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Çocukluk ça¤› genetik sensorinöral iflitme kay›plar›

Genetic sensorineural hearing loss in childhood

Onur TURAN, Faz›l APAYDIN

Amaç: ‹flitme engelli çocuklarda iflitme kayb›n›n de-
recesi, fark edilme yafl› ve iflitme kay›plar›ndaki ge-
netik etyoloji araflt›r›ld›.
Hastalar ve Yöntemler: Bu çal›flmada üç grup ince-
lendi: Ege Üniversitesi T›p Fakültesi KBB Anabilim
Dal›’na, iflitme kayb› kuflkusu ile 1993-1999 y›llar›
aras›nda baflvuran 1645 çocuk, 2000 y›l› içinde bafl-
vuran 212 çocuk ve ‹zmir Tülay Aktafl ‹flitme Engel-
liler Okulu’nda 1998-1999 döneminde e¤itim-ö¤re-
tim gören ö¤renciler. Tüm çocuklarda KBB muaye-
nesi ve detayl› anamnez al›m› gerçeklefltirildi. ‹kinci
ve üçüncü gruptaki olgular›n iflitme düzeyleri odyo-
metrik ve elektrofizyolojik testlerle belirlendi. Genetik
geçifle ba¤l› iflitme kayb› düflünülen hastalar›n soya-
¤açlar› çizildi ve kal›t›m tipi belirlendi. 
Bu l g u l a r : Birinci grupta iflitme kayb›n›n fark edildi¤i
yafl iki, baflvuru yafl› dört bulundu. ‹flitme kayb›na efl-
lik eden en s›k anomali Down sendromunu idi. Aileler-
deki akraba evlili¤i oran› birinci grupta %27, ikinci
grupta %8, üçüncü grupta %33 bulundu. ‹kinci grup-
taki çocuklar›n %44’ünde, üçüncü gruptaki çocuklar›n
%28’inde orta-ileri derecede iflitme kayb› saptand›.
Soya¤ac› çizilen 123 ailenin 86’s›nda nonsendromik,
2 7 ’sinde sendromik kal›t›m flekli gözlendi.
Sonuç: Çocukluk ça¤› sensorinöral tip iflitme kay›p-
lar›n›n ço¤unda genetik geçifl rol oynamakta, bunun
en önemli nedenini akraba evlili¤i oluflturmaktad›r.
‹flitme kay›pl› çocuklar›n erken yafllarda saptanmas›,
iflitme rehabilitasyonunun baflar›s›n› art›racakt›r.
Anahtar Sözcükler: Odyometri, saf-ses; odyometri, uyar›l-
m›fl yan›t; çocuk; Down sendromu; iflitme kayb›, sensori-
nöral/genetik/epidemiyoloji; Türkiye/epidemiyoloji.

Objectives: This study aimed to determine the
severity, age of presentation, and genetic etiology in
hearing handicapped children. 
Patients and Methods: Three groups of children
were studied: children who received treatment for
hearing loss at the Otolaryngology Department of Ege
University Hospital between 1993 and 1999 (1645
children) and throughout 2000 (212 children), and 443
students of ‹zmir Tülay Aktafl Deaf School during
1998 and 1999. All the children underwent otolaryn-
gologic examination and a detailed history taking,
audiometric examinations were undertaken in the
second and third groups, as well. In children suspect-
ed of having a genetic etiology, the pedigrees were
drawn and the mode of inheritance was determined. 
Results: In the first group, awareness of the families
to hearing loss and the presentation were at ages two
and four, respectively. The most common accompa-
nying anomaly was Down syndrome. Consanguinity
was found in 27%, 8%, and 33%, respectively.
Moderate to severe hearing loss was detected in 44%
of the second group, and in 28% of the third group. Of
the pedigrees obtained from 123 families, 86 were
nonsyndromic and 27 were syndromic.
Conclusion: Genetic inheritance plays a substantial
role in sensorineural hearing loss in children, with
consanguinity being the major culprit. Detection of
hearing losses at younger ages will improve the suc-
cess of hearing rehabilitation programs.
Key Words: A u d i o m e t r y, pure-tone; audiometry, evoked
response; child; Down syndrome; hearing loss, sensorineur-
al/genetics/epidemiology; Tu r k e y / e p i d e m i o l o g y.
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Çocukluk ça¤› iflitme kay›plar›n›n yaklafl›k %60’›
genetik kökenlidir.[1,2] Orta ve ileri derecede iki taraf-
l› sensorinöral iflitme kayb›n›n görülme olas›l›¤› her
1000 canl› do¤umda 0.5-1 aras›ndad›r.[1-3] Sensorinö-
ral iflitme kayb› görülen hastalar›n yaklafl›k %28’in-
de aile öyküsü oldu¤u belirtilmektedir.[4]

Genetik iflitme kayb› oldukça genifl bir da¤›l›m
gösterir; di¤er klinik bulgular olmaks›z›n sadece ba-
sit iflitme kayb› ile seyreden türünden, pek çok kli-
nik bulgunun biraraya gelerek belirli bir sendromu
oluflturdu¤u ve sa¤›rl›¤›n da bu klinik bulgulardan
biri oldu¤u, birkaç farkl› vücut sistemini etkileyen
genetik olarak tan›mlanm›fl sendromlara dek uzan›r.
Bu flekilde iflitme kayb›n›n da bulundu¤u sendrom
say›s› yaklafl›k 200 civar›ndad›r.[5,6]

‹flitme kayb› ile ilgili çal›flmalar›n büyük k›sm›,
kal›t›msal iflitme bozukluklar› görülen ailelerde mo-
leküler genetik analizlere yönelmifltir. ‹flitme bozuk-
lu¤undan sorumlu kromozomun yerinin ve mutant
genlerin saptanmas›na çal›fl›lmaktad›r. Genetik stra-
tejilerden bir tanesi, analiz için spesifik bir genin he-
def al›narak risk alt›ndaki aile üyelerinin tan›sal test-
lerden geçmesinin sa¤lanmas›d›r.[7] Sorumlu genin
belirlenmesi, mutant genin patofizyolojik etkisini
spesifik olarak hedef alan tedavi stratejilerinin gelifl-
tirilmesine olanak sa¤lar.

Tek klinik bulgusu iflitme kayb› olan nonsendro-
mik iflitme kay›plar›, monogenik iflitme kay›plar›n›n
yaklafl›k %70’ini oluflturmaktad›r.[5,6] Bu tip iflitme
kay›plar›n›n etyolojisini ayd›nlatmaya yönelik tek
ipucu aile a¤ac›ndaki kal›t›m paternidir. Nonsend-
romik prelingual iflitme kay›plar›n›n %85’i otozomal
resesif (DFNB), %15’i otozomal dominant (DFNA),
%1-3’ü de X kromozomuna ba¤l› (DFN) olarak geçifl
göstermektedir.[8,9]

Otozomal resesif geçiflte ortaya ç›kan iflitme kay-
b› ileri derecede bir kay›pt›r ve ileri dereceli do¤ufl-
tan iflitme kay›plar›n›n en önemli nedenidir ve he-
men her zaman koklear defektlere ba¤l›d›r; DFNB
genlerinin 30-100 civar›nda oldu¤u tahmin edilmek-
tedir.[1]

Postlingual iflitme kay›plar›n›n büyük bir bölü-
mü ise otozomal dominant geçifle ba¤l›d›r. Otozo-
mal dominant geçiflte karfl›lafl›lan iflitme kayb› ge-
nellikle hafif-orta derecede olmakta ve iflitme cihaz›
kullan›m›ndan yarar elde edilmektedir.

X kromozomuna ba¤l› geçifl gösteren genetik iflit-
me kay›plar› ise di¤er iflitme kay›plar›na göre daha

az görülmektedir. Bu tip iflitme kayb› baz› X-kromo-
zomu hastal›klar›n›n bir özelli¤idir. Bunlar aras›nda
Alport sendromu, Norrie hastal›¤›, Hunter sendro-
mu ve orbito-palato-digital sendrom gibi iyi tan›m-
lanm›fl kompleks sendromlar bulunmaktad›r.[10] Bun-
lar›n d›fl›nda sendromik olmayan X’e ba¤l› iflitme
kay›plar› da bulunmaktad›r.

Mitokondrial kal›t›m tüm genetik iflitme kay›pla-
r›n›n %1’inin daha az›ndan soru m l u d u r.[ 7 ] M i t o-
kondrial DNA sirkülerdir ve sitoplazmada yerleflti-
¤i için anne yoluyla geçer. Bu nedenle hem erkekler
hem difliler etkilense de geçifl genellikle etkilenmifl
bir difliden gerçekleflir. Mitokondrial kal›t›m, çeflitli
kas hastal›klar›, Leber herediter optik atrofisi ve di-
yabette gösterilmifltir.[11] Mitokondrial hastal›klar›n
klinik görünümü mutasyona u¤ram›fl DNA içeren
mitokondri oran›na ba¤l›d›r.[7]

Bu çal›flmada çocukluk ça¤›nda görülen iflitme
kay›plar›n›n genetik kökeninin araflt›r›lmas› amaç-
land›.

HASTALAR VE YÖNTEMLER

Çal›flmada üç ayr› olgu grubu ele al›nd›. Bunlar-
dan birincisi 1993 y›l›ndan 1999 y›l› sonuna kadar
Ege Üniversitesi T›p Fakültesi KBB Anabilim Da-
l›’na iflitme kayb› kuflkusu ile baflvuruda bulunan
toplam 1645 çocu¤u (963 erkek, 682 k›z; ort. yafl 4;
da¤›l›m 1-18) kapsamaktayd›. Çocuklar›n hepsi
tam bir KBB muayenesinden geçirildi; tüm olgular
için annenin hamilelik, do¤um ve do¤um sonras›
geliflimi ile ilgili detayl› bir anamnez al›nd› ve elde
edilen bilgiler bilgisayarda veri taban›na kaydedil-
di (fiekil 1). Bu çal›flma grubunda anamnez, aile öy-
küsü ve fizik muayene yard›m›yla iflitme kayb›n›n
fark edilme yafl› ve genetik kökenli iflitme kayb›na
neden olabilecek etkenler ortaya ç›kar›lmaya çal›-
fl›ld›. Çal›flmadaki ikinci grup, 1998-1999 e¤itim-
ö ¤ retim döneminde ‹zmir ‹flitme Engelliler Oku-
lu’nda e¤itim ve ö¤retim gören toplam 443 ö¤re n c i-
den (254 erkek, 189 k›z; ort. yafl 12.6; da¤›l›m 6-22)
o l u fl t u ruldu. Tüm ö¤renciler fizik muayeneden,
KBB ve göz muayenelerinden geçirildi. Ayr›ca ö¤-
rencilerin saf-ses odyometrik ölçümleri yap›ld›. ‹n-
celemeye al›nan üçüncü grup ise, 2000 y›l› içinde
Ege Üniversitesi T›p Fakültesi KBB Anabilim Da-
l›’na iflitme kayb› kuflkusu ile baflvuruda bulunan
212 çocuktan (138’i erkek, 74 k›z; ort. yafl 6; da¤›l›m
1-17) oluflmaktayd›. Bu grupta da ayr›nt›l› KBB
muayenesi yap›ld›, detayl› anamnez al›nd›. Bu gru-
ba ait bilgiler, genetik iflitme kay›plar› için Ege Üni-
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versitesi KBB Anabilim Dal›’n›n da gelifltirilmesine
katk›da bulundu¤u bilgisayarl› kay›t pro g r a m ›
olan Izmir H.E.A.R.’a kaydedildi (fiekil 2). Bu olgu-
lar›n ço¤u odyometriye uyum sa¤layamayan ya da
saf-ton odyometriye kooperasyon güçlü¤ü çeken
hastalar olduklar› için, iflitme düzeylerinin saptan-
mas› amac›yla Nicolet II Spirit cihaz› kullan›larak
iflitsel beyin sap› potansiyelleri ölçüldü ve her ço-
cu¤un iflitme efli¤i bulundu. ‹kinci ve üçüncü çal›fl-
ma gruplar›nda gerek odyometrik inceleme, gere k-
se BERA incelemeleri ile iflitme düzeyleri belirlen-
meye çal›fl›ld›.

Ailesinde birden fazla kiflide do¤ufltan sensori-
nöral iflitme kayb› saptanan ve ailesinde akraba ev-
lili¤i bulunan çocuklarda, iflitme kayb›n›n genetik
kökenli oldu¤u kabul edildi. ‹flitme kayb›n›n
TORCH grubu enfeksiyon, hiperbilirubinemi, oto-
toksisite, do¤um travmas› ve prematürite gibi ne-
denlerle ortaya ç›km›fl olabilece¤i düflünülen olgu-
lar çal›flma d›fl› b›rak›ld›. Ayr›ca içinde iki veya daha
fazla say›da iflitme engelli birey bulunan ve kendisi-

ne ulafl›labilen ailelerin anamnezleri derinlefltirile-
rek soya¤açlar› çizildi ve informatif ailelerden linka-
ge analizi için kan örne¤i al›nd›.

BULGULAR

‹ncelemeye ald›¤›m›z birinci grupta iflitme kayb›-
n›n fark edildi¤i yafl iki, baflvuru yafl› ise dört idi.
Annelerin %86’s›n›n normal gebelik geçirdi¤i sap-
tand›. Down sendromunun, hem birinci gru p t a ,
hem de üçüncü grupta iflitme kayb›na efllik eden en
s›k anomali oldu¤u görüldü (Tablo I). Down send-
romlu çocuklarda iflitme kay›plar› daha çok orta de-
recede idi. Çocuklar›n büyük bir k›sm›nda normal
bir motor geliflim saptand›. 

Birinci ve üçüncü olgu grubundaki çocuklar›n
anne ve babalar›n›n hemen hepsinin iflitme düzeyi-
nin normal oldu¤u bulundu. ‹kinci grupta olgular›n
%48’inde iflitme kayb›n›n genetik kökenli oldu¤u so-
nucuna var›ld›. Ailelerdeki akraba evlili¤i oran› bi-
rinci grupta %27, ikinci grupta %33, üçüncü grupta
%8 bulundu. Üçüncü grupta 16 olgunun ebeveyn-

fiekil 1 - 1993-1999 y›llar› aras›nda baflvuran hastalar›n kayd› için tasarlanan bilgisayar program› ekran›n›n görüntüsü.
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leri aras›nda akraba evlili¤i saptan›rken, 15 olguda
akraba evlili¤i ve iflitme kayb›n›n birlikte oldu¤u
saptand›.

‹flitme düzeylerinin belirlenmesi amac›yla ikinci
g rupta odyometrik, üçüncü grupta ise ABR ölçümleri
yap›ld›. ‹kinci grupta çocuklar›n %28’inde, üçüncü
g rupta %44’ünde orta-ileri derecede iflitme kayb› sap-
tand›. Üçüncü gruptaki 210 çocu¤a ABR yap›larak bu-
lunan eflik de¤erler incelendi¤inde, 79 çocukta (%37)
de¤iflen düzeylerde iflitme kayb› saptand›. ‹flitme kay-
b› 15 çocukta (%19) orta derecede (40-69 dB), 19 çocuk-
ta (%24) ileri derecede (70-94 dB), 45 çocukta (%57)
çok ileri derecede (95 dB üzeri) idi.

Soya¤ac› çizilen 123 ailenin 86’s›nda nonsendro-
mik, 27’sinde sendromik kal›t›m gözlendi. Non-
s e n d romik iflitme kay›plar› içinde 35 soya¤ac›n›n
otozomal resesif, yedisinin otozomal dominant,
dokuzunun X’e ba¤l› resesif kal›t›m gösterdi¤i gö-
rüldü. Otuz befl soya¤ac›nda ise genetik geçifl tipi
tam olarak ortaya konamad›. Sendromik iflitme

kayb› görülen ailelerden 14’ünde Wa a rd e n b u rg
s e n d romu, sekizinde Usher sendromu, üçünde os-
teogenezis imperfekta, birinde brankio-oto-re n a l
s e n d rom ve bir tanesinde Tre a c h e r-Collins sendro-
mu saptand›.

fiekil 2 - Kimlik bilgileri ekran› (‹zmir H.E.A.R).

TABLO I

B‹R‹NC‹ OLGU GRUBUNDA ‹fi‹TME KAYBI ‹LE
B‹RL‹KTE GÖRÜLEN ANOMAL‹LER‹N DA⁄ILIMI

Say›

Down sendromu 48
Yar›k damak 6
Hidrosefali 4
D›fl kulak yolu agenezisi 4
Alport sendromu 1
Treacher-Collins sendromu 1
Akondroplazi 1
Waardenburg sendromu 2
n: 1645; mutlak say› olarak
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TARTIfiMA

‹flitme bozuklu¤u insanlarda sensoriyel bozuk-
luklar›n en s›k rastlanan fleklidir.[ 7 ] S e n s o r i n ö r a l
iflitme kay›plar› genetik kökenli olup olmad›¤›na
g ö re iki grupta toplanabilir. Genetik sensorinöral
iflitme kay›plar›, ya do¤umda ya da sonradan orta-
ya ç›kmaktad›r. Çocukluk ça¤› sensorinöral iflitme
kay›plar›n›n %60’›nda genetik geçifl görüldü¤ü için
son y›llarda bu konu üzerinde daha yo¤un duru l-
m a k t a d › r.

Çal›flmam›zda 1993-1999 y›llar› aras›nda Ege
Üniversitesi T›p Fakültesi KBB Anabilim Dal›’na
iflitme kayb› kuflkusu ile baflvuruda bulunan 1645
çocukta, iflitme kayb›n›n fark edildi¤i yafl ortalama-
s› iki oldu¤u halde, ortalama baflvuru yafl› dört bu-
lunmufltur. Aradaki fark, ailelerin sosyokültürel ve
e¤itim düzeylerinin çok iyi olmamas›na ve böyle bir
sorun olabilece¤i konusunda ailelerin bilinçsizli¤ine
ba¤lanabilir. Avusturya’da yap›lan bir çal›flmada,
iflitme kayb› nedeniyle bir hekime ya da merkeze
baflvuru yafl›n›n ortalama 33 ay oldu¤u belirtilmifl-
tir.[12] Amerika Birleflik Devletleri’nde ise bu süre 2.3
y›l olarak bulunmufltur.[13] Geliflmifl ülkeler ile ülke-
miz gibi geliflmekte olan ülkeler aras›ndaki bu far-
k›n kapanmas› ailelerin bilgilendirilmesi ile müm-
kün olabilecektir.

‹flitme kayb›na efllik eden baflka anomali olup ol-
mamas› aç›s›ndan çocuklar›n %82’sinde baflka özür
bulunmad›¤› belirtilirken, iflitme kayb›na efllik eden
anomaliler aras›nda Down sendromu, yar›k damak,
hidrosefali, d›fl kulak yolu atrezisi ve akondroplazi
gösterilmifltir. Bu anomaliler içinde, gerek birinci
grupta gerekse üçüncü grupta Down sendromunun
di¤er anomalilere göre daha ön plana ç›kt›¤› göze
çarpmaktad›r. Çal›flmam›zda Down sendromlu ço-
cuklar›n iflitme düzeyleri incelendi¤inde, literatür
bilgilerine[14,15] uyumlu bir flekilde daha çok orta de-
recede iflitme kayb› görüldü. 

‹flitme kayb›n›n etyolojisini belirlemek amac›yla
ilk çal›flma 1856’da Peet taraf›ndan iflitme engelliler
okulunda yap›lm›fl ve iflitme kayb›n›n %50’sinden
nedeni bilinmeyen hastal›klar ve kazalar›n sorumlu
oldu¤u, genetik kökenli iflitme kay›plar› oran›n›n
ancak %21 oldu¤u belirtilmifltir.[16] Bu yönde daha
sonra yap›lan çal›flmalar iflitme kay›plar›n›n etyolo-
jisinde genetik faktörün %35-60 oran›nda rol ald›¤›-
n› göstermifltir.[17-19] Türkiye’de yap›lan çal›flmalara
göre genetik iflitme kayb› oran› bölgelere göre de¤i-
fliklikler göstererek %38.5 ile %67.2 aras›nda de¤ifl-

mektedir.[20] Bizim çal›flmam›zdaki ikinci olgu gru-
bunda, genetik kökenli iflitme kayb› %48 bulunmufl-
tur. Buldu¤umuz de¤er, hem yabanc› literatürle,
hem de ülkemizde bu konuda yap›lan çal›flmalarla
paralellik göstermektedir.

Orta ve ileri derecede iki tarafl› sensorinöral iflitme
kayb›n›n görülme olas›l›¤› her 1000 canl› do¤umda
0.5-1 aras›ndad›r.[ 2 , 3 ] Sensorinöral iflitme kay›pl› hasta-
l a rdaki aile öyküsü, iflitme kayb›n›n genetik kökenini
araflt›rmada oldukça önemli bir ölçüttür. Billings ve
K e n n a[ 4 ] yapt›klar› bir çal›flmada iflitme kay›pl› çocuk-
lar›n yaklafl›k %28’inde pozitif aile öyküsü oldu¤unu
b e l i r t m i fl l e rd i r. Klini¤imizde daha önce yap›lan bir ça-
l›flmada ise etkilenen akraba oran› %31 bulunmufl-
t u r.[ 2 1 ] Çal›flmam›zda yer alan ikinci olgu grubunda et-
kilenen akraba oran› %28’dir. 

Etkilenen akraba oran›n›n de¤ifliklikler göster-
mesi büyük oranda akraba evliliklerine ba¤l›d›r. Ül-
kemizde akraba evlili¤inin yüksek boyutlarda oldu-
¤u dikkate al›nd›¤›nda, genetik kökenli sensorinöral
iflitme kayb› oran›n›n da artaca¤› düflünülebilir. Ül-
kemizde yap›lan de¤iflik çal›flmalarda akraba evlili-
¤i oran› bölgelere göre de¤ifliklik göstermektedir; bu
oran do¤u ve güney bölgelerimizde %40-45, Kara-
deniz bölgesinde %46 bulunmufltur.[22-24] Dereköy[25]

iflitme kayb› etyolojisinde kal›t›m›n önemli rol ald›¤›
bir hasta grubunda akraba evlili¤i oran›n› %90.3 gi-
bi oldukça yüksek bir de¤erde bulmufltur. Ülkemiz-
deki akraba evlili¤inin genel nüfus içindeki oran›
daha önce yap›lan bir çal›flmaya göre %21.1 olarak
bulunmufltur.[26] Hindistan’da yap›lan bir çal›flmada
akraba evlili¤i oran› %48, ‹srail’de yap›lan bir çal›fl-
mada ise %17 olarak bildirilmifltir.[27,28] Akraba evlili-
¤i oranlar›n›n bu flekilde farkl›l›klar göstermesi bü-
yük olas›l›kla ülkelerin e¤itim ve kültür düzeylerin-
den kaynaklanmaktad›r. Yapt›¤›m›z çal›flmada bi-
rinci çal›flma grubunda akraba evlili¤i oran› %27,
ikinci çal›flma grubunda %33, üçüncü çal›flma gru-
bunda %8 bulunmufltur. Bu de¤erlere bak›ld›¤›nda,
birinci ve ikinci çal›flma grubundaki akraba evlili¤i
oranlar› Türkiye ortalamas›n›n üzerindeyken, ülke-
mizin di¤er bölgelerinde yap›lan çal›flmalarda belir-
tilen oranlar›n oldukça alt›ndad›r. Üçüncü çal›flma
grubunda akraba evlili¤i oran›n›n %8 bulunmas›
genç nüfusun bu konuda daha e¤itimli ve bilgilen-
dirilmifl olmas›na ba¤l› olabilir.

Çocukluk ça¤› iflitme kayb› derecesinin erken
yafllarda belirlenmesi, iflitme kayb› bulunan çocuk-
lar›n e¤itimlerinin planlanmas›n› ve bu çocuklar›n
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topluma kazand›r›lmas›n› sa¤layacakt›r. Yapt›¤›m›z
çal›flmada ‹zmir ‹flitme Engelliler Okulu’nda oku-
yan ö¤rencilerin %98’i ileri ve çok ileri derecede iflit-
me kay›pl› çocuklardan oluflmaktayd›. Üçüncü çal›fl-
ma grubunda ise bu oran %81 bulunmufltur. Ülke-
mizde yap›lan baflka bir çal›flmada, ileri ve çok ileri
derecede iflitme kay›pl› ö¤rencilerin oran›n›n %93
oldu¤u belirtilmifltir.[29] ‹ngiltere’de iflitme engelliler
okulunda yap›lan bir çal›flmada bu oran %68 bulun-
mufltur.[16] Tamayo ve ark.[18] Kolombiya’da bu oran›
%72.2 bulmufllard›r. ‹leri derecede iflitme kay›pl› ço-
cuklar›n bizim saptad›¤›m›z ve ülkemizde yap›lan
di¤er çal›flmalarda bildirilen oranlar›n›n yabanc› ül-
kelere göre daha yüksek olmas›n›n nedeni, ülkemiz-
deki akraba evlili¤inin yüksek s›kl›¤› nedeniyle oto-
zomal resesif geçiflli iflitme kayb› oran›n›n daha yük-
sek olmas›na ba¤l› olabilir. Yapt›¤›m›z çal›flmada
ikinci çal›flma grubundaki ö¤rencilerin %28’ini,
üçüncü çal›flma grubundaki çocuklar›n %44’ünü or-
ta ve ileri derecede iflitme kay›pl›lar oluflturmaktay-
d›. Özellikle bu gruptaki ö¤rencilerin iflitme kay›pla-
r›n›n erken yafllarda saptanmas› ve bu çocuklar›n
iflitme cihaz› ile rehabilitasyona al›nmalar›, bu ço-
cuklar›n sesli e¤itim yard›m›yla duyabilmelerine ve
konuflabilir hale gelmelerine katk›da bulunacakt›r.

Genetik geçiflli iflitme kay›plar›n›n %70’i non-
sendromik, %30’u sendromik iflitme kay›plar›d›r.[6,7]

Yapt›¤›m›z çal›flmada çizilen soya¤açlar›n›n %70’in-
de nonsendromik iflitme kayb› saptanm›flt›r. Bu oran
literatürle ayn›d›r. Nonsendromik iflitme kay›pl› 86
ailenin %41’inde otozomal resesif, %8’inde otozo-
mal dominant, %10’unda X’e ba¤l› resesif geçifl iz-
lenmifltir. Geri kalan olgularda (%41) ise genetik ge-
çifl tipi ay›rt edilememifltir. Literatürde nonsendro-
mik iflitme kay›plar›n›n %75-80’inde bozuklu¤un
otozomal resesif, %15-20’sinde ise dominant geçiflli
oldu¤u belirtilmektedir. X kromozomuna ba¤l› iflit-
me kayb› do¤ufltan iflitme kay›plar›n›n daha seyrek
bir formudur ve görülme oran› %1-3 olarak bildiril-
mektedir.[30] Otozomal resesif iflitme kayb› oran›n›n
literatüre göre daha düflük, ay›rt edilemeyen kal›t›m
tipi oran›n›n yüksek ç›kmas› aile bireylerinin yeterli
ve ayd›nlat›c› bilgi vermemesine ba¤l› olabilir. E¤er
anamnez ve öykü derinlefltirilecek olursa Türkiye
gibi akraba evlili¤i oran›n›n yüksek oldu¤u bir ülke-
de bu oranlar›n otozomal resesif iflitme kayb› yönü-
ne do¤ru kaymas› beklenmelidir.

Sendromik ve nonsendromik genetik iflitme ka-
y›plar›n›n ço¤u otozomal dominant, otozomal rese-
sif veya X’e ba¤l› geçifl gösteren tek gen mutasyon-

lar› sonucu ortaya ç›kmaktad›r. Son y›llarda mole-
küler biyoloji tekniklerinin de geliflmesiyle, genetik
iflitme kay›plar›n›n etyolojisine yönelik çal›flmalar,
mutasyonlar›n görüldü¤ü yer ve mutasyona neden
olan sorumlu genlerin saptanmas›na yönelmifltir.
Çal›flmam›zda incelemeye ald›¤›m›z ve soya¤ac› çi-
zilen ailelerden birinde, otozomal resesif DFNB9 lo-
kusu ve X’e ba¤l› resesif DFN1 lokusu saptanm›fl-
t›r.[31,32] Yasunaga ve ark.[33] DFNB9 lokusunu Lüb-
nan’l› bir ailede saptam›fllar ve sorumlu genin oto-
ferlin oldu¤unu ileri sürmüfllerdir. Ancak yapt›¤›-
m›z çal›flmada saptam›fl oldu¤umuz lokuslardan so-
rumlu genlerin izolasyonu henüz yap›lamam›flt›r ve
bu konudaki çal›flmalar devam etmektedir.

Sonuç olarak, iflitme kay›pl› çocuklar›n erken
yafllarda saptanmas›, bu çocuklar›n erken iflitsel re-
habilitasyona al›nmalar› aç›s›ndan önemlidir. Bu-
nun gerçeklefltirilebilmesi, ailelerin bu konuda uya-
r›lmas› ve bilgilendirilmesi ile mümkün olacakt›r.
Down sendromlu çocuklar›n yenido¤an döneminde
rutin olarak iflitme testlerinden geçirilmesi, iflitme
kayb›n›n s›k görüldü¤ü bu sendromda çocuklar›n
iflitme düzeylerinin saptanmas› aç›s›ndan önemlidir.
Çocukluk ça¤› sensorinöral tip iflitme kay›plar›n›n
ço¤unda genetik geçifl rol oynamakta ve bunun da
en önemli nedenini akraba evlilikleri oluflturmakta-
d›r. Akraba evlili¤i ayr›ca nonsendromik iflitme ka-
y›plar›ndan, özellikle otozomal resesif geçifl göste-
renlerde de önemli bir faktördür. Bu nedenle akraba
evliliklerinin e¤itim yoluyla önlenmesi, genetik ge-
çiflli iflitme kay›plar›n›n önlenmesinde ilk basamak
olmal›d›r.
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