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Amagc: Waardenburg sendromu (WS) konjenital sensorindral isitme kaybi, poliozis (sagta beyaz pergem),
heterokromik iris, hipopigmente makiler lezyonlar, lakrimal punktum ve i¢ kantusun lateral yer degisimi (distopia
kantorum), kas medialinde ¢ikiklik ve genis ve ¢ikik burun koki ile karakterize otozomal dominant gegisli nadir bir
hastaliktir. Bu yazida WS tip 2 tanisi konulan bir erkek olgu sunulmasi amaglandi. Olgu Sunumu: Askerlik
muayenesi sirasinda bilateral isitme azligi sa¢ ve iris pigmentasyon bozukluklari tespit edilen 26 yasindaki erkek
hasta WS tip 2 6n tanisi ile arastirildi. Sonug: WS, genetik gegisli oldugu igin aile fertlerinde genetik danismanlik
ve hasta bireylerde erken teshis ve rehabilitasyon énemlidir.

Anahtar kelimeler: Isitme azli§i, heterokromik iris, pigmentasyon bozuklugu, Waardenburg sendromu

Waardenburg syndrome: A case report

Objective: Waardenburg syndrome (WS) is a rare autosomal dominant disorder that is characterized by clinical
manifestation of partial albinism, white forelock, congenital deafness, iris heterochromia, hypopigmented lesions
of macula, lateral displacement of the inner canthi and lacrimal puncta, prominence and width of nasal root and
prominence of medial eyebrows. We aimed to present a male patient which had a diagnosis of WS type 2. Case
report: During military service qualifying examination, a 26 year-old male who had bilateral hearing loss, partial
albinism and iris heterochromia was detected and was investigated with a pre-diagnosis of WS type 2.
Conclusion: As WS is an inherited disorder, genetic counsiling in family members, early diagnosis and
rehabilitation in affected subjects is crucial.
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Waardenburg sendromu (WS), kraniyofasiyal renkleri farklilig1), hipopigmente makiiler lezyonlar,

anomaliler, pigment anomalileri ve isitme kaybr ile
karakterize otozomal dominant gecisli nadir bir
hastaliktir. ilk olarak Waardenburg tarafindan
bildirilen sendrom (1), sensorindral isitme kaybi,
poliozis (sagta beyaz per¢em), heterokromik iris (iris
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lakrimal punktum ve i¢ kantusun lateral yer degisimi
(distopia kantorum), burun kokii ve kas medialinin
cikikligr ve genigligi ile karakterizedir (2). Distopia
kantorumun varligi (i¢ kantuslar arasi mesafenin
uzamast ve lakrimal punktumun yer degistirmesi)
tespit edilen 4 tipin siniflandiriimasinda 6nemlidir.
Distopia kantorum varsa WS Tip I, yoksa WS Tip II
olarak adlandirilir. WS Tip [1’e ilaveten st
ekstremite tutulumu, mikrosefali, iskelet anomalileri
ve mental retardasyon bulunursa Klein-Waardenburg
Sendromu (WS Tip III) olarak adlandirilir. Tip 2 ile
birlikte Hirschsprung Hastaligi’nin varligi ise Shah-
Waardenburg Sendromu (WS Tip IV) olarak
adlandirtlir (2,3). Ortalama her 42.000 dogumda bir
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goriilen sendrom erkek ve kadin bireyleri esit oranda
etkilemektedir. Tek ya da ¢ift tarafli, sensdrindral ve
genellikle de ilerleyici olmayan tipte olan igitme
azligi konjenital isitme kayiplarmin % 2’sini
olusturmaktadir (4).

Olgular daha cok isitme azlig1 sikayetleri ile kulak
burun bogaz polikliniklerine basvurmaktadirlar.
Olgumuz dogustan isitme kaybi olan ve askerlik
yoklamasi i¢in hastanemize bagvuran bir erkek idi.

Olgu sunumu

Askerlik Oncesi muayene amaciyla Agri Asker
Hastanesi Kulak-Burun-Bogaz poliklinigine bagvuran
26 vyasindaki erkek hastanin dogustan itibaren
konusamadigi ve duymadigi, Ozgegmisinde de
prenatal ve postnatal donemde isitme kaybina neden
olabilecek bir 6zellik olmadig: ailesinden 6grenildi.
Kiz kardesinin isitme cihazi kullandig: tespit edildi.
Muayenesinde; isitsel uyaranlara hicbir sekilde cevap
vermedigi ve konusamadig: tespit edildi. Otoskopik
muayenede, bilateral dig kulak yolu ve kulak zarlar
normaldi. Oftalmolojik muayenesinde hipertelorizm
(pupil mesafelerinin birbirinden uzak olmasi) ve
kismi sinofris (iki kasin orta hatta birlesmesi)
mevcuttu (Sekil 1). Biyomikroskopik muayenesinde
sol irisin safir mavisi, sag irisin ise ela oldugu ve iist-
lateralinde yama seklinde mavi pigmentasyon oldugu
izlendi. Fundus muayenesinde bilateral periferik
hipopigmente alanlar ve foveada retina pigment
epitel degisiklikleri izlendi.

Sac ve sakalda erken grilesme mevcudiyeti disinda
diger sistem muayeneleri normaldi. Odyogramda her
iki kulakta derin sensorindral isitme kaybi saptandi.
ABR testinde klik stimiilasyaonla 2-4 kHz’de
bilateral 100 dB cevabi alinamadi (Sekil 2). Hastanin
temporal kemik tomografileri ve 06zefagus-mide-
duodenum pasaj grafisi normaldi. Bu bulgularla
hastaya WS tip 2 tanis1 koyuldu.

Tartisma

Noral krestin tutulmus olmast WS’ndaki isitsel-
pigmenter bulgular yaninda ender goriilen diger
komplikasyonlar1 da agiklar (5). WS’ndaki igitme
azligr ve pigmentasyon bozukluklarinin nedeni
etkilenen alanlarda melanositlerin yoklugudur.
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Sekil 1. Hipertelorizm, sag ve sakalda erken grilesme
ve tipik yiiz goriiniimii
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Sekil 2. Isitsel uyarilmis beyin sap: yanit (ABR)
diagramlari

WS; karsimiza isitsel problemlerin yaninda fenotipik
Ozellikleri ile de ¢ikmaktadir. Bu fenotipik ozellikler
major ve mindr olarak siniflandirilmigtir (Tablo 1).
WS tanis1 i¢in major kriterlerin en az ikisi veya bir
major, iki mindr kriter gereklidir (6). Olgumuzda iig
major ve iki minor kriter mevcuttu.

Isitme kayb1 siklikla iki tarafli olmakla birlikte, tek
ya da iki tarafli, hafiften ileri dereceye kadar
degisebilen, simetrik ya da asimetrik de olabilir.
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Tablol. Waardenburg konsorsiyumu tarafindan
onerilen tani kriterleri

A- Major Kriterler

1. Konjenital sensorindral isitme kayb1

2. Irisin pigment diizensizlikleri (Komplet heterokromik iris,

parsiyel veya segmental heterokromi,hipoplastik mavi goz)
3. Sag hipopigmentasyonu (poilozis=beyaz per¢em)
4. Distopia kantorum

5. Etkilenen birinci derece akrabalar

B- Minor Kriterler

1. Konjenital 16koderma

2. Sinofris

3. Genis ve yiiksek burun koki

4. Saglarin erken grilesmesi (<30 yas)

5. Ala nasi hipoplazisi

Spiral gangliyon ve sinirde atrofik degisikliklerle
birlikte Corti organmindaki defektler isitme azligina
neden olmaktadir. Muayene ve tetkikleri sonucunda
derin tipte sensorindral isitme kayb1 tespit edildi.

Gozdeki pigmentasyon degisiklikleri heterokromi
iris, bilateral izohipokromik iris ve fundus
pigmentasyon degisiklikleri olarak ii¢ bdliimde
incelenebilir. Heterokromi % 21-28 arasinda
goriilmektedir. Olgumuzda sol iris safir mavisi, sag
iris ise ela idi ve ist-lateralinde yama seklinde mavi
pigmentasyon vardi.

WS'lu olgularda karakteristik yiiz goriiniimii bir diger
o6nemli bulgudur. Burun koékiiniin genisligi % 17,6 ile
% 78 oraninda, kaslarin medialindeki hipertrikoz
bulgusu ise % 17,6 ile % 69 oraninda goriilmektedir
(7). Olgumuzda burun kokii genisligi mevcuttu.

WS’una patognomonik olan radyolojik bulgu
bulunmamakla birlikte olgularin bazilarinda Mondini
deformitesine benzer bulgular bildirilmistir. En sik
goriilen bulgu genis vestibuler aquaduktustur (8).
Olgumuzun ¢ekilen temporal kemik tomografisinde
herhangi bir patolojiye rastlanmadi.

WS tip 4’de c¢ogukluk c¢aginda belirti veren
Hirschsprung hastaligi eslik edebilmektedir. Fakat
olgumuz 26 yasinda oldugu igin ve hikayesinde
Ozellik olmamasi nedeniyle Hirschsprung hastalig
tanisindan uzaklasildi. WS’lu eriskin hastalarda
gastrik staz bulgularina rastlanilmasi nedeniyle (9)
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olgumuza oOzefagus-mide-duodenum pasaj grafisi
c¢ekildi ancak gastrik staz bulgularina rastlanmadi.

WS’nda genetik agidan da arastirmalar yapilmistir.
Ozellikle WS Tip 1°de 2. kromozomun uzun kolunda
yer alan eslestirilmis ailesel transkripsiyon faktorii
(PAX) genindeki mutasyonlar % 99 vakada
gosterilmistir. Ancak WS Tip 2 daha heterojen bir
gruptur. Vakalarin ancak % 15’inde mikrooftalmi ile
iliskili transkripsiyon faktorii (MITF)
gosterilebilmistir (10). Olgumuzda teknik
yetersizliklerden otiirli genetik caligmalar yapilamadi.

WS’nda genellikle hastanin yagamini etkileyen en
onemli bulgu isitme azligidir (2,6). Oncelikle hastada
isitme seviyesi belirlenmeli, miimkiin oldugunca
erken tant koyulmali, hastanin yasam kalitesi
diizeltilmeye c¢alisiimali  ve
etkilemesine izin verilmemelidir. Olgumuzda da
bilateral derin tip sensdrinoral isitme kaybi mevcuttu
ama rehabilite edilmemisti.

yasamini  olumsuz

Sonug

Fenotipik ozelliklerinin 6zgiin olmasi ve birgok
disiplini ilgilendirmesine ragmen WS tanisi bir
sendrom  olarak  degerlendirilmeyip  gdzden
kacirilabilmektedir.  Sagirlhik  ve  konusamama
yakimalar1 ile getirilen ¢ocuklarin ayrici tanisinda
WS da dislinilmelidir. Genetik danigsmanlik
kapsaminda yapilabilecek kromozomal mutasyon
arastirmalar1 ve hastaliin soy agaci1 c¢ikarilarak,
etkilenmesi muhtemel diger aile bireylerinin tespit
edilmesi ve daha sonra dogacak ¢ocuklar i¢in ailenin
bilgilendirilmesi, etkilenen bireylerin hizli bir sekilde
rehabilite edilmesi gerektigini diisiinmekteyiz.
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