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BIR OLGU NEDENIYLE WAARDENBURG SENDROMU"
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A Case with Waardenburg Syndrome

Summary

The syndrome described by Waardenburg in 1951 with autosomal inheritance characterized by the association of
craniofacial dysmorphism, pigmentation defects, and congenital sensorineural hearing loss. A case with
congenital deafness admitted to Pediatric Emergency Unit because of drinking thinner and diagnosed as
Waardenburg syndrome type 1 is presented.
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Ozet

Waardenburg tarafindan 1951 yilinda tanimlanan ve otozomal gegis 6zelligi gosteren bu sendrom kraniyofasiyal
dismorfizim, pigmentasyon bozukluklart ve dogumsal sensorinéral sagirlik ile Ozetlenebilir. Tiner i¢cme
yakinmasi ile acil poliklinigimize getirilen; dogustan itibaren sagirlik ve halen konusamama Gykiisii nedeni ile

Waardenburg sendromu tip 1 tanist konulan bir vaka sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Waardenburg sendromu, dogumsal sensorindral isitme kayb1, distopia kantorum

Giris

Ik olarak 1951 yilinda Waardenburg tarafindan
tanimlanmigtir. Kraniyofasiyal anomaliler, pigmen-
tasyon bozukluklar: ve dogumsal sensorindral isitme
kaybr ile iliskili bir bozukluktur (1, 2). Sendromun
baglica ozellikleri; i¢ kantuslar arasi mesafenin uzun
olmasi ve lakrimal punktumun yer degistirmesi olan
distopia kantorum, genis ve yiliksek burun kokii,
kaslarin devamlilig1 (synophrys), iris heterokromisi,
dogumsal sensorindral isitme kaybi ve basin fontal
bolgesindeki sagda sinirlart belirgin albinizim (basin
baska bolgelerinde de bulunabilen beyaz percem)’dir
3).

Genel toplumdaki prevalanst  1/42.000°dir.
Dogumsal isitme kayiplarmin %?2’sini Waardenburg
sendromu (WS) olusturur (4-6). Bu hastalar siklikla
isitme azlig1 ve/ veya konusmada gecikme yakinmasi
ile bagvururlar. Yasam kalitesini etkileyecek diizeyde
az isitmesi olan hastalarda isitmenin rehabilitasyonu
onemlidir (7). Tiner igme yakinmasi ile acil
poliklinigimize getirilen; dogustan itibaren sagirlik
ve halen konusamama Oykiisii nedeni ile WS tip 1
tanisi konulan bir vaka sunuldu.

Olgu Sunumu

Ug yasinda kiz hasta tiner igmesi nedeni ile acil
poliklinigimize  getirildi. Hastanin  Oykiisiinde
dogustan itibaren sagirliginin oldugu ve halen
konusamadig1 dgrenildi. Ozgegmisinde prenatal ve
postnatal donemde isitme kaybina neden olabilecek
bir o6zellik yoktu. Soygecmisinde babasinda da
dogustan itibaren beyaz pergem, isitme azlig1 oldugu
ve bu nedenle igitme cihazi kullandig1 6grenildi.

Fizik muayenede genel durumunun iyi ve aktif
oldugu goriildii; agirlik 12.5 kg (10-25 persentil), boy
93 cm (25-50 persentil) idi. Sagta on bolgede
dogustan itibaren bulunan beyaz bir per¢em, kaslarin
devamlilig1 (synophrys), genis ve yliksek burun kokii
ile birlikte yuvarlak burun ucu ve hipoplastik ala nazi
vard1 (Sekil 1a). Gozlerin degerlendirmesi sonucunda
iki tarafli heterokromik irisler ve poliozis saptandi
(Sekil 1b). i¢ kantuslar aras1 mesafe 30 mm, pupiller
arast 499 mm ve dis kantuslar arasi mesafe 81 mm
Ol¢iildi, “ W ” indeksi ise 1.99 olarak hesaplandi.
Bilateral el-ayak sirtlarinda ve karinda epigastrik
bolgede ¢ok sayida vitiligo benzeri hipopigmente
alanlarin ~ bulundugu goriildii. Hastanin  sesli

* Bu makale, 21-24 Eyliil 2004 tarihleri arasinda Samsun’da yapilan 48. Milli Pediatri Kongresi’nde bildiri olarak sunulmustur.
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uyaranlara yanit vermedigi ve konusmasinin
gecikmis oldugu gozlendi. Laboratuar incelemesinde
tam kan sayimi, kan biyokimyasi ve tam idrar tetkiki
normal bulundu. Radyolojik incelemede radyografi
ile kemik yapilara ait herhangi bir patoloji
saptanmadi; batin-pelvis ultrasonografisi ve ekokar-
diyografi normal degerlendirildi. Temporal kemik-
lerin tomografik ve beyinin manyetik rezonans
goriintiilemesi normal idi. Isitsel uyarilmis beyin sap1
yanitlarinda ve odiyometrik testlerde her iki kulakta
derin sensorindral isitme kaybi saptandi (Sekil 2).
Isitmesinin rehabilitasyonu amaciyla her iki kulaga
isitme cihazi uygulandi, aileye genetik danigsmanlik
verildi.

Sekil 1b. Vakanin gozlerinin yakindan goriiniimii
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Sekil 2. Vakanin isitsel uyarilmis beyin sapi yanit
diagramlari

Tartisma

Waardenburg sendromu hem klinik hem de
genetik olarak oldukca degisken 6zellikleri ile ortaya
¢ikan ve bir ¢ok memeli tiirlinde tanimlanmis olan
isitsel-pigmenter sendromlardan biridir (2, 8).
Embriyonik noéral krest melanosit Onciillerinin
kaynagi olmakla birlikte kraniyofasyal kemikler,
ekstremite kaslart ve enterik noronlar1 da igeren
bir¢ok dokunun gelisimine katki saglar. Boylece WS,
melanosit spesifik sorunlarin oldugu (WS tip 2) ve
noral krestten dogan ve diger ndral krest tiirevlerini
etkileyen sorunlarin oldugu (WS tipl, 3, 4) farkh
tiplere ayrilabilir (4, 9). Noral krestin tutulmus
olmas1 WS’deki isitsel-pigmenter bulgular yaninda
ender goriilen diger komplikasyonlar da agiklar.

Klinik olarak sendromun dort tipi tanimlanmustir.
Waardenburg sendromu tip 1 ile tip 2 ¢ok sik goriiliir
ve yiiksek penetransli otozomal dominant kalitim
Ozelligine sahiptir. Waardenburg sendromu tip 1 ve
tip 3’de, distopia kantorum saptanir ve kromozom
band 2q35°de PAX3 (paired box family transcription
factor) geninde mutasyon varligi gosterilmistir.
Waardenburg sendromu tip 2, distopia kantorum
olmamasi ile ayirt edilir ve bazi ailelerde kromozom
band 3pl12.3-pl4.1’de  MITF (microphthalmia-
associated transcription factor) geninde mutasyonlar
bulunmustur. Klein-Waardenburg Sendromu (WS tip



3) ek olarak iist ekstremitelerin tutulmasi ile ortaya
cikar ve genellikle WS tip 1’in ciddi bir seklidir.
Shah-Waardenburg sendromu (WS tip 4), otozomal
resesif olarak gecer ve gelisimi ile ilgili ii¢ gen
sorumlu tutulmaktadir. Waardenburg sendromu tip
4’de, WS tip 2’nin Ozelliklerine ek olarak
Hirschsprung hastaligi bulunmaktadir (4-6, 10).
Babasinda da etkilenme olmasi; distopia kantorum
bulunmasi1 (W indeks > 1.95) (3, 4), kas-iskelet
problemleri ve Hirschsprung hastaligi bulunmamasi
nedeni ile olgumuz WS tip 1 olarak degerlendirildi.

Waardenburg sendromu’ndaki isitme azlif1 ve
pigmentasyon bozukluklarmin nedeni etkilenen
alanlarda melanositlerin yoklugudur. Melanositler
(retinal pigment epiteli hari¢) embriyonik noral
krestten go¢ eden Onciillerinden olusur. Sitria
vaskiilarisde bulunan melanositler koklear endolenfin
iyonik kompozisyonunu korumada goérev alir.
Melanositlerin yoklugunda endokoklear islev bozulur
ve bdylece Reissner membranmin kollapsi, tiy
hiicrelerinin  destriiksiyonu sonucu isitme kayb1
gelisir (4, 5).

Isitme kaybi sendromun ciddi bir dzelligidir ve
siklikla iki taraflidir. Isitme azlig1 tek ya da iki tarafli,
hafifden ileri dereceye kadar degisebilen, simetrik ya
da asimetrik Ozellikte olabilir. Defektin spiral
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