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Microsomia hemifacialis

lastenneurologi Teija Salokorpi 8.10.2008

OMIM 164210
ICD10 Q87.03

Microsomia hemifacialis, Syndroma Goldenhar, Facio-auriculo-vertebral syndrome,
Ensimmaisen ja toisen kiduskaaren oireyhtyma

Yleisyys

Suomessa arvioidaan syntyvan vuosittain 10-20 lasta, joilla on tdméa oireyhtyma jonkin
asteisena. Lapsia, joilla on laaja-alainen Goldenhar-oireyhtymé, syntynee Suomessa vain
pari vuotta kohti.

Oireet ja l0ydokset

Hemifakiaalinen mikrosomia on melko yleisesti vakiintunut nimitykseksi kasvojen alueen
eri rakenteita vaihtelevasti kasittavalle synnynnaiselle kehityshairiélle. Terminologiasta
kaydaan kuitenkin jatkuvasti vilkasta keskustelua. Se on toiseksi yleisin kasvoalueen
synnynnainen epamuodostuma huuli- ja suulakihalkioiden jalkeen.

Oireyhtyma ilmenee vastasyntyneella lapsella kasvojen asymmetriana. Tyypilliset
ilmenemismuodot ovat alaleuan vinous, korvalehden, korvakéaytavan ja valikorvan
epamuodostumat seké kasvojen pehmytkudospuutokset. Myds muissa kasvojen luissa
saattaa olla kehityshairi6ita. Erilaisia ja -asteisia halkioita tavataan myds, esimerkkina
mainittakoon suupielihalkio (makrostomia). Vaikeimmassa muodossa, Goldenhar
oireyhtymé&ssa, tavataan rakennepoikkeavuuksia myos silmissa, silmaluomissa, raajojen
luissa ja joskus myo6s kaularangassa, kallossa ja sisédelimissakin.

Tavallisesti hemifakiaalinen mikrosomia on toispuolinen, mutta noin 10-20%:lla
epamuodostuma kasittaa kasvojen molemmat puoliskot (jolloin yleensé puhutaan
kraniofakiaalisesta mikrosomiasta). Molemminpuolinenkin mikrosomia on tavallisesti
kuitenkin epasymmetrinen.
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Lapsen henkinen ja muukin kehitys on useimmiten, siis myds Goldenhar-muodossa,
normaali. Kasvun myo6ta kasvojen asymmetria usein korostuu ja kosmeettinen haitta
kasvaa.

Aiheuttaja

Oireyhtymaa pidetaan satunnaisena varhaisen sikiokauden kehityshairiona. Tunnetaan
my0Os suvuissa/perheissa esiintyvia (familiaalisia) tapauksia. Kaikissa tapauksissa
kehityshairion perimmainen syy on edelleen tuntematon.

Hoito ja kuntoutus

Mikrosomialapsen tilanteen selvitys ja hoito aloitetaan omassa keskus- tai
ylipistosairaalassa. Varhaisessa imevaisiassa voidaan tarvita hoitoa perusasioissa, kuten
hengitys ja sydominen. Mikali molemmat korvakaytavat puuttuvat, tarvitaan jo varhain
kuulokeskuksen apua, ja lapsi saattaa saada kuulokojeen muutaman kuukauden iassa.
Yleensa varsinainen korjaava hoito monine toimenpiteineen alkaa kuitenkin vasta leikki-
idssd. Suomessa hoito- ja kuntoutusseuranta on keskitetty Huuli-suulaki-halkiokeskukseen
(HUSUKE) Helsinkiin.

Tavallisin ulkokorvan epamuodostuma on mikrotia eli pienikorva, jolloin korvalehdesta
puuttuu osia tai se saattaa puuttua kokonaankin (anotia). Korvalehden osat voivat olla eri
tavoin epamuotoisia. Sisakorva kehittyy eri aiheesta kuin korvalehti, korvakaytava ja
valikorva, ja niinpa sisékorva on useimmiten terve, joskin myods sisakorvaperaisia
kuulovammoja on joskus kuvattu tassa oireyhtymassa. Korvalehden epdmuodostuma
korjataan mythemmassa leikki-idssa tai vasta varhaisessa kouluiassa joko rakentamalla
korva omasta rustokudoksesta tai joskus korvalehtiproteesilla. Korvalehden rakentaminen
vaatii plastiikkakirurgista erityisosaamista ja kokemusta, ja leikkaus on ainakin
kaksivaiheinen.

Alaleuan kehityshairid saattaa olla lahes huomaamaton tai vaikea-asteinen, mutta
aiheuttaa aina purentahairioita. Luustoepamuodostumat voivat jatkua kallonpohjaan
saakka. Leukanivel voi puuttua kokonaan tai toimia huonosti. Alaleuanluun (mandibula)
kaari (ramus) voi olla kehitykseltdan keskenerainen. Alaleuan kehityshairiota voidaan
hoitaa kasvuidssa joko oikomislaitteilla tai luun venytyksella (distraktiolla). Jo varhaisen
kasvukauden aikana aloitettu hoito tuottaa paremman tuloksen kuin hoidon lykkaaminen
murrosian yli. Tavallisesti leuan hoito alkaa oikomiskojeilla ja jatkuu tarvittaessa
venytysleikkauksella (tai useammallakin), jonka jalkeen oikomishoidolla on jalleen sijansa.
Keskikasvoalueen kehityshairit saattaa joskus edellyttaa laajojakin korjausleikkauksia.

Silmé&kuoppa voi myos olla tavallista pienempi, mutta nakokyky on yleensa normaali.
Heikkonakoisyys poikkeavalla puolella ei silti ole tavatonta. Myds silmén rakenteessa voi
olla poikkeavuutta. Silmalaakarin tutkimus on siten ainakin kertaalleen aiheellinen.

Raajojen ja/tai selkarangan rakennepoikkeavuudet vaativat radiologisia tutkimuksia, ja
joskus ortopedista hoitoa. Joskus, aika harvoin, my6s muut elinpoikkeavuudet (esimerkiksi
synnynnaiset sydanviat tai virtsatiepoikkeavuudet) saattavat edellyttaa kirurgista hoitoa.

Hemifakiaalista mikrosomiaa luonnehtivan epamuodostumakompleksin eri tekijat voidaan
yleensa todeta jo vastasyntyneelld tai pian sen jalkeen. Useimmiten huomio kiinnittyy
ensimmaiseksi korvan epamuotoisuuteen. Kyseessa ei siis ole pelkastdan kosmeettinen
haitta vaan tarkkaa diagnostiikkaa vaativa, usein mutkikas ja moniulotteinen synnynnainen



kehityshairio, josta pieni korva (mikrotia) ehka on ensinna silmiin pistava piirre, mutta joka
aina vaatii huolellista diagnostista paneutumista.
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