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Lukijalle

Tama opaskirjanen on tarkoitettu ensi-
tietopaketiksi vanhemmille, sosiaali-

ja terveysalan henkilostolle seka kai-
kille niille, jotka haluavat perustietoa
Goldenharin oireyhtymadstd, sen
syistd, ilmenemisestd, hoidosta

ja kuntoutuksesta.

Kirjasen teksti on lainattu Ruotsin
sosiaalihallituksen harvinaisten ja
vahemman tunnettujen vammais-
ryhmien tietokannasta, jonka tavoit-
teena on antaa ajankohtaista tietoa
naista ryhmista seka niiden tarvitse-
masta tuesta ja palveluista. Vammais-
ryhmilla tarkoitetaan tassa yhteydessa
harvinaisia sairauksia tai vammoja,
jotka aiheuttavat merkittavia toimin-
nallisia haittoja ja joita esiintyy enintaan
100 henkil6lla miljoonasta.

Till ldasaren

Detta dr ett utdrag ur Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om smd och mindre
kénda handikappgrupper. Med smd och
mindre kédnda handikappgrupper avses
ovanliga sjukdomar/skador som leder till
omfattande funktionshinder och som
finns hos hégst 100 personer per miljon
invanare. Syftet med databasen dr att ge
aktuell information om smd och mindre
kénda handikappgrupper och om det
stéd och den service som dessa grupper
behover.







Goldenharin oireyhtyma

(OAVS), Hemifakiaalinen mikrosomia, Oculo-auriculo-vertebral spectrum

Goldenhars syndrom

Hemifacial mikrosomi, OAVS, Oculo-auriculo-vertebral spectrum

Sairaus/vamma/diagnoosi

Goldenharin oireyhtyma; hemi-
fakiaalinen mikrosomia; oculo (silma)
-auriculo (korva) -vertebral (selka-
nikama) dysplasia (OAV), kuuluu
synnynnadisiin kallon- ja kasvon-
luiden kasvuhairioihin.
Hemifakiaalinen mikrosomia
(toinen puoli kasvoista on pienempi)
maariteltiin 1960-luvulla tilaksi, joka
vaikuttaa ennen kaikkea korvan,
silmén ja alaleuan kehitykseen. Oire-
yhtyma vaihtelee lievasta vaikeaan
ja on usein yksipuolinen (unilateraali-
nen), mutta voi myos olla molemmin-
puolinen (bilateraalinen). Goldenharin
oireyhtymaa pidettiin 1960-luvulla
hemifakiaalisen mikrosomian muoto-
na, jolle ovat myos tyypillisia nikamien
epamuodostumat ja erityinen muutos
silmissa. Nyt on selvitetty, ettd oire-
yhtyma on erittdin monimuotoinen,
ja seka sen laajuus etta vaikeusaste
vaihtelevat. Monet ladketieteellisten
artikkeleiden kirjoittajat kayttavat siksi
mieluummin termia oculo-auriculo-
vertebral spectrum (OAVS), johon
sekd Goldenharin oireyhtyma etta
hemifakiaalinen mikrosomia kuuluvat.
Lyhennetta OAVS kaytetaan myos
joskus Goldenharin oireyhtyman syno-
nyymina.

Sjukdom/skada/diagnos

Goldenhars syndrom; hemifacial
mikrosomi; oculo (6ga)-auriculo (6ra)-
vertebral (ryggkota) dysplasi, (OAV),
tillhér gruppen medfddda kraniofaciala
missbildningar.

Hemifacial mikrosomi (ena halvan
av ansiktet dr mindre) definierades pd
1960-talet som ett tillstdnd som framfér
allt pdverkade drats, 6gats och under-
kékens utveckling. Syndromet varierar
fran milt till svdrt. Det dr oftast enkel-
sidigt (unilateralt) men kan ibland ocksa
vara dubbelsidigt (bilateralt). Golden-
hars syndrom ansdgs pd 1960-talet
vara en variant av hemifacial mikrosomi
som dven karakteriserades av kotmiss-
bildningar och en speciell égon-
férdndring (ytlig férdndring pd égon-
bulben; epibulbdr dermoid). Nu stdr det
klart att syndromet dr mycket komplext
och varierar i omfattning och svdrig-
hetsgrad. Mdnga férfattare till medicins-
ka artiklar féredrar déirfor termen
oculo-auriculo-vertebralt spektrum
(OAVS), i vilket hemifacial mikrosomi
och Goldenhars syndrom ingdr. Termen
OAVS anvinds ibland ocksd som en
synonym till Goldenhars syndrom.




Esiintyminen

Noin 20 syntyneelld 100 000:sta
esiintyy oculo-auriculo-vertebral
dysplasia. Naista 10 prosentilla on
Goldenharin oireyhtyma. Oireyhtyma
on hieman tavallisempi poijilla kuin
tytoilla.

Sairauden/vamman syy

Goldenharin oireyhtyman syy on
tuntematon. Samantyyppisia
epamuodostumia esiintyy muissa oire-
yhtymissa, kuten Townes-Brocksin
oireyhtymassa ja frontonasaalisessa
dysplasiassa. Tietyt laakkeet (kuten
talidomidi) ovat voineet aiheuttaa
samanlaisia sikiovaurioita. On epiilty,
etta yksi syy oireyhtymaan voisi olla
verisuonten puutteellinen toiminta
sikiokaudella. Toinen mahdollinen syy
voisi olla kiduskaarten kehityshairio
raskauden 30.-45. paivan aikana,
jolloin ndma osat kasvoista kehittyvat.
Useiden kromosomipoikkeamien on
raportoitu liittyvan Goldenharin
oireyhtymaan, kuten osan puuttumi-
nen 5., 6., 8. ja 18. kromosomista.
My6s kromosomipoikkeamia, joissa
kromosomiaines on lisaantynyt (esim.
trisomia 22) on kuvattu.

Perinnollisyys

Useimmat tapaukset ovat yksittaisia
eli ne esiintyvat ensimmaista kertaa
perheessa. Samanmunaisten kaksos-
ten tutkimukset ovat osoittaneet,
etta oireyhtyma esiintyy yleensa vain
toisella kaksosista, mika viittaa siihen,
etta oireyhtyma ei ole useimmissa
perheissa perinnéllinen.

Forekomst

Cirka 20 barn per 100 000 féds med
ett syndrom inom det oculo-auriculo-
vertebrala spektrat. Av dessa har 10
procent Goldenhars syndrom. Syndro-
met dr ndgot vanligare hos pojkar dn
hos flickor.

Orsak till sjukdomen/skadan

Orsaken till Goldenhars syndrom dr
okdnd. Samma typer av missbildningar
férekommer vid andra syndrom, t ex
Townes-Brocks syndrom och frontonasal
dysplasi. Vissa mediciner (t ex thalido-
mid) har kunnat ge liknande foster-
skador. Man har misstdnkt att skadad
kérlforsérjning under fosterlivet skulle
kunna vara en orsak. En annan méjlig
mekanism skulle kunna vara stérning i
gdlbdgarna och de s k nervlistcellerna
under dag 30-45 i graviditeten, dd
dessa delar av ansiktet utvecklas. Flera
kromosomavvikelser har rapporterats
vara associerade med Goldenhars
syndrom, t ex forlust av del av kromo-
som 5, 6, 8 och 18. Aven kromosom-
avvikelser med tillskott av kromosom-
material finns beskrivna

(t ex trisomi 22).

Arftlighet

De flesta fall ér sporadiska, dvs upptrd-
der for forsta gdngen i en familj. Studier
av endggstvillingar har visat att sjuk-
domen oftast funnits hos bara den ena
tvillingen, vilket talar fér att syndromet
inte dr drftligt i de flesta familjer.

Hos ett par procent av de som har
Goldenhars syndrom har det skett en
dverféring av sjukdomen frdn fordlder till




Autosomaalinen vallitseva periytyvyys
Autosomalt dominant neddrvning

Sairas, perintotekijan kantaja
Sjuk, anlagsbdrare

Vanhemmat
Fordldrar

Sukusolut
Kénsceller

Terveita, eivat
kanna perintotekijaa
Friska, ej anlagsbdrare

Parissa prosentissa tapauksista
oireyhtyma on siirtynyt vanhemmalta
lapselle, ja perinnollisyys on talloin
tapahtunut autosomaalisen vallitsevan
periytymisen kautta. Naissa perheissa
oireyhtyman vaikeusaste on vaihdellut
merkittavasti eri yksildiden valilla. Jos
toisella vanhemmista on oireyhtyma,
jokaisella lapsella on 50 prosentin riski
peria se. Lapset, jotka eivat ole
perineet oireyhtyman aiheuttavaa
perintotekijaa, ovat terveita eivatka
siirrd sairautta eteenpadin.

Kaikissa perheissa, joissa jolla-
kin perheenjasenelld on Goldenharin
oireyhtyma, sen syy vaihtelee, ja ylei-
sesti arvioidaan, etta riski seuraavissa
raskauksissa on vain 2-3 prosenttia.
Tutkimuksia on tehty my®s sellaisten
henkildiden sukulaisista, joilla on Gol-

Terve, ei perintotekijan kantaja
Frisk, ej anlagsbdrare
;M

Terve
kromosomi
Kromosom

med friskt
anlag

Sairas
kromosomi

Kromosom
med sjukt

anlag
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Sairaita,
kantavat perintotekijaa

Sjuka, anlagsbdrare

barn och drftlighetsgdngen har dd varit
autosomalt dominant. Inom dessa
familjer har syndromets svdrighetsgrad
varierat hégst pdtagligt mellan olika
personer. Om den ena av fordldrarna
har sjukdomen blir risken for sdvdl séner
som déttrar att drva densamma 50
procent. De barn som inte erhdllit det
sjukdomsframkallande anlaget blir friska
och kan inte féra sjukdomen vidare.

I hela gruppen av familjer, dér ndgon
har Goldenhars syndrom, dr orsaken
till sjukdomen varierande och risken for
upprepning vid en eventuellt ny gravidi-
tet brukar anses vara ldg, 2-3 procent.
Studier finns dock ddr man undersékt
sldktingar till personer med Goldenhars
syndrom. Man har sokt efter mindre
avvikelser i 6ra, underkéke och ansikte
hos dessa anhériga och da tyckt sig




denharin oireyhtyma. Nailta sukulaisil-
ta on etsitty pienempia poikkeamia
korvassa, alaleuassa ja kasvoissa ja
naistd 10ydoksista on saatu tukea sille,
etta autosomaalinen vallitseva periyty-
minen on tavallisempaa kuin aiemmin
on luultu. Sukulaisten huolellinen tut-
kiminen on ratkaisevaa ennen kuin ge-
neettista neuvontaa voidaan antaa.

Oireet

Ulkokorvan puuttuminen tai epa-
muodostuma, alikehittynyt alaleuka
ja tyypilliset silman muutokset ovat
tavallisia, ja yhdessa kasvojen asym-
metrian kanssa ne aiheuttavat tyypil-
lisen ulkonaon. Joillakin ainoa merkki
oireyhtymasta sen lievimmassa muo-
dossa voi olla pieni ulkokorva tai iho-
tai rustolisake korvan edessa. Lapset
ovat usein pienia syntyessaan. Noin
puolella henkil6ista, joilla on
Goldenharin oireyhtyma, esiintyy
kasvojen epamuodostumien liséksi
epamuodostumia syddmessa, virt-
sateissd, luustossa ja muissa elimissa.
Ns. laajemmassa Goldenharin komp-
leksissa saattaa esiintyd myos laajoja
epamuodostumia keskushermostossa.
Kasvojen asymmetriaa (kasvon
puoliskot eivat ole samanlaiset) esiin-
tyy 65 prosentilla, ja se on huomat-
tavaa 20 prosentilla. Toisinaan asym-
metria ei ole selvasti havaittavissa
lapsen syntyessd, mutta muuttuu
selvemmaksi 4 ikdvuoteen mennessa.
Yldleuan luut, ohimonseutu ja nend
ovat pienemmat kuin normaalisti,
ja alaleuka saattaa olla huomattavan
alikehittynyt. Yleensa oireyhtyma
vaikuttaa vain toiseen kasvon puolis-
koon (hemifakiaalinen mikrosomia),

fa stod for att autosomalt dominant
neddrvning dr vanligare dn man
tidigare trott. Man betonar att
noggrann undersékning av anhdriga
dr avgérande innan genetisk
rddgivning kan ske.

Symtom

Avsaknad av eller missbildning av
ytterora, underutvecklad underkdke
och typiska 6gonférdndringar dr kdnne-
tecken som, tillsammans med ansikts-
asymmetri, ger ett karakteristiskt
utseende. Hos vissa kan ett litet ytteréra
eller ett bihang av skinn eller brosk
framfor 6rat i kombination med dgon-
férdndringar vara enda tecknet pd
syndromet i dess mildaste form. Barnen
dr ofta smd vid fédseln. Hos ungefédr
hdlften av personerna med Goldenhars
syndrom finns, férutom ansiktsmiss-
bildningar, dven missbildningar i hjérta,
urinvdgar, skelett och andra organ. Vid
det som ibland kallats utvidgat Golden-
har komplex kan det ocksd finnas
omfattande missbildningar i centrala
nervsystemet.

Ansiktsasymmetri (ansiktshalvorna
dr inte likadana) finns hos 65 procent
av personerna med syndromet och dr
pataglig hos 20 procent. Ibland dr
asymmetrin inte mérkbar vid fédseln
men blir tydlig fram emot 4 drs dlder.
Benen i dverkdike, tinningsregion och
ndsa kan vara mindre dn normalt och
underkdken kan vara pdtagligt underut-
vecklad. Vanligtvis dr bara ena sidan av
ansiktet drabbad (hemifacial mikro-
somi), men upp till en tredjedel av
personerna med Goldenhars syndrom
har symtom pd bdda sidor.

Ogonféréndringar finns hos alla med




mutta jopa kolmasosalla niistd, joilla
on Goldenharin oireyhtyma, on oireita
kummallakin puolella. Oireet nakyvat
aina enemman kasvojen toisessa
puoliskossa.

Silmien muutokset ovat erittdin
tavallisia. Useimmilla on valkoisia
paksuuntumia toisen silman lima-
kalvossa, ja joillakin niita esiintyy
kummankin silmén limakalvossa.
Riippuvat silmédluomet, pieni silman
aukko ja silmaluomen epamuodostu-
ma ovat muita Goldenharin
oireyhtymassa esiintyvia muutoksia.
Joillakin esiintyy karsastusta.

Yli 65 prosentilla on korvien
epamuodostumia, joiden laajuus
vaihtelee ulkokorvan puuttumisesta
sen lievaan epamuodostumaan. Hyvin
tavallista on, ettd korvan edessa, jom-
malla kummalla tai kummallakin
puolella, on iho- tai rustolisdke. My6s
ylimaarainen ulkokorva saattaa olla
mahdollinen. Noin puolella on avanne
korvan edessa. Korvakaytavat saatta-
vat olla erittdin ahtaat tai puuttua
kokonaan. Heikko kuulo danen
johtamisessa esiintyvien ongelmien
vuoksi on tavallista, ja myos senso-
rineuraalisen vamman (hermoston
kyvyttomyys valittaa aanta) aiheut-
tamaa kuulon heikkenemista esiintyy.

Ongelmat syomisessa ovat
tavallisia, ja ne saattavat johtua suu-
lakihalkiosta ja pienesta alaleuasta.
Nukkuessa saattaa esiintya pitempia
hengityskatkoksia eli uniapneaa,
mika voi puolestaan aiheuttaa unen
levottomuutta, kuorsausta, vasymysta
seka suorituskyvyn heikkenemista
paivasaikaan.

Oireyhtymaa sairastavilla henkildilla
on kuvattu useita epamuodostumia

syndromet. Hos de flesta finns vita
fortjockningar (epibulbdra dermoider)
pd ena 6gats bindehinna (konjunktiva)
och hornhinna (kornea) och hos en del
férekommer de pd bdda 6gonen.
Héngande égonlock (ptos), liten 6gon-
springa och missbildning av égonlock
(6gonlockskolobom) dr andra foréndrin-
gar som ocksd férekommer vid Golden-
hars syndrom. Synnedsdttning och
skelning finns ibland.

Oronmissbildningar finns hos fler
dn 65 procent och varierar i omfattning,
frdn total avsaknad av ytteréra till en
lindrig formférdndring av ytterérat.
Bihang av hud eller brosk framfér 6rat
dr mycket vanligt pa ena eller bada
sidorna. Ytteréronen kan vara assym-
metriskt placerade. Fistelgdngar framfér
orat férekommer. Hérselgdngarna kan
vara mycket tranga eller saknas helt.
Mellanérat kan vara mindre dn normalt
och horselbenen kan saknas eller vara
sammanvidxta. Hérselnedsdttning pad
grund av ledningsfel (ljudet fortleds inte
i mellandrat) dr vanligt, och hor-
selnedsdttning orsakad av sensorineural
skada (skada pd hérselsndickan)
férekommer ocksd.

Det dr vanligt med dtproblem som
kan orsakas av gomspalt och liten
underkdke. Ldngre andningsuppehdll
under sémnen (sémnapné) kan fore-
komma. Dessa ger symtom i form av
orolig sémn, snarkningar, trétthet och
allmdn prestationssénkning under
dagen.

En rad missbildningar i centrala
nervsystemet finns beskrivna bl a
hjdrnbrack (encefalocele) och hydro-
cefalus (vattenskalle). Hos 515 procent
av personerna med Goldenhars
syndrom férekommer utvecklingsstor-




keskushermostossa, kuten aivokohju
(encefalocele) ja vesipaa (hydro-
kefalia). 5-15 prosentissa tapauksissa
esiintyva kehitysvammaisuus liittyy
yleensd nadihin epdmuodostumiin.

Oireyhtyma saattaa vaikuttaa lahes
kaikkiin aivohermoihin, ja 10-20
prosentissa tapauksista kasvojen lihak-
sisto on heikentynyt aivohermossa VII
(kasvohermo) olevan vamman vuoksi.
Tallainen vamma saattaa vaikuttaa
kasvon ilmeisiin, syomiseen ja
aanteiden tuottamiseen.

Syddamen epdamuodostumia
esiintyy. Noin puolella on reika
syddnkammioiden valiseinassa (VSD)
tai useita kehityshairioitd, jolloin
muunmuassa vayla keuhkovaltimoon
on ahdas ja kammioiden valiseinassa
on reikd. Epamuodostumia esiintyy
my®&s keuhkoissa, virtsateissa ja maha-
suolistokanavassa, ja liséksi on kuvattu
luuston epamuodostumia kasvoissa,
kallossa ja kaulanikamissa.

Oireyhtymasta on olemassa muo-
to, jota sanotaan hemifakiaaliseksi
mikrosomiaksi, jossa my0s kyynarluu
on epamuodostunut. Tama tarkoittaa
kasvojen epamuodostumia yhdessa
toisen puolen kasivarren ja kaden luus-
ton muutosten kanssa. Peukalokin voi
olla epdmuodostunut tai saattaa esiin-
tya ylimaarainen peukalo. Kasivarren
ja kdden luuston epdmuodostumia
saattaa esiintya kummallakin puolella.

Diagnostiikka

Diagnoosi tehddan tyypillisten ulkois-
ten piirteiden perusteella. Kromosomi-
analyysi tulee suorittaa kromosomeista
johtuvien oireyhtymien poissulke-
miseksi.

ning, som oftast har samband med
dessa missbildningar.

Kranialnerver kan vara pdverkade
och hos 10-20 procent dr ansiktsmus-
kulaturen férsvagad pd grund av skada
pd kranialnerv VII (facialisnerven). Vid
en sadan skada kan ansiktsmimik, dtan-
de och artikulation ibland pdverkas.

Missbildningar i hjdrtat férekommer.
Hos ungefdr hélften av de som har hjdirt-
missbildningar rér det sig om hdl i skilje-
viggen mellan kamrarna (VSD, ventri-
kelseptumdefekt) eller ett kombinations-
fel med bl a fértrdngning av utloppet till
lungpulsddern och hdl i skiljeviggen
mellan kamrarna (Fallots anomali).
Missbildningar i lungor, urinvdgar och
mag-tarmkanal finns ocksd beskrivna
liksom missbildningar av kotor.

Det finns en variant av syndromet
som kallas hemifacial mikrosomi med
defekt i underarmsben (radius). Det
innebdr ansiktsfordndringar enligt ovan
i kombination med férdndringar i ena
sidans arm-handskelett. Oftast dr
tummen drabbad, ibland i kombination
med en extra tumme. Aven skelett-
missbildningar i armar och hédnder
kan finnas pa bada sidor.

Diagnostik

Diagnosen stdills pd grundval av yttre
kénnetecken. Kromosomanalys bér
goras for att utesluta kromosomala
syndrom.




Hoito/toimenpiteet

Goldenharin oireyhtymdssa on usein
tarpeellista korjata leukoja ja kasvoja
ja joskus myos ulkokorvia kirurgisin
toimenpitein. Leikkauksilla pyritaan
korjaamaan toiminnallisia ongelmia ja
ulkonakoa, ja ne edellyttavat tarkkaa
suunnittelua ja yhteisty6ta useiden eri
alojen asiantuntijoiden vililla, esi-
merkiksi plastiikkakirurgi, leukakirurgi,
oikojahammaslaakari, nukutuslaakari
ja korvalaakari. Hoito suunnitellaan
huolellisesti yksilon tarpeiden pohjalta,
ja leikkaukset ovat usein vaiheittaisia.
Kaikki lapset, joilta puuttuu ulkokorva
tai joilla se on pieni ja epamuodostu-
nut, tulee tutkia rontgenilla, jotta
voitaisiin havaita mahdollinen alikehit-
tynyt alaleuka, koska sita ei aina pys-
tytd havaitsemaan vastasyntyneella.

Uniapneaan on olemassa halytys-
laitteita ja apuvalineita hengityksen
helpottamiseksi.

Mahdollinen suulakihalkio leikataan
tavallisesti lapsen ensimmaisen elin-
vuoden aikana. Joillakin lapsilla on
imemis-, puremis- ja nielemisvai-
keuksia kitalakihalkion, alikehitty-
neiden leukojen ja kasvojen heikon
lihaksiston vuoksi. Logopedilta saa
tietoja erilaisista apuvalineista ja siita,
miten lapsen suun motoriikkaa
voidaan stimuloida sy6ttamisen ja pu-
heen kehityksen helpottamiseksi. Lo-
gopedin ja puheterapeutin tuki voi ol-
la tarpeellista, jos lapsen puhe on epa-
selvaa. Hampaiden oikomishoito aloi-
tetaan yleensa 6-8 vuoden idssa, kun
pysyvat hampaat puhkeavat.

On tarkeaa tutkia kuulo ja nako
aikaisessa vaiheessa. Kuulokoje saattaa
olla tarpeellinen, myds hyvin pienille

Behandling/dtgdrder

Det dr énskvdirt att den forsta utrednin-
gen sker pd universitets- eller region-
sjukhus med nédvéndig kompetens och
resurser. Ofta dr det nddvdndigt att gora
kirurgiska korrigeringar av ansikte och
kékar, ibland ocksd av ytteréron. Opera-
tionerna, som gérs for att forbdttra
funktion och utseende, kréiver planering
och samverkan mellan flera olika specia-
lister som t ex plastikkirurg, kékkirurg,
kékortoped, narkosldkare, égonliikare
och éronlikare. Behandlingsgdngen
planeras noggrant utifrén varje individs
behov och operationerna gérs ofta i oli-
ka steg.

Fér dem som fdr sémnapnéer finns
sdrskilda alarm och andningshjdlp-
medel.

Vid gomspalt sker operation av
mjuka gommen under barnets forsta dr.
En del barn har svart att suga, tugga
och svdlja pd grund av gomspalt,
underutvecklade kékar och forsvagad
ansiktsmuskulatur. Logoped kan hjélpa
till med information om hjdlpmedel och
rdd om hur barnets munmotorik kan
stimuleras for att underldtta matningen
och talutvecklingen. De barn som har
otydligt tal kan behdva trdning hos
talpedagog eller logoped. Tandreglering
brukar pdbérjas i 6-8 drsdldern ndr de
permanenta tdnderna kommer fram.

Det dr viktigt att tidigt géra hérsel-
och synundersokning. En del kan beho-
va hérhjdlpmedel. Aven mycket smd
barn kan anvénda horapparat. Horsel-
vdrdskonsulenter och den pedagogiska
hérselvdrden ger specialpedagogiskt
stéd till personer med nedsatt hérsel.

Ultraljudsundersékning av hjdrtat
bér ske tidigt for att konstatera om det




lapsille. Kuulonhuollon asiantuntijat
ja pedagoginen kuulonhuolto antavat
erikoispedagogista tukea henkildille,
joilla on heikentynyt kuulo.

Sydan tulee tutkia ultradanella
aikaisessa vaiheessa mahdollisen
sydanvian toteamiseksi. Tutkimuksista
ja seurannasta vastaa lasten kardiologi.
Jotkut sydanviat taytyy leikata.

Aivojen magneettikuvaus on
tarpeen mahdollisten keskushermos-
ton epamuodostumien kartoittamisek-
si. Jos epailldan sisaelinten epamuo-
dostumia, keuhkot, virtsatiet ja maha-
suolistokanava tutkitaan.

Kaularangan ja kasivarsien/kasien
muutokset tulee tutkia rontgenilla,
ja tarpeen vaatiessa ortopedi hoitaa
epamuodostumat. Jos kadet ovat
epamuodostuneet, kasikirurgiset
leikkaukset saattavat olla tarpeen
niiden toiminnan parantamiseksi.

Eri toimintojen harjoittelu laakinta-
voimistelijan johdolla seka taman
antama hoito saattaa olla tarpeellista.

On térkeda, ettd lapsen vanhem-
mat saavat psykologista tukea jo
lapsen syntyman yhteydessa seka
jatkuvasti sen jalkeen. On my0s
tarkeda informoida koulua ennen
koulunkaynnin aloittamista, jotta lapsi
saisi tarvitsemansa tuen. Jotkut hen-
kilot, joilla on Goldenharin oireyh-
tyma, saattavat tarvita omaisten tuen
lisaksi esimerkiksi psykologin tukea
epatavallisen ulkonakonsa vuoksi.

10

foreligger hjdrtfel. Barnkardiologer utre-
der och har hand om uppféljningen. En
del hjértfel behdver opereras.

Magnetkameraundersokning av
hjédrnan bér utforas for att klarldgga
eventuella missbildningar i centrala
nervsystemet. Om man misstdnker att
det finns missbildningar i inre organ gors
utredning av lungor, urinvégar och
mag-tarmkanal.

Féréndringar av halsryggrad och ar-
mar/hdnder behéver rontgenundersé-
kas och vid behov behandlas av orto-
ped. Handmissbildningar kan behéva
opereras av handkirurg for att férbdttra
funktionen. Fér vissa personer kan
rérelsetréining och annan behandling av
sjukgymnast bli aktuell.

Det dr viktigt att fordldrarna fdr
psykologiskt stdd redan i samband med
barnets fédelse och ddrefter fortlspande.
Det dr ocksd viktigt med information till
skolan infér skolstarten for att barnet
skall kunna fd den hjdlp som kan behé-
vas. Férutom stéd fran familj och andra
ndrstdende kan det vara angeldget for
en del personer med Goldenhars
syndrom att fd stéd av exempelvis psy-
kolog i frdgor som rér att leva med ett
annorlunda utseende.
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