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Case Report
Olgu Sunumu

ABSTRACTÖz

Waardenburg sendromu (işitsel-pigmenter sendrom) otozomal 
dominant geçen, melanosit defektine bağlı pigmentasyon 
bozukluğu (ciltte, saçta ve gözlerde), kraniyofasiyal anomaliler 
ve konjenital sensonörinal işitme kaybı ile giden nadir bir 
sendromdur. Olgumuzda bilateral sensonörinal işitme kaybı, 
heterokromi  ve distopia kantorum gibi tipik özellikler ile 
birlikte işitme kaybına bağlı konuşma gecikmesi dolayısıyla da 
öğrenme güçlüğü mevcuttu. 

Anahtar Kelimeler: Waardenburg sendromu, konjenital 
sensonöral işitme kaybı, iris heterokromisi

Waardenburg (auditory-pigmentary) syndrome is a rare autosomal 
dominant syndrome that can produce pigmentation disorder (in 
hair, skin and eyes) due to the melanocyte defect, craniofacial 
abnormalities and congenital sensorineural hearing loss. Our case 
revealed typical features like congenital sensorineural hearing 
loss, heterochromia  and dystopia canthorum and he had delayed 
speech and learning retardation because of hearing loss. 

Keywords: Waardenburg syndrome, congenital sensorineural 
hearing loss, iris heterochromia
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GIRIŞ
İşitsel-pigmenter sendrom da denilen Waardenburg 
sendromu (WS), otozomal dominant geçtiği bilinen 
bir herediter hastalıktır. İnsidansı, genel populasyonda 
1/42.000, konjenital sağırlık olgularında ise %1-2’dir. 
Melanosit defektine bağlı cilt, saç ve gözlerde pigmen-
tasyon bozukluğu, kraniyofasiyal anomaliler ve konje-
nital sensonörinal işitme kaybı ile giden nadir bir send-
romdur (1). 

Burada, bilateral sensonörinal işitme kaybı, heterokromi  
ve distopia kantorum gibi tipik özellikler ile birlikte işitme 
kaybına bağlı konuşma gecikmesi dolayısıyla da öğren-
me güçlüğü olan nadir görülen bir vaka sunulmaktadır.  

OLGU
6 yaşında erkek çocuk genel pediatri polikliniğine ko-
nuşma bozukluğu ve iştahsızlık şikayetleri ile getirildi. 
Hastanın öyküsünde doğduğundan beri işitme kaybı 

olduğu, sinirlilik, iştahsızlık şikâyetleri olduğu öğre-
nildi. Öz geçmişinde prenatal ve postnatal dönemde 
işitme kaybına neden olabilecek bir özellik yoktu. Soy 
geçmişinde anne ve baba arasında akrabalık yok, aile-
lerinde işitme kaybı olan birey yoktu. İki abisi sağlık-
lıydı.

Fizik muayenede genel durumu iyi, vücut ağırlığı 16 kg 
(SDS:-1,92), boy:112 cm (SDS:-0,39) idi. Sağ koklear imp-
lantı mevcuttu, sol koklear implant için başvuru yapıldığı 
öğrenildi. Hastanın yüksek ve geniş burun kökü, kaşların 
burun kökü üzerinde devamlılığı (synofris), yuvarlak ge-
niş burun ucu, distopia kantarum (lakrimal punktum ve 
iç kantusun lateral yer değişimi) ve hipertelorizm mev-
cuttu. Gözlerin değerlendirilmesinde sağ gözün kristal 
berrak mavi, sol gözün kahverengi olduğu (iris hete-
rokromisi), cilt değerlendirmesinde karın üst kadranda 
geniş hipopigmente alan, her iki dirsek iç büklüm bölge-
sinde hipopigmente alan, sakral bölgede hiperpigmente 
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alan dikkat çekiyordu. Annesinden 3 yaşına kadar saçının 
önünde az miktarda beyaz bir perçem olduğu ve zaman-
la yok olduğu öğrenildi. Yapılan laboratuar değerlendir-
melerinde hemogram, rutin kan biyokimyası ve tam idrar 
tetkiki normaldi. Radyolojik değerlendirmesinde kemik 
yapılara ait herhangi bir patoloji saptanmadı; batın-pel-
vis ultrasonografisi ve ekokardiyografi normal saptandı. 
Temporal kemik tomografisi ve kranyal  manyetik rezo-
nans görüntülemesi normal bulundu. Daha önce yapıl-
mış olan işitsel uyarılmış beyin sapı yanıtlarında ve odiyo-
metrik testlerde her iki kulakta derin sensöri-nöral işitme 
kaybı (SNİK) olduğu görüldü. İşitmenin rehabilitasyonu 
amacıyla sağ kulağa 4 yaşındayken koklear implant uy-
gulanmış. Yavaş ve kısıtlı sayıda kelime kullanarak konuş-
tuğu gözlemlendi. Genetik danışmanlık alması için aile 
genetik hastalıklar uzmanına yönlendirildi. Konuşmanın 
rehabilitasyonu için dil ve konuşma terapisine yönlendi-
rildi. (Hastanın ebeveyninden olgu sunumu için şifahen 
izin verilmiştir.)  

TARTIŞMA
WS’nun dört tipi olmakla beraber, saptanan genetik mu-
tasyon değişiklik göstermektedir. Waardenburg sendro-
mu tip 1 ve tip 2 çok sık görülür. Yüksek penetranslı oto-
zomal dominant kalıtım özelliğine sahiptir. Waardenburg 
sendromu Tip-1’de (WS-1) konjenital SNİK, iris heterokro-
misi, beyaz perçem, distopia kantorum (hipertelorizim) 
görülürken tip-2’de (WS-2) tip 1 ile benzerlik gösterir 
ancak hipertelorizim eşlik etmez (1). Waardenburg send-
romu Tip-3’de (WS-3) ekstremite anomalileri görülürken 
WS tip-4’e (WS-4) tip-2’nin özelliklerine ek olarak Hirs-
chsprung hastalığı eşlik etmektedir (1). Waardenburg 
Sendromu tip 3 ek olarak üst ekstremitelerin tutulması 
ile ortaya çıkar ve genellikle WS tip 1’in daha ağır bir tipi-
dir (1-4). Olgumuzda; yüksek ve geniş burun kökü, kaşla-
rın medialde birleşmesi (sinofris), hipertelorizm, distopia 
kantorum, iris heterokromisi, hipopigmente cilt bölgele-
ri, bilateral SNİK olması sebebiyle hastada ön planda WS 
tip-1 düşünüldü (Resim 1a,b).

Resim 1a. Hastamızın koklear implantı ve atipik yüz görünümü 

Resim 1b. Hastamızda hipertelorizm, geniş ve yüksek burun kökü, iris 
heterokromisi, yuvarlık – geniş burun ucu, sinofriz  görülmektedir. 

Hastalarda görülen tipik fenotipik özellikler iris hete-
rokromisi, geniş ve yüksek burun kökü, kaşların ortada 
birleşmesi (synofris), hipertelorizm, saçın farklı bölge-
lerinde görülebilen peyaz perçem (albinizm), distopia 
kantorumdur (1,2). İris heterokromisi parsiyel ya da tam 
olabilir. Ciltte farklı boyutta ve şekilde hipopigmente 
alanlar, saç, kaş yada kirpiklerin farklı bölgelerinde de-
ğişken miktarda beyaz perçem görülebilir (1-3).  Ciltteki 
hipopigmente alanlar doğuştan vardır ve hiperpigmente 
alanlardan keskin sınırlarla ayrılırlar. Hastalarda bunlara 
ek olarak ilerleyici olmayan bilateral SNİK görülür (1-3). 
Bu hastalarda işitme kaybına bağlı konuşma bozukluğu 
da gelişir. Hastalarda görülebilecek diğer atipik krani-
yofasiyal özellikler; medial hipertrikozis ve synofriys, ala 
nasi hipoplazisi, belirgin metopik sütur, kare şeklinde çe-
nedir. Vakamızda da konjenital bilateral SNİK olup, sol iris 
kahverengi sağ iris komplet mavi renkte, cildinde farklı 
boyutlarda hipopigmente alanlar, basık burun kökü ve 
synofris mevcuttu. Vakamızda 4 major ve 2 minör kriter 
pozitifliği mevcuttu. Ailesinde benzer özellikler taşıyan 
başka birey yoktu. Tanı koymak için 2 major ya da 1 major 
2 minör kriter pozitifliği gereklidir (1-3). Tanı kriterleri 
Tablo 1’de belirtilmiştir (Tablo 1). 

Tablo 1. Major ve minor tanı kriterleri  
Major Kriterler Minör Kriterler

Konjenital sensönöronal işitme 
kaybı (SNİK)

Prematür saç beyazlaması (yaş 
<30)

Beyaz perçem / ciltte 
hipopigmentasyon

Geniş ve/ya yüksek burun kökü

İrisde pigmentasyon anomalisi Ala nasi kemiğinin gelişim 
bozukluğu

Distopia kantorum Sinofris (kaşların medialde 
süreklilik göstermesi)

Birinci derece akrabalarda 
etkilenmiş olgu varlığı

Konjenital lökoderma
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İşitme kaybı WS’nun önemli bir özelliğidir, unilateral ya 
da bilateral olup hafiften tam işitme kaybına kadar de-
ğişken derecede görülebilir. Doğumsal işitme kayıpları-
nın rehabilitasyonuna yönelik olarak öncelikle hastanın 
işitme kaybının tipi ve işitme seviyesi belirlenmelidir. Bu 
hastaların mental retardasyonu yoktur. Normal bir yaşam 
sürmeleri mümkündür bu yüzden SNİK erken teşhis edil-
meli ve kişinin yaşam kalitesi düzeltilmeye uğraşılmalıdır. 
Sendromun fenotipik belirtilerin özgünlüğü ve birçok 
disiplini ilgilendirmesine rağmen WS tanısı bir sendrom 
olarak düşünülmeyip gözden kaçabilmektedir. 

SONUÇ
Ülkemizde Sağlık Bakanlığı Ulusal Yenidoğan Tarama 
Programı kapsamında tüm yenidoğanlara işitme tara-
ması programı başarılı bir şekilde uygulanmaktadır (5). 
İşitme kaybı saptanan yenidoğanlarda iris heterokromisi, 
saç (beyaz perçem) ya da ciltte hipopigmentasyon eşlik 
ediyorsa ayrıcı teşhisinde WS düşünülmelidir (6). Genetik 
danışmanlık açısından yapılacak kromozomal mutasyon 
araştırması ve hastanın soy ağacı çıkarılarak, etkilenme-
si muhtemel diğer aile bireylerinin tespiti ve daha sonra 
doğacak çocuklar için ailenin bilgilendirilmesi, etkilenen 
bireylerin hızlı şekilde tespit ve rehabilite edilmesi büyük 
önem taşımaktadır.

ETİK BEYANLAR
Aydınlatılmış Onam: Bu çalışmaya katılan hasta(lar)dan 
yazılı onam alınmıştır.                                                  
Çıkar Çatışması Durumu:  Yazarlar bu çalışmada her-
hangi bir çıkara dayalı ilişki olmadığını beyan etmişlerdir.
Finansal  Destek:  Yazarlar  bu  çalışmada  finansal  des-
tek  almadıklarını beyan etmişlerdir.                                                                                                                 
Yazar  Katkıları:  Yazarların  tümü;  makalenin  tasarımı-
na,  yürütülmesine,  analizine  katıldığını  ve  son  sürümü-
nü  onayladıklarını beyan etmişlerdir.
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