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KLIiNIK ARASTIRMA

Cocukluk cag1 genetik sensorinoral isitme kayiplar

Genetic sensorineural hearing loss in childhood

Onur TURAN, Fazil APAYDIN

Amag: isitme engelli cocuklarda isitme kaybinin de-
recesi, fark edilme yasi ve isitme kayiplarindaki ge-
netik etyoloji arastiridi.

Hastalar ve Yéntemler: Bu ¢alismada (¢ grup ince-
lendi: Ege Universitesi Tip Fakiiltesi KBB Anabilim
Dalrna, isitme kaybi kuskusu ile 1993-1999 yillari
arasinda basvuran 1645 cocuk, 2000 yih icinde bas-
vuran 212 cocuk ve izmir Tillay Aktas isitme Engel-
liler Okulu’'nda 1998-1999 déneminde egitim-6gre-
tim g6ren 6grenciler. Tim ¢ocuklarda KBB muaye-
nesi ve detayll anamnez alimi gerceklestirildi. ikinci
ve Uclncl gruptaki olgularin isitme dizeyleri odyo-
metrik ve elektrofizyolojik testlerle belirlendi. Genetik
gecise bagli isitme kaybi dislnllen hastalarin soya-
gaclan cizildi ve kalitim tipi belirlendi.

Bulgular: Birinci grupta isitme kaybinin fark edildigi
yas iki, bagvuru yasi dért bulundu. isitme kaybina es-
lik eden en sik anomali Down sendromunu idi. Aileler-
deki akraba evliligi orani birinci grupta %27, ikinci
grupta %8, Gglincii grupta %33 bulundu. ikinci grup-
taki cocuklarin %44’tinde, U¢lncu gruptaki cocuklarin
%28'inde orta-ileri derecede isitme kaybi saptandi.
Soyagaci ¢izilen 123 ailenin 86’sinda nonsendromik,
27’sinde sendromik kalitim sekli g6zlendi.

Sonug: Gocukluk ¢cagi sensorindral tip isitme kayip-
larinin gogunda genetik gecis rol oynamakta, bunun
en énemli nedenini akraba evliligi olusturmaktadir.
isitme kayipli cocuklarin erken yaslarda saptanmasi,
isitme rehabilitasyonunun basarisini artiracaktir.
Anahtar Sézcikler: Odyometri, saf-ses; odyometri, uyaril-
mig yanit; cocuk; Down sendromu; isitme kaybi, sensori-
néral/genetik/epidemiyoloji; Tirkiye/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 izmir Tilay Aktas 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: Audiometry, pure-tone; audiometry, evoked
response; child; Down syndrome; hearing loss, sensorineur-
al/genetics/epidemiology; Turkey/epidemiology.
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Cocukluk cagi isitme kayiplarmin yaklasik %601
genetik kokenlidir."” Orta ve ileri derecede iki taraf-
I1 sensorinéral isitme kaybinin goriilme olasiligr her
1000 canli dogumda 0.5-1 arasindadir."” Sensoriné-
ral isitme kaybi gortilen hastalarin yaklasik %28’in-
de aile oykiisii oldugu belirtilmektedir."

Genetik isitme kayb1 oldukca genis bir dagilim
gosterir; diger klinik bulgular olmaksizin sadece ba-
sit isitme kaybi ile seyreden tiiriinden, pek ¢ok kli-
nik bulgunun biraraya gelerek belirli bir sendromu
olusturdugu ve sagirligin da bu klinik bulgulardan
biri oldugu, birkag farkli viicut sistemini etkileyen
genetik olarak tanimlanmis sendromlara dek uzanir.
Bu sekilde isitme kaybinin da bulundugu sendrom
say1s1 yaklagik 200 civarindadir.™

Isitme kayb ile ilgili calismalarin biiyiik kismy,
kalitimsal isitme bozukluklar1 goriilen ailelerde mo-
lekiiler genetik analizlere yonelmistir. Isitme bozuk-
lugundan sorumlu kromozomun yerinin ve mutant
genlerin saptanmasina ¢alisiilmaktadir. Genetik stra-
tejilerden bir tanesi, analiz i¢in spesifik bir genin he-
def alinarak risk altindaki aile iiyelerinin tanisal test-
lerden ge¢mesinin saglanmasidir.” Sorumlu genin
belirlenmesi, mutant genin patofizyolojik etkisini
spesifik olarak hedef alan tedavi stratejilerinin gelis-
tirilmesine olanak saglar.

Tek klinik bulgusu isitme kayb1 olan nonsendro-
mik isitme kayrplari, monogenik isitme kayiplarimin
yaklasik %70’ini olugturmaktadir.”” Bu tip isitme
kayiplarmin etyolojisini aydinlatmaya yonelik tek
ipucu aile agacindaki kalitim paternidir. Nonsend-
romik prelingual isitme kayiplarmin %85’i otozomal
resesif (DFNB), %15’i otozomal dominant (DFNA),
%1-3"i de X kromozomuna bagli (DFN) olarak gecis
gostermektedir.™”

Otozomal resesif geciste ortaya ¢ikan isitme kay-
b1 ileri derecede bir kayiptir ve ileri dereceli dogus-
tan isitme kayiplariin en 6nemli nedenidir ve he-
men her zaman koklear defektlere baglidir; DFNB
genlerinin 30-100 civarinda oldugu tahmin edilmek-
tedir."

Postlingual isitme kayiplarinin biiyiik bir bolii-
mii ise otozomal dominant gecise baglidir. Otozo-
mal dominant gegiste karsilasilan isitme kayb1 ge-
nellikle hafif-orta derecede olmakta ve isitme cihazi
kullanimindan yarar elde edilmektedir.

X kromozomuna bagh gegis gosteren genetik isit-
me kayiplari ise diger isitme kayiplarina gore daha
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az goriilmektedir. Bu tip isitme kaybi baz1 X-kromo-
zomu hastaliklarinin bir 6zelligidir. Bunlar arasinda
Alport sendromu, Norrie hastaligi, Hunter sendro-
mu ve orbito-palato-digital sendrom gibi iyi tanum-
lanmis kompleks sendromlar bulunmaktadir."” Bun-
larin disinda sendromik olmayan X’e bagh isitme
kayiplar1 da bulunmaktadir.

Mitokondrial kalitim tiim genetik isitme kayipla-
rinin %1’inin daha azindan sorumludur.” Mito-
kondrial DNA sirkiilerdir ve sitoplazmada yerlesti-
&i i¢in anne yoluyla geger. Bu nedenle hem erkekler
hem disiler etkilense de gegis genellikle etkilenmis
bir disiden gerceklesir. Mitokondrial kalitim, gesitli
kas hastaliklari, Leber herediter optik atrofisi ve di-
yabette gosterilmistir."’ Mitokondrial hastaliklarin
klinik goriiniimii mutasyona ugramis DNA iceren
mitokondri oranina baghdir.”

Bu calismada ¢ocukluk ¢aginda goriilen isitme
kayiplarinin genetik kdkeninin arastirilmasi amacg-
land1.

HASTALAR VE YONTEMLER

Calismada ti¢ ayr1 olgu grubu ele alind1. Bunlar-
dan birincisi 1993 yilindan 1999 yili sonuna kadar
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi KBB Anabilim Da-
I'na isitme kaybi kuskusu ile basvuruda bulunan
toplam 1645 cocugu (963 erkek, 682 kiz; ort. yas 4;
dagilim 1-18) kapsamaktaydi. Cocuklarin hepsi
tam bir KBB muayenesinden gegirildi; tiim olgular
i¢in annenin hamilelik, dogum ve dogum sonras:
gelisimi ile ilgili detayli bir anamnez alind1 ve elde
edilen bilgiler bilgisayarda veri tabanina kaydedil-
di (Sekil 1). Bu ¢alisma grubunda anamnez, aile 6y-
kiisii ve fizik muayene yardimiyla isitme kaybinin
fark edilme yas1 ve genetik kokenli isitme kaybina
neden olabilecek etkenler ortaya cikarilmaya cali-
sildi. Caligmadaki ikinci grup, 1998-1999 egitim-
ogretim doneminde Izmir Isitme Engelliler Oku-
lu'nda egitim ve 6gretim goren toplam 443 6grenci-
den (254 erkek, 189 kiz; ort. yas 12.6; dagihm 6-22)
olusturuldu. Tim Ogrenciler fizik muayeneden,
KBB ve goz muayenelerinden gegirildi. Ayrica 6g-
rencilerin saf-ses odyometrik dl¢ciimleri yapildi. In-
celemeye alman iiglincii grup ise, 2000 yili iginde
Ege Universitesi Tip Fakiiltesi KBB Anabilim Da-
I'na isitme kayb1 kuskusu ile basvuruda bulunan
212 ¢ocuktan (138'i erkek, 74 kiz; ort. yas 6; dagilim
1-17) olusmaktaydi. Bu grupta da ayrintihi KBB
muayenesi yapildi, detayli anamnez alindi. Bu gru-
ba ait bilgiler, genetik isitme kayiplari i¢in Ege Uni-
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versitesi KBB Anabilim Dali’'nin da gelistirilmesine
katkida bulundugu bilgisayarli kayit programu
olan Izmir H.E.A.R."a kaydedildi (Sekil 2). Bu olgu-
larin ¢ogu odyometriye uyum saglayamayan ya da
saf-ton odyometriye kooperasyon giicliigii ceken
hastalar olduklar: i¢in, isitme diizeylerinin saptan-
mas! amactyla Nicolet II Spirit cihaz1 kullanilarak
isitsel beyin sap1 potansiyelleri 6l¢iildii ve her ¢o-
cugun isitme esigi bulundu. Tkinci ve iigiincii galig-
ma gruplarinda gerek odyometrik inceleme, gerek-
se BERA incelemeleri ile isitme diizeyleri belirlen-
meye calisildi.

Ailesinde birden fazla kiside dogustan sensori-
noral isitme kaybi saptanan ve ailesinde akraba ev-
liligi bulunan ¢ocuklarda, isitme kaybinin genetik
kokenli oldugu kabul edildi. Isitme kaybmin
TORCH grubu enfeksiyon, hiperbilirubinemi, oto-
toksisite, dogum travmasi ve prematiirite gibi ne-
denlerle ortaya ¢ikmis olabilecegi diistiniilen olgu-
lar calisma dis1 birakildi. Ayrica iginde iki veya daha
fazla sayida isitme engelli birey bulunan ve kendisi-

Peadi-atobaji

ne ulasilabilen ailelerin anamnezleri derinlestirile-
rek soyagaclari ¢izildi ve informatif ailelerden linka-
ge analizi i¢in kan 6rnegi alinda.

BULGULAR

Incelemeye aldigimiz birinci grupta isitme kaybi-
nin fark edildigi yas iki, bagvuru yas: ise dort idi.
Annelerin %86’sinin normal gebelik gecirdigi sap-
tandi. Down sendromunun, hem birinci grupta,
hem de tiglincii grupta isitme kaybina eslik eden en
sik anomali oldugu goriildii (Tablo I). Down send-
romlu ¢ocuklarda isitme kayiplar: daha ¢ok orta de-
recede idi. Cocuklarin biiytik bir kisminda normal
bir motor gelisim saptanda.

Birinci ve tglincii olgu grubundaki ¢ocuklarin
anne ve babalarinin hemen hepsinin isitme diizeyi-
nin normal oldugu bulundu. Tkinci grupta olgularin
%48'inde isitme kaybimin genetik kokenli oldugu so-
nucuna varildi. Ailelerdeki akraba evliligi oran bi-
rinci grupta %27, ikinci grupta %33, {i¢iincli grupta
%8 bulundu. Ugiincii grupta 16 olgunun ebeveyn-

Sekil 1 -1993-1999 yullar1 arasinda bagvuran hastalarin kayd: igin tasarlanan bilgisayar program ekrammn goriintiisii.
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leri arasinda akraba evliligi saptanirken, 15 olguda
akraba evliligi ve isitme kaybinin birlikte oldugu
saptanda.

Isitme diizeylerinin belirlenmesi amaciyla ikinci
grupta odyometrik, tigiincii grupta ise ABR ol¢timleri
yapildi. Tkinci grupta gocuklarm %28'inde, tiglincii
grupta %44’tinde orta-ileri derecede isitme kaybi sap-
tand1. Ugiincii gruptaki 210 cocuga ABR yapilarak bu-
lunan esik degerler incelendiginde, 79 ¢ocukta (%37)
degisen diizeylerde isitme kayb1 saptandu. Isitme kay-
b1 15 ¢ocukta (%19) orta derecede (40-69 dB), 19 cocuk-
ta (%24) ileri derecede (70-94 dB), 45 cocukta (%57)
¢ok ileri derecede (95 dB tizeri) idi.

Soyagaci ¢izilen 123 ailenin 86’sinda nonsendro-
mik, 27’sinde sendromik kalitim gd&zlendi. Non-
sendromik isitme kayiplar1 icinde 35 soyagacinin
otozomal resesif, yedisinin otozomal dominant,
dokuzunun X’e bagh resesif kalitim gosterdigi go-
riildi. Otuz bes soyagacinda ise genetik gecis tipi
tam olarak ortaya konamadi Sendromik isitme

TABLO I

BIRINCI OLGU GRUBUNDA ISITME KAYBI ILE
BIRLIKTE GORULEN ANOMALILERIN DAGILIMI

Say1
Down sendromu 48
Yarik damak 6
Hidrosefali 4
D1s kulak yolu agenezisi 4
Alport sendromu 1
Treacher-Collins sendromu 1
Akondroplazi 1
Waardenburg sendromu 2

n: 1645; mutlak say1 olarak

kayb1 goriilen ailelerden 14’tinde Waardenburg
sendromu, sekizinde Usher sendromu, ti¢linde os-
teogenezis imperfekta, birinde brankio-oto-renal
sendrom ve bir tanesinde Treacher-Collins sendro-
mu saptand1

Sekil 2 - Kimlik bilgileri ekrani (Izmir H.E.A.R).



Turan ve ark., Cocukluk ¢ag1 genetik sensorinoral isitme kayiplar1

TARTISMA

Isitme bozuklugu insanlarda sensoriyel bozuk-
luklarin en sik rastlanan seklidir.” Sensorinoral
isitme kayiplar1 genetik kokenli olup olmadigina
gore iki grupta toplanabilir. Genetik sensorinoral
isitme kayiplari, ya dogumda ya da sonradan orta-
ya ¢ikmaktadir. Cocukluk ¢ag1 sensorindral isitme
kayiplarinin %60’inda genetik gecis goriildiigii igin
son yillarda bu konu tizerinde daha yogun durul-
maktadir.

Calismamizda 1993-1999 yillar1 arasinda Ege
Universitesi Tip Fakiiltesi KBB Anabilim Dali'na
isitme kayb1 kuskusu ile bagvuruda bulunan 1645
gocukta, isitme kaybinin fark edildigi yas ortalama-
s1 iki oldugu halde, ortalama basvuru yas1 dort bu-
lunmustur. Aradaki fark, ailelerin sosyoktiltiirel ve
egitim diizeylerinin ¢ok iyi olmamasina ve boyle bir
sorun olabilecegi konusunda ailelerin bilingsizligine
baglanabilir. Avusturya’da yapilan bir ¢alismada,
isitme kayb1 nedeniyle bir hekime ya da merkeze
bagvuru yaginin ortalama 33 ay oldugu belirtilmis-
tir."” Amerika Birlesik Devletleri'nde ise bu siire 2.3
yil olarak bulunmustur."” Gelismis tilkeler ile iilke-
miz gibi gelismekte olan tilkeler arasindaki bu far-
kin kapanmasi ailelerin bilgilendirilmesi ile miim-
kiin olabilecektir.

Isitme kaybina eslik eden bagka anomali olup ol-
mamasi acisindan ¢ocuklarin %82’sinde baska 6ziir
bulunmadig; belirtilirken, isitme kaybina eslik eden
anomaliler arasinda Down sendromu, yarik damak,
hidrosefali, dig kulak yolu atrezisi ve akondroplazi
gosterilmistir. Bu anomaliler iginde, gerek birinci
grupta gerekse tiglincii grupta Down sendromunun
diger anomalilere gore daha 6n plana ¢iktig1 goze
carpmaktadir. Calismamizda Down sendromlu ¢o-
cuklarin isitme diizeyleri incelendiginde, literatiir
bilgilerine"*"” uyumlu bir sekilde daha ¢ok orta de-
recede isitme kaybi goriildii.

Isitme kaybinin etyolojisini belirlemek amaciyla
ilk calisma 1856’da Peet tarafindan isitme engelliler
okulunda yapilmis ve isitme kaybinin %50’sinden
nedeni bilinmeyen hastaliklar ve kazalarin sorumlu
oldugu, genetik kokenli isitme kayiplar1 oraninin
ancak %21 oldugu belirtilmistir."” Bu yonde daha
sonra yapilan ¢alismalar isitme kayiplarimn etyolo-
jisinde genetik faktoriin %35-60 oraninda rol aldigi-
n1 gostermistir.”” Tiirkiye’de yapilan caligmalara
gore genetik isitme kayb1 oran1 bolgelere gore degi-
siklikler gostererek %38.5 ile %67.2 arasinda degis-
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mektedir.” Bizim ¢alismamizdaki ikinci olgu gru-

bunda, genetik kokenli isitme kayb1 %48 bulunmus-
tur. Buldugumuz deger, hem yabanci literatiirle,
hem de iilkemizde bu konuda yapilan ¢alismalarla
paralellik gostermektedir.

Orta ve ileri derecede iki tarafli sensorinoral igitme
kaybinm goriilme olasiligr her 1000 canli dogumda
0.5-1 arasmdadir.*” Sensorindral igitme kayipli hasta-
lardaki aile Oykiisti, isitme kaybmnm genetik kokenini
arastirmada oldukca 6nemli bir Olgiittiir. Billings ve
Kenna" yaptiklar: bir calismada isitme kayiph ¢ocuk-
larin yaklasik %28inde pozitif aile oykiisii oldugunu
belirtmislerdir. Klinigimizde daha 6nce yapilan bir ¢a-
lismada ise etkilenen akraba orami %31 bulunmus-
tur.”" Calismamizda yer alan ikinci olgu grubunda et-
kilenen akraba oran1 %28’dir.

Etkilenen akraba oranimin degisiklikler goster-
mesi biiyiik oranda akraba evliliklerine baghdir. Ul-
kemizde akraba evliliginin ytiksek boyutlarda oldu-
gu dikkate alindiginda, genetik kokenli sensorinoral
isitme kayb1 oraninin da artacag: diisiiniilebilir. Ul-
kemizde yapilan degisik calismalarda akraba evlili-
§i oran1 bolgelere gore degisiklik gostermektedir; bu
oran dogu ve gliney bolgelerimizde %40-45, Kara-
deniz bolgesinde %46 bulunmustur.”*' Derekdy™
isitme kaybi etyolojisinde kalitimin 6nemli rol aldig1
bir hasta grubunda akraba evlili§i oranmni %90.3 gi-
bi oldukga yiiksek bir degerde bulmustur. Ulkemiz-
deki akraba evliliginin genel niifus i¢indeki oram
daha o6nce yapilan bir calismaya gore %21.1 olarak
bulunmustur.”*’ Hindistan’da yapilan bir calismada
akraba evliligi oran1 %48, Israil’de yapilan bir galis-
mada ise %17 olarak bildirilmistir.”*" Akraba evlili-
&i oranlarmin bu sekilde farkliliklar gostermesi bii-
ylik olasilikla iilkelerin egitim ve kiiltiir diizeylerin-
den kaynaklanmaktadir. Yaptigimiz calismada bi-
rinci ¢calisma grubunda akraba evliligi oran1 %27,
ikinci ¢alisma grubunda %33, tiglincii ¢alisma gru-
bunda %8 bulunmustur. Bu degerlere bakildiginda,
birinci ve ikinci ¢alisma grubundaki akraba evliligi
oranlar Tiirkiye ortalamasimnin iizerindeyken, tilke-
mizin diger bolgelerinde yapilan ¢calismalarda belir-
tilen oranlarin oldukca altindadir. Uciincii calisma
grubunda akraba evliligi oraninin %8 bulunmasi
geng niifusun bu konuda daha egitimli ve bilgilen-
dirilmis olmasina bagh olabilir.

Cocukluk cag: isitme kaybi derecesinin erken
yaslarda belirlenmesi, isitme kayb1 bulunan ¢ocuk-
larin egitimlerinin planlanmasini ve bu ¢ocuklarin
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topluma kazandirilmasini saglayacaktir. Yaptigimiz
calismada Izmir Isitme Engelliler Okulu’nda oku-
yan 0grencilerin %98'i ileri ve ¢ok ileri derecede isit-
me kayipli cocuklardan olusmaktaydi. Uciincii calig-
ma grubunda ise bu oran %81 bulunmustur. Ulke-
mizde yapilan baska bir ¢alismada, ileri ve ¢ok ileri
derecede isitme kayiphi 6grencilerin oraninin %93
oldugu belirtilmistir.”” Ingiltere’de isitme engelliler
okulunda yapilan bir ¢alismada bu oran %68 bulun-
mustur."” Tamayo ve ark."” Kolombiya’da bu oran
%?72.2 bulmuslardir. Tleri derecede isitme kayipl ¢o-
cuklarin bizim saptadigimiz ve iilkemizde yapilan
diger calismalarda bildirilen oranlarmin yabanci iil-
kelere gore daha yiiksek olmasinin nedeni, tilkemiz-
deki akraba evliliginin yiiksek siklig1 nedeniyle oto-
zomal resesif gegisli isitme kayb1 oraninin daha ytik-
sek olmasmna bagh olabilir. Yaptigimiz calismada
ikinci ¢alisma grubundaki Ogrencilerin %28’ini,
tiglincli calisma grubundaki ¢ocuklarin %44’ tinii or-
ta ve ileri derecede isitme kayiplhlar olusturmaktay-
d1. Ozellikle bu gruptaki dgrencilerin isitme kayipla-
rinin erken yaslarda saptanmas: ve bu ¢ocuklarin
isitme cihazi ile rehabilitasyona alinmalari, bu ¢o-
cuklarin sesli egitim yardimiyla duyabilmelerine ve
konusabilir hale gelmelerine katkida bulunacaktur.

Genetik gecisli isitme kayiplarinin %70’i non-
sendromik, %30"u sendromik igitme kayiplaridir.*”
Yaptigimiz ¢alismada ¢izilen soyagaclarinin %70'in-
de nonsendromik isitme kayb1 saptanmustir. Bu oran
literatiirle aynidir. Nonsendromik isitme kayipl 86
ailenin %41’inde otozomal resesif, %8’ inde otozo-
mal dominant, %10"unda X’e bagh resesif gegis iz-
lenmistir. Geri kalan olgularda (%41) ise genetik ge-
¢is tipi ayirt edilememistir. Literatiirde nonsendro-
mik isitme kayiplarinin %75-80’inde bozuklugun
otozomal resesif, %15-20'sinde ise dominant gegisli
oldugu belirtilmektedir. X kromozomuna bagl isit-
me kayb1 dogustan isitme kayiplarinin daha seyrek
bir formudur ve goriilme oran1 %1-3 olarak bildiril-
mektedir.”” Otozomal resesif isitme kayb: oraninin
literatiire gore daha diisiik, ayirt edilemeyen kalitim
tipi oraninin yiiksek ¢ikmasi aile bireylerinin yeterli
ve aydinlatic1 bilgi vermemesine bagl olabilir. Eger
anamnez ve Oykii derinlestirilecek olursa Tiirkiye
gibi akraba evliligi oraninin yiiksek oldugu bir tilke-
de bu oranlarin otozomal resesif isitme kayb1 yonii-
ne dogru kaymasi beklenmelidir.

Sendromik ve nonsendromik genetik isitme ka-
y1iplarinin ¢ogu otozomal dominant, otozomal rese-
sif veya X’e bagl gecis gosteren tek gen mutasyon-
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lar1 sonucu ortaya cikmaktadir. Son yillarda mole-
kiiler biyoloji tekniklerinin de gelismesiyle, genetik
isitme kayiplarinin etyolojisine yonelik ¢alismalar,
mutasyonlarin goriildiigii yer ve mutasyona neden
olan sorumlu genlerin saptanmasina yonelmisgtir.
Calismamizda incelemeye aldigimiz ve soyagaci ¢i-
zilen ailelerden birinde, otozomal resesif DFNB9 lo-
kusu ve X’e bagl resesif DFN1 lokusu saptanmis-
tir”* Yasunaga ve ark.” DFNB9 lokusunu Liib-
nan’li bir ailede saptamuslar ve sorumlu genin oto-
ferlin oldugunu ileri siirmiiglerdir. Ancak yaptig1-
miz ¢alismada saptamis oldugumuz lokuslardan so-
rumlu genlerin izolasyonu heniiz yapilamamistir ve
bu konudaki ¢alismalar devam etmektedir.

Sonug olarak, isitme kayipli gocuklarin erken
yaslarda saptanmasi, bu ¢ocuklarin erken isitsel re-
habilitasyona alinmalar1 agisindan 6nemlidir. Bu-
nun gergeklestirilebilmesi, ailelerin bu konuda uya-
rilmasi ve bilgilendirilmesi ile miimkiin olacaktir.
Down sendromlu ¢ocuklarin yenidogan déneminde
rutin olarak isitme testlerinden gecirilmesi, isitme
kaybinin sik goriildiigii bu sendromda ¢ocuklarin
isitme diizeylerinin saptanmasi agisindan énemlidir.
Cocukluk ¢ag1 sensorindral tip isitme kayiplarinin
cogunda genetik gecis rol oynamakta ve bunun da
en Oonemli nedenini akraba evlilikleri olusturmakta-
dir. Akraba evliligi ayrica nonsendromik isitme ka-
yiplarindan, 6zellikle otozomal resesif gecis goste-
renlerde de 6nemli bir faktordiir. Bu nedenle akraba
evliliklerinin egitim yoluyla énlenmesi, genetik ge-
¢isli isitme kayiplarinin énlenmesinde ilk basamak
olmalidir.
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