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CASE REPORT
OLGU SUNUMU

Bilateral Sensorinéral isitme Kaybinin Nadir Bir Sebebi:

Waardenburg Sendromu

A Rare Cause of Bilateral Sensorineural Hearing Loss:

Waardenburg Syndrome
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Oz

[ABSTRACT |

Waardenburg sendromu (isitsel-pigmenter sendrom) otozomal
dominant gecen, melanosit defektine bagli pigmentasyon
bozuklugu (ciltte, sacta ve gozlerde), kraniyofasiyal anomaliler
ve konjenital sensondrinal isitme kaybi ile giden nadir bir
sendromdur. Olgumuzda bilateral sensonérinal isitme kaybi,
heterokromi ve distopia kantorum gibi tipik ozellikler ile
birlikte isitme kaybina bagh konusma gecikmesi dolayisiyla da
ogrenme gli¢ligl mevcuttu.

Anahtar Kelimeler: Waardenburg sendromu,
sensonoral isitme kaybi, iris heterokromisi

konjenital

GiRiS

isitsel-pigmenter sendrom da denilen Waardenburg
sendromu (WS), otozomal dominant gectigi bilinen
bir herediter hastaliktir. insidansi, genel populasyonda
1/42.000, konjenital sagirlik olgularinda ise %1-2'dir.
Melanosit defektine bagl cilt, sa¢ ve gézlerde pigmen-
tasyon bozuklugu, kraniyofasiyal anomaliler ve konje-
nital sensondrinal isitme kaybi ile giden nadir bir send-
romdur (1).

Burada, bilateral sensondrinal isitme kaybi, heterokromi
ve distopia kantorum gibi tipik 6zellikler ile birlikte isitme
kaybina bagli konusma gecikmesi dolayisiyla da 6gren-
me glc¢ligu olan nadir goriilen bir vaka sunulmaktadir.

OLGU

6 yasinda erkek ¢ocuk genel pediatri poliklinigine ko-
nusma bozuklugu ve istahsizlik sikayetleri ile getirildi.
Hastanin 6ykiisinde dogdugundan beri isitme kaybi

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

oldugu, sinirlilik, istahsizlik sikayetleri oldugu 6gre-
nildi. Oz gecmisinde prenatal ve postnatal dénemde
isitme kaybina neden olabilecek bir 6zellik yoktu. Soy
ge¢misinde anne ve baba arasinda akrabalik yok, aile-
lerinde isitme kaybi olan birey yoktu. iki abisi saglik-
lydi.

Fizik muayenede genel durumu iyi, viicut agirhgi 16 kg
(SDS:-1,92), boy:112 ¢cm (SDS:-0,39) idi. Sag koklear imp-
lanti mevcuttu, sol koklear implant icin basvuru yapildig
ogrenildi. Hastanin yiiksek ve genis burun koku, kaslarin
burun koki tGzerinde devamhhgi (synofris), yuvarlak ge-
nis burun ucu, distopia kantarum (lakrimal punktum ve
ic kantusun lateral yer degisimi) ve hipertelorizm mev-
cuttu. Gozlerin degerlendirilmesinde sag goziin kristal
berrak mavi, sol goziin kahverengi oldugu (iris hete-
rokromisi), cilt degerlendirmesinde karin Ust kadranda
genis hipopigmente alan, her iki dirsek i¢ buklim bélge-
sinde hipopigmente alan, sakral boélgede hiperpigmente

Corresponding Author: Oner Ozdemir

Address: Cocuk Immiinolojisi ve Alerji Hastaliklar1 Boliimii,
Sakarya Universitesi Tip Fakiiltesi, Sakarya Universitesi Egitim ve
Arastirma Hastanesi, Sakarya, Tiirkiye

E-mail: oner.ozdemir.md@gmail.com

Bagvuru Tarihi/Received: 11.06.2022
Kabul Tarihi/Accepted: 09.07.2022



mailto:ozdemir_oner@hotmail.com
https://www.doi.org/10.5281/zenodo.7193116
https://orcid.org/0000-0002-6845-7432
https://orcid.org/0000-0003-3611-3501
https://orcid.org/0000-0002-5338-9561

Chron Precis Med Res 2022; 3(3): 204-206

Gundogdu Coban et al.

alan dikkat ¢ekiyordu. Annesinden 3 yasina kadar saginin
onlnde az miktarda beyaz bir percem oldugu ve zaman-
la yok oldugu 6grenildi. Yapilan laboratuar degerlendir-
melerinde hemogram, rutin kan biyokimyasi ve tam idrar
tetkiki normaldi. Radyolojik degerlendirmesinde kemik
yapilara ait herhangi bir patoloji saptanmadi; batin-pel-
vis ultrasonografisi ve ekokardiyografi normal saptandi.
Temporal kemik tomografisi ve kranyal manyetik rezo-
nans gorintilemesi normal bulundu. Daha 6nce yapil-
mis olan isitsel uyariimis beyin sapi yanitlarinda ve odiyo-
metrik testlerde her iki kulakta derin sensoéri-noral isitme
kaybi (SNIK) oldugu gériildii. isitmenin rehabilitasyonu
amaciyla sag kulaga 4 yasindayken koklear implant uy-
gulanmis. Yavas ve kisitli sayida kelime kullanarak konus-
tugu gozlemlendi. Genetik danismanlik almasi icin aile
genetik hastaliklar uzmanina yonlendirildi. Konugmanin
rehabilitasyonu icin dil ve konusma terapisine yonlendi-
rildi. (Hastanin ebeveyninden olgu sunumu icin sifahen
izin verilmistir.)

TARTISMA

WS'nun dort tipi olmakla beraber, saptanan genetik mu-
tasyon degisiklik gostermektedir. Waardenburg sendro-
mu tip 1 ve tip 2 ¢ok sik gorilir. Yiksek penetransl oto-
zomal dominant kalitim 6zelligine sahiptir. Waardenburg
sendromu Tip-1'de (WS-1) konjenital SNIK, iris heterokro-
misi, beyaz percem, distopia kantorum (hipertelorizim)
gorulirken tip-2'de (WS-2) tip 1 ile benzerlik gosterir
ancak hipertelorizim eslik etmez (1). Waardenburg send-
romu Tip-3'de (WS-3) ekstremite anomalileri gorilirken
WS tip-4'e (WS-4) tip-2'nin ozelliklerine ek olarak Hirs-
chsprung hastaligi eslik etmektedir (1). Waardenburg
Sendromu tip 3 ek olarak Gst ekstremitelerin tutulmasi
ile ortaya cikar ve genellikle WS tip 1'in daha agir bir tipi-
dir (1-4). Olgumuzda; ylksek ve genis burun koki, kasla-
rin medialde birlesmesi (sinofris), hipertelorizm, distopia
kantorum, iris heterokromisi, hipopigmente cilt bélgele-
ri, bilateral SNIK olmasi sebebiyle hastada 6n planda WS
tip-1 distiinildi (Resim 1a,b).

Resim 1a. Hastamizin koklear implanti ve atipik ytiz gériinima

Resim 1b. Hastamizda hipertelorizm, genis ve ylksek burun kokd, iris
heterokromisi, yuvarlik - genis burun ucu, sinofriz goriilmektedir.

Hastalarda gorilen tipik fenotipik ozellikler iris hete-
rokromisi, genis ve ylksek burun kokd, kaslarin ortada
birlesmesi (synofris), hipertelorizm, sacin farkli bdlge-
lerinde gorilebilen peyaz percem (albinizm), distopia
kantorumdur (1,2). iris heterokromisi parsiyel ya da tam
olabilir. Ciltte farkli boyutta ve sekilde hipopigmente
alanlar, sag, kas yada kirpiklerin farkli bolgelerinde de-
gisken miktarda beyaz percem gordilebilir (1-3). Ciltteki
hipopigmente alanlar dogustan vardir ve hiperpigmente
alanlardan keskin sinirlarla ayrilirlar. Hastalarda bunlara
ek olarak ilerleyici olmayan bilateral SNiK gérlir (1-3).
Bu hastalarda isitme kaybina bagli konusma bozuklugu
da gelisir. Hastalarda gorulebilecek diger atipik krani-
yofasiyal 6zellikler; medial hipertrikozis ve synofriys, ala
nasi hipoplazisi, belirgin metopik sutur, kare seklinde ce-
nedir. Vakamizda da konjenital bilateral SNiK olup, sol iris
kahverengi sag iris komplet mavi renkte, cildinde farkli
boyutlarda hipopigmente alanlar, basik burun koki ve
synofris mevcuttu. Vakamizda 4 major ve 2 mindr kriter
pozitifligi mevcuttu. Ailesinde benzer 6zellikler tasiyan
baska birey yoktu. Tani koymak i¢in 2 major ya da 1 major
2 mindr kriter pozitifligi gereklidir (1-3). Tani kriterleri
Tablo 1'de belirtilmistir (Tablo 1).

Tablo 1. Major ve minor tani kriterleri
Major Kriterler

Minor Kriterler

Prematur sa¢ beyazlamasi (yas
<30)

Genis ve/ya yiiksek burun koki

Konjenital senséndronal isitme
kaybi (SNIK)
Beyaz percem / ciltte
hipopigmentasyon
irisde pigmentasyon anomalisi Ala nasi kemiginin gelisim
bozuklugu
Sinofris (kaslarin medialde
sureklilik géstermesi)

Konjenital I6koderma

Distopia kantorum

Birinci derece akrabalarda
etkilenmis olgu varlig
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isitme kaybr WS'nun énemli bir 6zelligidir, unilateral ya
da bilateral olup hafiften tam isitme kaybina kadar de-
gisken derecede goriilebilir. Dogumsal isitme kayiplari-
nin rehabilitasyonuna yonelik olarak dncelikle hastanin
isitme kaybinin tipi ve isitme seviyesi belirlenmelidir. Bu
hastalarin mental retardasyonu yoktur. Normal bir yagam
stirmeleri miimkiindiir bu yiizden SNiK erken teshis edil-
meli ve kisinin yasam kalitesi duizeltilmeye ugrasiimalidir.
Sendromun fenotipik belirtilerin 6zglinligl ve bircok
disiplini ilgilendirmesine ragmen WS tanisi bir sendrom
olarak dustiinilmeyip gézden kacabilmektedir.

SONUC

Ulkemizde Saglik Bakanhig Ulusal Yenidogan Tarama
Programi kapsaminda tiim yenidoganlara isitme tara-
masi programi basarili bir sekilde uygulanmaktadir (5).
isitme kaybi saptanan yenidoganlarda iris heterokromisi,
sac¢ (beyaz percem) ya da ciltte hipopigmentasyon eslik
ediyorsa ayrici teghisinde WS dastndlmelidir (6). Genetik
danismanlik acisindan yapilacak kromozomal mutasyon
arastirmasi ve hastanin soy agaci cikarilarak, etkilenme-
si muhtemel diger aile bireylerinin tespiti ve daha sonra
dogacak ¢ocuklar icin ailenin bilgilendirilmesi, etkilenen
bireylerin hizli sekilde tespit ve rehabilite edilmesi bliylik
onem tasimaktadir.

ETIK BEYANLAR

Aydinlatilmis Onam: Bu calismaya katilan hasta(lar)dan
yazilionam alinmigtir.

Cikar Catismasi Durumu: Yazarlar bu ¢alismada her-
hangi bir ¢ikara dayali iliski olmadigini beyan etmislerdir.

Finansal Destek: Yazarlar bu calismada finansal des-
tek almadiklarini beyan etmislerdir.

Yazar Katkilari: Yazarlarin tUmu; makalenin tasarimi-
na, yuritilmesine, analizine katildigini ve son strimu-
nl onayladiklarini beyan etmislerdir.
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