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OLGU SUNUMU

Klippel-Feil sendromlu bir çocukta odyolojik değerlendirme

Audiological evaluation of a child with Klippel-Feil syndrome

Dr. Günay KIRKIM, Dr. Taner Kemal ERDAĞ, Dr. Mustafa Bülent ŞERBETÇİOĞLU

Klippel-Feil sendromu (KFS) tanısı daha önce kon-
muş altı yaşında bir erkek çocuk, işitme kaybı, 
konuşma bozukluğu ve bir süredir işitme cihazıy-
la işitememe yakınmaları ile kliniğimize başvurdu. 
Klinik muayene ve bilgisayarlı tomografi inceleme-
sinde iki taraflı dış ve orta kulak anomalileri, odyo-
lojik incelemede iki taraflı ileri derecede iletim tipi 
işitme kaybı saptandı. Hasta için kemik yolu cep 
modeli işitme cihazıyla rehabilitasyon önerildi ve 
ek fiziksel anomaliler yönünden gerekli tüm kon-
sültasyonlar gerçekleştirildi. Klippel-Feil sendromu 
tanısı konan bütün çocuklarda odyolojik ve otolojik 
değerlendirme yapılması, mevcut sorunlarla ilgili tüm 
birimlerin konsültasyonu, hastanın düzenli izlenmesi 
ve gelişebilecek komplikasyonlar konusunda ailenin 
bilgilendirilmesi gerekir.

Anahtar Sözcükler: Odyometri; çocuk; işitme kaybı/etyolo-
ji; Klippel-Feil sendromu; işitme kaybı; işitme cihazı.

A 6-year-old boy with formerly diagnosed Klippel-
Feil syndrome (KFS) presented with complaints of 
hearing loss, speech disorder, and problems related 
to his hearing aid. Clinical examination and com-
puted tomography showed bilateral external and 
middle ear anomalies and audiological examination 
revealed bilateral severe conductive hearing impair-
ment. The patient was prescribed a bone conduction 
hearing aid and, with necessary consultations, was 
examined for additional physical anomalies. All chil-
dren with a diagnosis of KFS should be evaluated 
with audiologic and otologic examinations, consulta-
tions should be implemented with other disciplines 
concerning the presenting problems, a regular fol-
low-up should be scheduled, and the parents should 
be informed on possible complications.

Key Words: Audiometry; child; hearing loss/etiology; 
Klippel-Feil syndrome; hearing loss; hearing aids.

Çocukluk çağı işitme kayıplarının çok çeşitli 
nedenleri vardır. Bunlar kalıtımsal olan ve olmayan 
nedenler şeklinde iki ana grupta toplanabilir. İşitme 
kaybı doğuştan veya edinsel olabilir. Doğuştan işitme 
kayıplarının %60’dan fazlasının genetik faktörlere 
bağlı olduğu düşünülmektedir.[1] Kalıtımsal işitme 
kayıplarının yaklaşık %70’i sendromik olmayan, geri 
kalan %30’u ise çeşitli anomalilerle birlikte görülen 
sendromik işitme kayıplarıdır. İşitme ve görme kaybı, 

pigmentasyon veya iskelet bozuklukları gibi diğer 
klinik semptomlarla birlikte ve onların bir parçası 
şeklinde görülüyorsa, sendromal işitme kaybı olarak 
adlandırılır. İşitme kaybıyla birlikte seyreden toplam 
400’ün üzerinde sendrom tanımlanmıştır.[2] Bu send-
romlardan biri de Klippel-Feil sendromudur (KFS). 
Kulak deformiteleri KFS’de en sık rastlanan ikinci 
anomalidir.[3] Bu çalışmada KFS’li bir çocuk hastanın 
kulak deformitesi ve odyolojik bulguları sunuldu.
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Başvurduğu sırada altı yaşında olan erkek 
çocuk, üç yıldır işitme cihazı kullanmakta idi. Son 
10 gündür mevcut cihazından yeterince faydalana-
madığı için kliniğimize getirildi. Daha önce KFS 
tanısı konan hasta, yarık damak ve dudak anoma-
lisi nedeniyle üç yaşında iken bir başka merkezde 
ameliyat edilmişti. Aile öyküsünde, KFS ile ilişkili 
bir hastalık yoktu; hastanın prematüre doğdu-
ğu, doğum sonrası oksijen verildiği, antibiyotik 
kullanıldığı ve 2.5 yaşına kadar gastrostomi ile 
beslendiği öğrenildi. Hastanın kulak burun boğaz 
bakısında sözü edilen ameliyata bağlı dudakta 
skar dışında, sağda stenotik dış kulak yolu ile tip 
1 mikrotia, solda ise timpan membranın görülme-
sini engelleyen ileri derece stenotik dış kulak yolu 
ile tip 2 mikrotia izlendi. Hastanın konuşma ve 
dil gelişiminde hafif gerilik saptandı; boynunda 

kısalık ile posterior saç çizgisinin belirgin biçimde 
aşağıda olduğu gözlendi (Şekil 1).

Hastanın odyolojik incelemesinde, iki taraflı ileri 
derece iletim tipi işitme kaybı belirlendi (Şekil 2a). 
Bu sonuç ayrıca, klik uyaran kullanılarak gerçekleş-
tirilen hava ve kemik yolu işitsel uyarılmış beyinsa-
pı potansiyel eşik testi ile de doğrulandı (Şekil 2b). 
Bilgisayarlı tomografi ile yapılan radyolojik incele-
mede ise sağ temporal kemikte dar internal akustik 
kanal, solda ise stenotik dış kulak yolu ve orta kulak 
kemikçiklerinde displazi gözlendi (Şekil 3). Hastanın 
rehabilitasyonu, dış kulak yollarındaki darlık nede-
niyle kulak arkası işitme cihazı yerine yeni bir -cep 
modeli- kemik yolu işitme cihazı ile sağlandı. Daha 
önce KFS tanısı konmasına karşın diğer anomaliler 
yönünden hastanın değerlendirilmediği göz önüne 
alınarak gerekli konsültasyonlar yapıldı. Ortopedi 
konsültasyonu sonucunda tortikollis, skolyoz, ayak 

Şekil 1. Hastanın (a) sağ yandan, (b) sol yandan ve (c) önden görünüşü. (Ailesinin izniyle yayımlan-
mıştır.)

(a) (b) (c)

Şekil 2. (a) Pür ton odyometri ve konuşma odyometrisi. (b) Hava 
ve kemik yolu işitsel uyarılmış beyinsapı yanıtları.

(a) (b)
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parmakları arasında sindaktili olduğu, el hareketle-
rinin bağımsız olmadığı (mirror movie) anlaşıldı.

Gelişebilecek komplikasyonlar ve kaçınılması 
gereken davranışlar konusunda aile ve çocuk bilgi-
lendirildi.

TARTIŞMA

Klippel-Feil sendromu klasik olarak kısa boyun, 
baş ve boyun hareketlerinde kısıtlılık ve düşük poste-
rior saç çizgisi triadı ile tanınan, osseöz ve viseral ano-
malilerin bulunduğu bir sendromdur. Birkaç servikal 
vertebradaki füzyon boyun hareketlerinin, özellikle de 
rotasyonun sınırlanmasına neden olur.[3,4] Fetal yaşamın 
üç ile sekizinci haftaları arasında mezodermal somitle-
rin segmentasyonundaki eksiklik sonucu gelişen bu 
sendromun kesin nedeni hala ortaya konamamıştır.[5] 
Klippel-Feil sendromlu olguların çoğu sporadikse de, 
otozomal resesif ya da erkeklerde öllümcül seyreden 
X’e bağlı kalıtım ile ortaya çıktığı da bildirilmiştir.[6,7] 
Olguların yaklaşık %60’ında skolyoz görülür. Servikal 
omurlardaki füzyon anomalilerine ek olarak, servikal 
spinal darlık görülebilir; böylece, nörolojik etkilenme 
riski artabilir. Kraniofasiyal anomaliler olarak, tor-
tikollis ile fasiyal asimetri (%21-50), sinkinezi, renal 
anomaliler, kardiyovasküler anomaliler (%14-29), kısa 
boyun, düşük posterior saç çizgisi ve nörolojik sorun-
lar (%20) görülür.[8]

Klippel-Feil sendromlu olguların yaklaşık 
1/3’ünde spesifik olmayan dış kulak anomalileri 
olarak, kokleayı tutan gelişim bozuklukları dahil, 
değişik kulak anomalileriyle karşılaşılabilir. Bu ano-
maliler tek taraflı ya da iki taraflı olabilir. İşitme 
kaybı görülme sıklığı %36 olarak bildirilmiştir. İşitme 

kaybı tipi değişkenlik gösterebilir.[3] En sık iki taraflı 
sensörinöral işitme kaybı gözlenir; bunu mikst tip 
ve iletim tipi işitme kayıpları izler.[6,7,9] Klippel-Feil 
sendromunda orta kulak anomalilerine bağlı işitme 
kayıplarına yönelik gerçekleştirilen ameliyatlarda 
başarı şansının çok fazla olmadığı ve komplikas-
yon oranının yüksek seyrettiği dikkat çekicidir.[10-12] 
Stapesin fikse olduğu durumlarda yapılan stape-
dotomi sonucu gelişen perilenf fistülü karşılaşılan 
başlıca komplikasyonlardandır.[6] Buna karşın, seçil-
miş olgularda orta kulak cerrahisi uygulandığında 
başarılı sonuçlar elde edilmektedir.[8] Olgumuzda 
kısa boyun, sınırlı boyun hareketleri, düşük posterior 
saç çizgisi, skolyoz, fasiyal asimetri, dudak ve damak 
yarığı, aurikula anomalisi ve iletim tipi işitme kaybı 
vardı. Bu anomaliler ve işitme kaybı literatür bulgu-
ları ile uyumludur. Olgumuzun radyolojik değerlen-
dirmesi sırasında akustik sinirin varlığı konusunda 
tereddütler yaşandıysa da, tekrarlanan subjektif (pür 
ton odyometri ve konuşma odyometrisi) ve objektif 
ABR (auditory brainstem response) testleri sonuçları 
iletim tipi işitme kaybını desteklemektedir. Orta ve 
iç kulak anomalilerinde radyolojik inceleme ile odyo-
lojik değerlendirmenin birlikte ele alınması gerekir. 
Özellikle işitme değerlendirmesinde herhangi bir 
sorunla karşılaşıldığında, çok küçük çocuklarda hem 
kemik yolu hem de hava yolu ile yapılan ABR testi 
işitme kaybı tipinin belirlenmesinde önemli ipuçları 
verir.[13] Olgumuza cerrahi eksplorasyon önerilmişse 
de, aile tarafından kabul edilmediği için uygulana-
mamıştır. Hastanın düzenli kontrolleri sürmektedir. 

Klippel-Feil sendromunda çok farklı ve deği-
şik anomaliler görülmesi nedeniyle, değişik disip-

Şekil 3. (a) Sağda doğuştan internal akustik kanalda belirgin darlığı, (b) solda doğuştan mastoid hücre aerasyon kaybı ile orta 
kulak ve ossiküllerde hipoplaziyi gösteren aksiyel bilgisayarlı tomografi kesitleri.
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linlerden yapılmış birçok yayına rastlanmaktadır. 
Olgumuzdaki işitme kaybı, konuşma ve dil gelişi-
mini olumsuz etkileyecek düzeydedir. Konuşma ve 
anadilin öğrenilmesi yaşamın ilk üç yılında kaza-
nılır. Ancak, bu öğrenme yeterli işitme durumun-
da gerçekleşir. Klippel-Feil sendromu tanısı konan 
bütün çocukların odyolojik ve otolojik değerlendir-
melerinin yapılması gerekir. Çok küçük çocuklarda, 
pür ton odyometrinin yapılamaması veya serbest 
alanda yapılan davranım testleri ile işitme kaybı 
tipinin belirlenememesi, odyolojik değerlendirme-
de karşılaşılan en önemli sorunlardan biridir. Bu 
durumda, küçük çocuklarda hem hava yolu, hem 
de kemik yolu ile ABR testinin yapılması güvenilir 
bulgu elde edilmesini sağlar.

Sonuç olarak, değişik sistem ya da organ anoma-
lilerine sık rastlanan bu sendromun tedavisinde, işit-
me kaybı tipinin ve düzeyinin tespit edilerek en kısa 
sürede uygun işitme cihazı ile gerekli rehabilitasyon 
yönteminin seçilmesi önemlidir. İletim tipi işitme 
kaybı saptanan hastalarda, rekonkstrüktif cerrahi-
nin de bir seçenek olabileceği unutulmamalıdır. Cep 
modeli işitme cihazı günümüzde eski popülaritesini 
kaybetmiştir. Önemli gerekçelere dayalı olarak cep 
tipi cihaz önerilmemektedir.[14] Ancak, olgumuzda 
olduğu gibi, dış kulak yolu anomalisinin varlığında 
cep modeli işitme cihazı uygun seçenek olmaktadır. 

Klippel-Feil sendromunda işitme kaybı bekle-
nen bir bulgu olup, tanı konduğunda odyolojik ve 
otolojik değerlendirmenin yanı sıra bu sendromla 
ilişkili tüm birimlerin konsültasyonu ile düzenli bir 
izlemin yapılması gerekir.
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