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1 Introduktion

Hemifacial Microsomi (HFM) innebidr asymmetriskt ansikte dir ena sidan &r
av mindre storlek. Begreppet tillkom 1964 av Gorlin och Pindborg. Om
patienten dessutom har en speciell 6gonforandring (epibulbir dermoid) och
kotmissbildningar kan det d&ven bendmnas som Goldenhars Syndrom (GS).
GS ir en variant av okuloaurikulovertebralt spektrum (OAVS) (okulo syftar
pa dgon, aurikulo pa 6ron och vertebral pa ryggkotor). I denna Gver-
gripande term ingdr ocksa hemifacial mikrosomi. Om dven pannben och
orbita dr paverkat sd anvédnds ocksa begreppet Ceaniofacial Microsomi.
HFM ér den andra vanligaste medfodda ansiktsmissbildningen efter lapp-,
kdk- och gomspalt.

2 Organisation

Vid Skanes Universitetssjukhus utreds och behandlas patienter med HFM
inom HFM-teamet. Patienterna kan remitteras till ndgon av de ingdende
klinikerna och hamnar dé enligt var organisationsmodell dven 1 detta team.
Den enskilde vardgivare som forst mottager patienten utreder sin del av
utvecklingsdefekten och formedlar sedan patienten till de 6vriga inom
teamet ansvariga (se under Subgruppering). Teamet traffar patienterna
gemensamt och har for ndrvarande mojlighet till detta vid tva tillfallen
arligen. Varje enskild patient ses ej av hela teamet arligen utan endast nér
nagon behandling &r aktuell (se Alder for behandling under Behandling-
/Uppfoljning). Daremellan utses av teamet ndgon huvudansvarig som foljer
patienten. Huvudansvarig utses av teamet och véljs beroende pa var 1
behandlingstrappan patienten befinner sig.

De patienter som presenterar andra sorters syndrom eller som har en mer
uttalad allmén underutveckling utéver HFM far 6vervigas att remitteras till
riksklinik for Craniofacial kirurgi.



3 Teammedlemmar

e Sektion kdkkirurgi, verksamhetsomrade specialiserad kirurgi, Skénes
universitetssjukhus (Kik).

e Sektion plastikkirurgi, verksamhetsomrade specialiserad kirurgi,
Skéanes universitetssjukhus (Plastik).

e Sektion Oron-, niis- och halssjukdomar, verksamhetsomrade
specialiserad kirurgi, Skénes universitetssjukhus (ONH).

4 Etiologi/Epidemiologi

4.1 Incidens

Cirka 20 barn per 100 000 fods med ett syndrom inom OAVS. Globalt har
incidensen av Hemifacial Microsomi raporterats vara 1/3500. Av dessa har
10 procent Goldenhars Syndrom, vilket innebar att det fods 1 till 2 barn per
ar 1 Sverige. Syndromet dr nagot vanligare hos pojkar dn hos flickor (3:2).
5—-15% har rapporterats ha tecken pd mental underutveckling kopplad till
missbildning av CNS. 95% av fallen kan M-klassificeras som I, Ila eller IIb
(se avsnittet Klassifikation, Subgruppering och Appendix).

4.2 Etiologi

Genetisk defekt i kromosom 14 (gen 14q32). Ofta sporadisk. Kan vara
autosomalt dominant nedérvt (2% risk). For patienter med GS kan denna
nedérvningsrisk vara upp till 50%.

4.3 Anatomi

Litterdrt berdrs ena ansiktshalvan av underutveckling. Dértill kan orbita,
mandibel, ytterdra, mellandra, N facialis och tillhdrande mjukvavnader (till
exempel facial cleft, epibulbér dermoid) forekomma.

4.4 Klassifikation

Forsta klassifikationen av tillstdndet inkluderade endast mandibeln och
upprattades av Pruzansky. Indelningen visade sig efter utvecklandet av
kirurgiska metoder vara for grov och dirmed végledde klassifikationen av



den enskilde patienten inte i val av terapi. Detta uppmérksammandes av
Kaban som modifierade Pruzanskyklassifikationen. For att tiacka in de
ovriga affekterade anatomiska omrédena hos gruppen Hemifacial
Microsomi sa har ett system med anatomisk uppdelning borjat anvéndas —
OMENSH+. I detta system ingar mandibelklassificeringen av Pruzansky/-
Kaban. Denna klassificeringsmodell anvédnds av teamet vid Skanes

Universitetssjukhus.
Pruzansky I-lll, modifierad av Kaban A o B:
Typ | Mandibeln &r mindre men har normal morfologi
Typ lIA Ramus ar underutvecklad bade till storlek och form,
har dock en fungerande kakled med ett posteriort
stopp i kakledsfossan.
Typ lIB Ramus ar underutvecklad bade till storlek och form.
Kakleden saknar posteriort stopp i fossan.
Typ lll Avsaknad av mandibuldr ramus, condyl o caput.

5 Subgruppering

O — Orbit

M — Mandible
E - Ear

N — Nerve

S - Soft tissue

Delansvariga

UIf Hockerfelt, ONH

Martin Bengtsson, Kakkir/Anna- Paulina Wiedel, Ort
Martin Oberg, Plastik

Stina Malm, Plastik

Patrik Velander, Plastik



6 Utredning/Diagnostik

Tillvdgagangssittet vid utredning dr beroende pa nér patienten blir kénd for
teamet. Alder pa patienten och omfattningen av missbildningen vigleder i
val av utredning.

I spadbarnsalder gors i regel via Barnkliniken en genetisk analys till-
sammans med teamets kliniska bedomning. Efter klinisk beddmning av den
inom teamet som forst kontaktas tas direkt kontakt med dvriga i teamet
delansvariga (se under avsnitt Subgruppering). Utifrén status pé patienten
g0ors en initial bedomning av vilka utredningar som &r aktuella och vilken av
de delansvariga som haller i detta. Patienten sitt ocksa direkt upp for
beddmning pa ndsta team-mote. Vid det forsta ndstkommande HFM-
teammote faststills klassificering enligt OMENS+. I forekommande fall kan
dven Ovriga involverade specialiteter (exempelvis Barnldkare, Audiolog,
Genetiker, Gastro-Enterolog, Neurokirurg etcetera) nirvara. Patienter med
HFM som presenterar andra sorters syndrom eller som har en mer uttalad
allmén underutveckling utover HFM far 6vervégas att remitteras till
riksklinik for kraniofacial kirurgi. Denna beddmning gors gemensamt av
delansvariga i ett sa tidigt skede som mojligt.

Patienter som presenteras for teamet i en hogre alder dn spddbarnsalder ses
initialt vid ndstkommande HFM-teammote och klassificeras dér enligt
OMENS+. Vid detta méte bestdms vem som 1 det skedet har huvudansvaret
for patienten samt nér och vilken sorts behandling som ska sattas in.

En koordinatorparm framtages och placeras hos Tandskoterska Ingela
Nilsson, Kdkkirurgiska Kliniken. Hir skapas en flik f6r vardera patienten.
Nar nagon i teamet ser en patient med HFM skickas en journalkopia dit.
Kopian sitts in under aktuell flik och séledes skapas en sammanhallen
journal for dessa patienter. Detta blir en resurs som team-medlemmarna kan
anvédnda nér som helst under behandlingen for att fa en 6verblick var 1
behandlingsgingen patienten befinner sig. Nér en ny patient skapas 1
péarmen sétts ett OMENS-protokoll in. Detta fylls successivt 1 vid varje
terminsmote fOr att ge patienten en fullstdndig diagnos enligt OMENS-
klassifikationen.



7 Behandling/Uppfoljning

7.1 O — Orbita

Heterogen grupp med missbildningar. Vad géller orbitan och dess innehéll
géller foljande avvikelser:

e Felplacerad orbita, hogt eller lagt i forsta hand.

e Orbitavolymsskillnad mellan sidorna.

e Avsaknad av normal omgivande benstruktur.

e Ogonmissbildningar; dven total avsaknad av 6gat kan forekomma.
e Mjukdelsdefekter kan forekomma sdsom kolobom och dermoider.

Alder fér behandling och Behandlingsmetoder
Nyfoddhetsperiod:

e Bedomning av barnldkare: associerade syndrom?
e Beddmning av 6gonlikare: syn, 6gonmissbildningar? Mikroftalmi
eller anoftalmi?

Vid dermoid, 6gonlocksdefekter:

e Remiss till 6nh/plastikkir (om ej 6gonldkare tar hand om det).

Vid kolobom:

e Remiss till plastikkir (initial beddmning av 6gonlédkare; om
operation krivs for att skydda dgat gors detta pé plastikkir eller
Ogonlékare).

Vid skelettala deformiteter:
e Bedomning av kraniofacial kirurg.

Individuella bedomningar far goras vid samtliga missbildningar. Battre med
tidiga bedomningar &n sena. Operation for till exempel kolobom kan vara
viktigt tidigt for att skydda 6gat. Dermoider stiller ofta inte till stora
problem, det vill sdga eventuell kirurgi kan utforas i samband med annan
operation. Kontakt med kraniofacial kirurg vid skelettala missbildningar
runt orbita bor tagas vid samtliga fall.



7.2 M — Mandibel
Alder for behandling

Under 5 ar:

e Sillan behandling (distraktion vid luftvigsobstruktion, malnutrition).
6-15 (12?) ar:

e Svara fall - distraktion/graft. Rekonstruktion av Arcus Zygomaticus
vid 5-7 ars alder.

e Enklare fall - ortodonti, kirurgi efter avslutad tillvaxt.

Avslutad tillvaxt:

e TyplollA
o Forberedande ortodonti under sena tonar. Kirurgi efter avslutad
tillvaxt.
o Firdigvuxen - ortodonti/ortognatkirurgi.
e TyplIBoIll
o Fardigvuxen - ortognatkirurgi, graft, TMJ-protes.
o (Viéxande - distraktion, graft).

Behandlingsmetoder

e Ortodonti (tandreglering).

e Ortognatkirugi (kdkstédllningskorrigerande kirurgi).

e Costo-Chondralt graft (revbenstransplantation). Endast i mer
avancerade fall dar man onskar tidigt skapande av kédkledsfunktion
(ITb och III). Sitts in tidigt (1/3 dvervéxer, 1/3 undervéxer, 1/3 visar
ankylos). Pa grund av osékert utfall berdknas dven senare kirurgi.

e Osteodistraktion (successiv forlangning av ben). Ortognatkirurgi ar
att foredra. Osteodistraktion anvénds nir behov av dven mjuk-
vivnadsgenes finnes (forlingning av fast slemhinna eller muskel).

o Total kédkledsprotes (resektion av kékled och protesersittning av hela
ledomradet).

e Autogen rekonstruktion Arcus Zygomaticus (fulltjocklek
calvarietransplantation utfors 1 5—7 ars alder som forberedelse till ny
autogent rekonstruerad kakled).



Uppfoljning

e Tand- och bettutveckling f6ljs av Ortodontist.

e Kik- och bettutveckling foljs av Kakkirurg.

e Tandregleringsbehandlingen f6ljs av ortodontist i de fall den inte
kombineras av annan behandling i kdkarna. I sddana fall f6ljs
tandregleringsbehandlingen gemensamt av Ortodontist och
Kakkirurg.

e Kikledsbehandling foljs av Kakkirurg.

Uppfdljningsintervallen styrs av om det dr nagon pagéende behandling. Om
inte ndgon pagiende behandling forekommer bor patienten ses arligen av
antingen Ortodontist eller Kékkirurg fram till avslutad tillvaxt. Patienter
som &r nya i regionen skall initialt ses av HFM-teamet tillsammans. Hela
teamet ser patienter under pagaende behandling.

7.3 E — Ear (ora)
Alder for behandling

Rekonstruktionsforfarandet kan inledas nir patienten dr motiverad och
ungefar kan forstd vad procedurerna innebér. Dessutom bor brostkorgen ha
ett omfdng pa minst 60 cm. I praktiken blir en 6ron-rekonstruktion med
revbensbrosk aktuell frdn 7 &r.

Behandlingsmetoder

P& Scandinavian Ear Reconstruction Centre i Malmo gors oron-
rekonstruktioner med revbensbrosk i tre seanser. Patienterna informeras
ocksa om mgjligheten att erhélla en epites.

Uppfdljning

Barn och ungdomar f6ljs regelbundet tills tillvixten avstannat. Vuxna
kontrolleras ett ar efter sista operationen.

7.4 N — Nerve
Alder for behandling

Avgors 1 det enskilda fallet.



Behandlingsmetoder

Avgors 1 det enskilda fallet. Innan eventuell kirurgi blir det som regel
aktuellt att folja patienten pa mottagningen i flera ar. Behandling i de flesta
fall blir ndgon form av dynamisk rekonstruktion med exempelvis
temporalismuskelforflyttning, nervtransplantation/nervtransposition eller
mikrokirurgisk rekonstruktion.

Uppfoljning

Individuell.

7.5 S — Soft tissue (mjukvavnad)
Alder for behandling

Avgors 1 det enskilda fallet. Stor variation av missbildningar inom gruppen.
Exempel pa dessa ér Facial clefts och ear tags.

I nyfoddhetsperiod gors beddmning av barnldkare. Speciell hdnsyn tages till
utredning av eventuella associerade syndrom.

Behandlingsmetoder

Funktionsinriktad behandling i tidig alder. Hénsyn tages 1 forsta hand till
vitalfunktioner sa som kostintag. Darfor kan slutning av till exempel laterala
defekter behovas goras 1 tidig spadbarnsalder. Midfacial clefts kan slutas
tidigt om de forsvarar andningen.

Utseendemadssiga korrektioner gors senare och pé patientens eller
fordldrarnas begiran. Exempel pa detta kan vara icke funktionsstorande ear
tags.

Avgors 1 det enskilda fallet.
Uppfdljning

Individuell



Ovriga verksamheter aktiva inom teamet
Barnmedicin for 6vergripande medicinsk viard och koordinering:

e Specialistlikare Cecilia Andersson, Barnmedicin, SUS Malmo
e Likare Susanne Bach Meineche, Barnmedicin, SUS Malmo

Psykosocialt omhéindertagande och stodjande resurser inom teamet:

e Kurator Kerstin Osterlind, Plastik, SUS Malméo
e Kurator Monika Saxne, ONH, SUS Lund

Utredning och sikerstillning av bakomliggande genetisk forindring:

e Overlikare Maria Soller, Klinisk genetik, SUS Lund

8 Kvalitetssakring

Uppf6ljning av genomforda behandlingar genomfors kontinuerligt inom
teamet genom gemensamma uppfoljningsbesok i samband med team-
traffarna. Uppf6ljningarna skall protokollforas och bokforas i en pdrm som
uppdateras och handldggs av Tandskoterska Ingela Nilsson, Kakkirurgiska
Kliniken SUS.

Forskning inom de olika delomraden &r 6nskvird och bedrivs for
nirvarande aktivt av Overtandlikare Martin Bengtsson pa Kikkirurgiska
Kliniken SUS och Overlikare Henry Svensson vid Plastikkirurgiska
Kliniken, SUS.
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Socialstyrelsens databas for ovanliga diagnoser.
http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/goldenharssyndrom

11 Webbsidor for anhoriga

Svenskspraikiga

e Mun-H-Center (www.mun-h-center.se)

e Agrenska (www.agrenska.se)

Engelsksprikiga

e FACES: The National Craniofacial Association (www.faces-cranio.org)

e Children's Craniofacial Association (www.ccakids.org)

e Craniofacial Abnormalities - Johns Hopkins Medicine
(www.hopkinsmedicine.org)

e (Goldenhar Syndrome Support Network (www.goldenharsyndrome.org)
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12 Appendix

Modifierad OMENS (+) klassifikation av Hemifacial Microsomi
(kryssmarkera allt som stammer in pa patienten)

Affekterad sida (varje sida varderas separat i de fall missbildningen ar bilateral)

H_ V__
(O) Orbita
~— P — . e |
) = .s-ag {“iaf -, a} }a.-ﬁ la‘ -]
\ oo o1 fJ oz} oz1 J 0a }
X

00 - Normal storlek och position pa orbita

01 - Onormal orbitastorlek

02| - Inferiort displacerad orbita

021 - Superiort displacerad orbita

03 - Onormal storlek och placering av orbita

(M) Mandibel
| — /=
=/

MO - Normal mandibel

M1 - Liten mandibel och kakledsfossa med kort ramus mandibule

M2A - Onormal form och kort ramus mandibule (kakledsfossan i
acceptabel possition jamfért med den friska sidan)

M2B Onormal form och kort ramus mandibule (k&kledsfossan ar
inferiort, medialt och anteriort displacerad och med kraftigt
hypoplastisk mandibelkondyl)

M3 Obefintlig kakled och ramus mandibule
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(E) Ytterora

EO - Normalt ytterdra

E1 - Mild hypoplasi och skalning med samtliga strukturer presenterade

E2 - Avsaknad av yttre horselgang och varierad hypoplasi av conchae

E3 - Displacerad lobulus med avsaknad av aurikel; typisk displacering
av lobulus ar inferiort och anteriort

(N) Nervus facialis

NO - Opaverkad nervus facialis

N1 - Paverkad temporal och zygomatisk gren av nervus facialis

N2 - Paverkad buckal och/eller marginal och/eller cervikal gren av
nervus facialis

N3 - Alla facialisgrenar ar paverkade

(S) Mjukvavnad

S0 - Ingen mjukvavnadspaverkan

$1 - Liten mjukvavnadspaverkan

S2 - Mild mjukvavnadspaverkan (grad mellan S1 och S3)

83 - Avsevard mjukvavnadspaverkan
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Macrostomi (Tessier nr7 defekt, Lateral spalt)

co —

CO - Ingen spalt

C1 - Spalten avslutas medialt om masseters anteriora begransning

C2 - Spalten avslutas lateralt om masseters anteriora begransning

Kombinerad diagnos

Ja

Nej

O.M.E.N.S. (+)

Goldenhar

Anteckningar:
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