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Klippel-Feil sendromlu bir ¢cocukta odyolojik degerlendirme

Audiological evaluation of a child with Klippel-Feil syndrome

Dr. Giinay KIRKIM, Dr. Taner Kemal ERDAG, Dr. Mustafa Biilent SERBETCIOGLU

Klippel-Feil sendromu (KFS) tanisi daha énce kon-
mus alti yasinda bir erkek cocuk, isitme kaybil,
konusma bozuklugu ve bir silredir isitme cihaziy-
la isitememe yakinmalar ile klinigimize bagvurdu.
Klinik muayene ve bilgisayarli tomografi inceleme-
sinde iki tarafli dis ve orta kulak anomalileri, odyo-
lojik incelemede iki tarafli ileri derecede iletim tipi
isitme kaybi saptandi. Hasta icin kemik yolu cep
modeli isitme cihaziyla rehabilitasyon &nerildi ve
ek fiziksel anomaliler yéniinden gerekli tim kon-
sultasyonlar gerceklestirildi. Klippel-Feil sendromu
tanisi konan batin ¢ocuklarda odyolojik ve otolojik
degerlendirme yapilmasi, mevcut sorunlarla ilgili tim
birimlerin konstltasyonu, hastanin dizenli izlenmesi
ve gelisebilecek komplikasyonlar konusunda ailenin
bilgilendirilmesi gerekir.

Anahtar Sézclikler: Odyometri; cocuk; isitme kaybi/etyolo-
ji; Klippel-Feil sendromu; igitme kaybi; isitme cihazi.

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.

Cocukluk cag1 isitme kayiplarimin ¢ok gesitli
nedenleri vardir. Bunlar kalitimsal olan ve olmayan
nedenler seklinde iki ana grupta toplanabilir. Isitme
kayb1 dogustan veya edinsel olabilir. Dogustan isitme
kayiplarinin %60'dan fazlasinin genetik faktorlere
bagli oldugu diistiintilmektedir™ Kalitimsal igitme
kayplarinin yaklasik %70'i sendromik olmayan, geri
kalan %30u ise gesitli anomalilerle birlikte goriilen
sendromik isitme kayiplaridir. Isitme ve gérme kaybr,

pigmentasyon veya iskelet bozukluklar1 gibi diger
klinik semptomlarla birlikte ve onlarin bir pargasi
seklinde goriiliiyorsa, sendromal isitme kayb1 olarak
adlandirlir. Isitme kaybiyla birlikte seyreden toplam
400'iin tizerinde sendrom tanimlanmigtir.” Bu send-
romlardan biri de Klippel-Feil sendromudur (KFS).
Kulak deformiteleri KFS'de en sik rastlanan ikinci
anomalidir.® Bu ¢alismada KFS'li bir ¢cocuk hastanin
kulak deformitesi ve odyolojik bulgular1 sunuldu.
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Sekil 1. Hastanmn (a) sag yandan, (b) sol yandan ve (c) onden goriiniisii. (Ailesinin izniyllé yayimlan-

migtir.)
OLGU SUNUMU

Bagvurdugu sirada alt1 yasinda olan erkek
¢ocuk, ii¢ yildir igitme cihazi kullanmakta idi. Son
10 giindiir mevcut cihazindan yeterince faydalana-
madig i¢in klinigimize getirildi. Daha énce KFS
tarust konan hasta, yartk damak ve dudak anoma-
lisi nedeniyle ti¢ yasinda iken bir bagska merkezde
ameliyat edilmisti. Aile Sykiisiinde, KFS ile iligkili
bir hastalik yoktu; hastanin prematiire dogdu-
gu, dogum sonras1 oksijen verildigi, antibiyotik
kullanildig1 ve 2.5 yasina kadar gastrostomi ile
beslendigi 6grenildi. Hastanin kulak burun bogaz
bakisinda so6zii edilen ameliyata bagli dudakta
skar disinda, sagda stenotik dis kulak yolu ile tip
1 mikrotia, solda ise timpan membranin goriilme-
sini engelleyen ileri derece stenotik dis kulak yolu
ile tip 2 mikrotia izlendi. Hastanin konusma ve
dil gelisiminde hafif gerilik saptandy, boynunda

SAF SES ODYOGRAMI (ISO 1964) FREKANS (Hx)
o000

250 s00 1 4000
° 750 1500 3000 ‘8000
N
PRI VIV RN
< < ST-€#X
z S il ~
E-.. SRR I R S =N
g o - R X< ¢ =&
n—@—-“-—"g’_\‘ < /
bt ~p—— <
110
|ﬁ [ I I I ]
wwenan |
S00 Hx 1000 Hx 2000 Hx 4000 Hzx
sAG SOL bech UL AN
Saf Ses Onalamas:, hava yohus = &7

Saf Ses Ornalamas:, kemik yolu

Konugmayr Aywdetme Skomn 8
Ranhatsz Edict Sea Voksekigl 1

172

(©)

kisalik ile posterior sag ¢izgisinin belirgin bigimde
asagida oldugu gozlendi (Sekil 1).

Hastanin odyolojik incelemesinde, iki tarafl ileri
derece iletim tipi isitme kaybi belirlendi (Sekil 2a).
Bu sonug ayrica, klik uyaran kullanilarak gercekles-
tirilen hava ve kemik yolu isitsel uyarilmis beyinsa-
p1 potansiyel esik testi ile de dogruland: (Sekil 2b).
Bilgisayarl1 tomografi ile yapilan radyolojik incele-
mede ise sag temporal kemikte dar internal akustik
kanal, solda ise stenotik dis kulak yolu ve orta kulak
kemikgiklerinde displazi gzlendi (Sekil 3). Hastanin
rehabilitasyonu, dis kulak yollarindaki darlik nede-
niyle kulak arkasi isitme cihazi yerine yeni bir -cep
modeli- kemik yolu isitme cihazi ile saglandi. Daha
once KFS tanist konmasina karsin diger anomaliler
yoniinden hastanin degerlendirilmedigi g6z oniine
almarak gerekli konstiltasyonlar yapildi. Ortopedi
konsiiltasyonu sonucunda tortikollis, skolyoz, ayak

ve kemik yolu isitsel uyarilmig beyinsap: yamitlar:.
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Sekil 3. (a) Sagda dogustan internal akustik kanalda belirgin darligi, (b) solda dogustan mastoid hiicre aerasyon kaybi ile orta
kulak ve ossikiillerde hipoplaziyi gosteren aksiyel bilgisayarli tomografi kesitleri.

parmaklari arasinda sindaktili oldugu, el hareketle-
rinin bagimsiz olmadig (mirror movie) anlagildi.

Gelisebilecek komplikasyonlar ve kacinilmasi
gereken davraniglar konusunda aile ve gocuk bilgi-
lendirildi.

TARTISMA

Klippel-Feil sendromu klasik olarak kisa boyun,
bas ve boyun hareketlerinde kisithlik ve diistik poste-
rior sag ¢izgisi triadi ile taninan, ossedz ve viseral ano-
malilerin bulundugu bir sendromdur. Birkag servikal
vertebradaki fiizyon boyun hareketlerinin, 6zellikle de
rotasyonun sinirlanmasina neden olur.*# Fetal yasamin
ti¢ ile sekizinci haftalar1 arasinda mezodermal somitle-
rin segmentasyonundaki eksiklik sonucu gelisen bu
sendromun kesin nedeni hala ortaya konamamugtir.”
Klippel-Feil sendromlu olgularin ¢ogu sporadikse de,
otozomal resesif ya da erkeklerde olliimctil seyreden
Xe bagh kalitim ile ortaya ¢iktig1 da bildirilmigtir.6”
Olgularin yaklasik %60'1mda skolyoz goriiliir. Servikal
omurlardaki fiizyon anomalilerine ek olarak, servikal
spinal darlik gériilebilir; boylece, nérolojik etkilenme
riski artabilir. Kraniofasiyal anomaliler olarak, tor-
tikollis ile fasiyal asimetri (%21-50), sinkinezi, renal
anomaliler, kardiyovaskiiler anomaliler (%14-29), kisa
boyun, diistik posterior sag ¢izgisi ve norolojik sorun-
lar (%20) goriiliir.®

Klippel-Feil sendromlu olgularin yaklagsik
1/3’tinde spesifik olmayan dis kulak anomalileri
olarak, kokleay1 tutan gelisim bozukluklari dahil,
degisik kulak anomalileriyle kargilagilabilir. Bu ano-
maliler tek tarafli ya da iki tarafli olabilir. Isitme
kayb1 goriilme siklig1 %36 olarak bildirilmistir. Isitme
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kaybr tipi degiskenlik gosterebilir.® En sik iki tarafl
sensorinoral isitme kayb1 gozlenir; bunu mikst tip
ve iletim tipi isitme kayiplar1 izler#”! Klippel-Feil
sendromunda orta kulak anomalilerine bagl isitme
kayiplarina yonelik gerceklestirilen ameliyatlarda
basar1 sansinin ¢ok fazla olmadigr ve komplikas-
yon oraninn yiiksek seyrettigi dikkat gekicidir.t%1?
Stapesin fikse oldugu durumlarda yapilan stape-
dotomi sonucu gelisen perilenf fistiilii karsilagilan
baglica komplikasyonlardandir”! Buna karsin, segil-
mis olgularda orta kulak cerrahisi uygulandiginda
bagarili sonuglar elde edilmektedir® Olgumuzda
kisa boyun, siurli boyun hareketleri, diisiik posterior
sag ¢izgisi, skolyoz, fasiyal asimetri, dudak ve damak
yarigi, aurikula anomalisi ve iletim tipi isitme kaybi
vardi. Bu anomaliler ve isitme kaybi literatiir bulgu-
lar1 ile uyumludur. Olgumuzun radyolojik degerlen-
dirmesi sirasinda akustik sinirin varlig1 konusunda
tereddiitler yasandiysa da, tekrarlanan subjektif (ptir
ton odyometri ve konusma odyometrisi) ve objektif
ABR (auditory brainstem response) testleri sonuglari
iletim tipi isitme kaybini desteklemektedir. Orta ve
i¢ kulak anomalilerinde radyolojik inceleme ile odyo-
lojik degerlendirmenin birlikte ele alinmasi gerekir.
Ozellikle isitme degerlendirmesinde herhangi bir
sorunla karsilagildiginda, ¢ok kiigiik cocuklarda hem
kemik yolu hem de hava yolu ile yapilan ABR testi
isitme kaybi tipinin belirlenmesinde 6nemli ipuglar1
verir."® Olgumuza cerrahi eksplorasyon onerilmigse
de, aile tarafindan kabul edilmedigi i¢in uygulana-
mamuistir. Hastanin dtizenli kontrolleri stirmektedir.

Klippel-Feil sendromunda cok farkli ve degi-
sik anomaliler goriilmesi nedeniyle, degisik disip-
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linlerden yapilmis bir¢ok yayina rastlanmaktadir.
Olgumuzdaki isitme kaybi, konusma ve dil gelisi-
mini olumsuz etkileyecek diizeydedir. Konusma ve
anadilin 6grenilmesi yasamin ilk {i¢ yilinda kaza-
nilir. Ancak, bu 6grenme yeterli isitme durumun-
da gerceklesir. Klippel-Feil sendromu tanis1 konan
biitiin ¢ocuklarin odyolojik ve otolojik degerlendir-
melerinin yapilmasi gerekir. Cok kiiciik ¢ocuklarda,
piir ton odyometrinin yapilamamas: veya serbest
alanda yapilan davranim testleri ile isitme kaybi
tipinin belirlenememesi, odyolojik degerlendirme-
de kargilagilan en 6nemli sorunlardan biridir. Bu
durumda, kiigiik ¢ocuklarda hem hava yolu, hem
de kemik yolu ile ABR testinin yapilmas: giivenilir
bulgu elde edilmesini saglar.

Sonug olarak, degisik sistem ya da organ anoma-
lilerine sik rastlanan bu sendromun tedavisinde, igit-
me kayb1 tipinin ve diizeyinin tespit edilerek en kisa
stirede uygun isitme cihazi ile gerekli rehabilitasyon
yonteminin segilmesi onemlidir. Iletim tipi isitme
kayb: saptanan hastalarda, rekonkstriiktif cerrahi-
nin de bir segenek olabilecegi unutulmamalidir. Cep
modeli igitme cihaz: giiniimiizde eski popiilaritesini
kaybetmistir. Onemli gerekgelere dayali olarak cep
tipi cihaz Onerilmemektedir.™ Ancak, olgumuzda
oldugu gibi, dis kulak yolu anomalisinin varliginda
cep modeli isitme cihazi uygun segenek olmaktadur.

Klippel-Feil sendromunda isitme kaybi bekle-
nen bir bulgu olup, tan1 kondugunda odyolojik ve
otolojik degerlendirmenin yani sira bu sendromla
iligkili ttim birimlerin konstiltasyonu ile diizenli bir
izlemin yapilmas: gerekir.
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