Ayrica intrauterin viral

etkilenmeye yonelik olarak aragtinlan TORCH
antikorlar1 (Ig M ve Ig G) ile EBV-VCA Ig G’nin
negatif oldugu bulunmustur.

Sekil 2: Dil kokii diizeyindeki yumusak dokulart yukar1 dogru
deplase ederek orafarengeal girisi daraltan servikal
kitlenin preoperatif MRI goriintiisi. Kitle ok ile

gosterilmektedir.
Klinik tabloda kismen hipoplazik olan
kraniofasyal = yapilar ve/veya  pinnanin  yer

degistirmesi en sik goriilen anomaliler olmakla
beraber ¢esitli etkilenme sekilleri goriilebilir. Tutulan
taraftaki maksilla, zigoma ile temporal kemik
kiigiilmiis ve diizlesmistir. Mandibulanin boyutlarinda
minimal azalmadan mandibula ramusunun total
agenezisine kadar degisik derecelerde mandibula
hipoplazisi  olabilmektedir. ~Kondilin olmadig:
olgularda glenoid fossanin da olmadig1 tesbit
edilmistir'. Olgumuzda da sag mandibula ramusunun
hipoplazik oldugu belirlenmistir.

Palatal kaslarin ve dilin hipoplazi ve/veya
parezisi de tesbit edilen diger bulgular arasindadir.
Yaritk damak ve dudak olgularm %10°dan daha
azinda bulunmaktadir. Velofarengeal yetmezlik ise
olgularm yaklasik %35’inde gériilmektedir'. Sunulan
olguda bu bulgular bulunmamaktadir.
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Merkezi sinir sistemi anomalileri degisik
sekillerde ortaya ¢ikabilir. Ensefalosel en sik oksipital
bolgede goriilmekle beraber hemifasyal mikrozomi
olan olgularda daha anterior yerlesimli olarak
bulunabilir. Mental retardasyon insidanst %10 olup
bu olgularda genellikle ensefalosel birlikteligi de
vardir'. Olgumuzun néromuskiiler —gelisiminde
herhangi bir anomali saptanmamustir.

Kulak malformasyonlar1 total aplaziden
anteroinferiora dogru yer degistirmis deforme
pinnaya kadar degisik formlarda olabilir ve tragusun
oniinden agiz kosesine kadar olan herhangi bir
bolgede ¢ok sayida aksesuar aurikula kalintisi
izlenebilir®’. Olgumuzda tek tarafli aural atrezi ve
aurikulanin anteroinferiorunda aksesuar aurikula
kalintis1 bulunmaktadir. Temporal BT ile i¢ kulak

olusumlariin normal goriiniimde oldugu
belirlenmistir.
Olgularm  %50’sinde  konjenital  kalp

hastaliklar1, ayrica ipsilateral pulmoner agenezi veya
hipoplazi, renal anomaliler ve imperfore aniis oldugu
bildirilmistir'.  Kraniofasiyal — bolge  disindaki
anomalilerin birlikte goriilme insidanst %55,4 olarak
saptanmis ve OMENS siniflamasinda bunlarin ayrica
belirtilmesi énerilmistir®.

Tedavi yaklasiminda temel hedefler solunum,
beslenme ve uyuma gibi vital fonksiyonlarin
saglanabilmesine yonelik olmalidir. Nadir olgularda
mandibula ileri derecede hipoplazik olup &zellikle
uyku sirasinda dilin yarattig1 obstruksiyon nedeniyle
trakeostomi gerekebilir. Hastamizdaki ilk bagvuru
sikayeti 0Ozellikle uyku sirasinda artan hiriltili
solunum ve beslenme giigliigii oldugundan ilk girigim
kistik kitlenin ponksiyonla kiigiiltiilmesi amaciyla
olmustur. Ponksiyon efektif olmamasma ragmen,
prolabe yumusak dokularin eksizyonu ile 7 aylk
olana kadar beslenme ve solunum ile farengeal
obstriiksiyon problemleri gegici olarak rahatlatilan
hasta daha sonra lateral servikal yaklasimla opere
edilmistir. Bu hastalarin anestezisi de 0zellik
tagimaktadir; mikrotiast olan hastalarda OMENS
klasifikasyonuna gore tutulan anatomik komponent
sayist ile entiibasyon zorlugu arasinda kuvvetli bir
pozitif korelasyon bulundugu belirtilmistir'®. Bu
olgularda defektif dokularin rekonstriiksiyonunun
zamanlamasi 6nem tasir' . Rekonstriiktif yontemler
arasinda  kaslarin  fasyal sinir  grefti ile
reinnervasyonu, list dudakta temporalis miyoplasti ile
veya sinir grefti ve serbest kas transferinin birlikte
uygulandigr teknikler, iist gbéz kapaginin levator

kasmmin  uzatilmasi,  asimetrik  tarsorafi = ve
kondromukoz greftler onerilmektedir'*"°.
Kraniofasyal —mikrozomideki hipoplazinin  tiim

dokular1 etkilemesi en 6nemli problemlerden biridir
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1. Ayrica rekonstriiksiyonun ileri yaslarda yapilmasi
hastalarin psikososyal gelisimini olumsuz yodnde
etkilemektedir'’. Sunulan olguda da bu prensipler
gercevesinde zaman iginde rekonstriiktif cerrahilerin
giindeme getirilmesi planlanmaktadir.Uzerini orten
kortikal kemik basing nedeniyle incelebilir, fakat
hastaligin ilerlemesinden direkt sklerotik patern
gosterir’. Yiiksek rezoliisyonlu BT ile, dis, malign
transformasyon potansiyeli nedeniyle uzun siireli
hasta takibi yapilmalidir.
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