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WOLF HIRSCHHORN SENDROMUNDA ODYOLOJiK BULGULAR:
OLGU SUNUMU

0z:

Wolf-Hirschhorn sendromu (WHS), klinik olarak dogum o6ncesi ve dogum
sonras1 bilyiime eksikligi, ayirt edici kraniyofasiyal 6zellikler, mental retardasyon
ve ndbetlerle tanimlanan bitisik bir gen bozuklugudur. Hastaliga 4. kromozomun
kisa kolunun distal kisminda olusan kismi kayip neden olur. Literatiirde WHS'li
bireylerde isitme kaybi bildirilmis olmasina ragmen, sensorindral isitme kaybi na-
dirdir. Bu makalede sensérindral isitme kaybi mevcut olan WHS’li hastanin isitme
kaybi ve isitme cihaz ile rehabilitasyonu hakkinda bilgi vermek amaglanmistir.

Anahtar Kelimeler: Wolf-Hirschhorn Sendromu; Sensérindral Isitme Kaybs; Isit-
me Cihazs; Isitsel Rehabilitasyon.

e

AUDIOLOGICAL FINDINGS IN WOLF HIRSCHHORN SYNDROME:
A CASE REPORT

ABSTRACT:

Wolf-Hirschhorn syndrome (WHS) is a contiguous gene disorder clinically
characterized by prenatal and postnatal growth deficiency, distinctive craniofacial
features, mental retardation, and seizures. The disease is caused by partial loss of
the distal part of the short arm of chromosome 4. Although hearing loss has been
reported in individuals with WHS in the literature, sensorineural hearing loss is
rare. In this article, it is aimed to give information about hearing loss and rehabi-
litation with a hearing aid in a patient with WHS who has sensorineural hearing
loss.

Keywords: Wolf-Hirschhorn Syndrome; Sensorineural Hearing Loss; Hearing
Aid; Auditory Rehabilitation.
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GIRIS

Wolf-Hirschhorn sendromu (WHS) ( OMIM 194190 ) en yaygin delesyon
sendromlarindandir. 4. kromozom kisa kolunun (tam veya kismi) delesyonundan
kaynaklanir. 20.000 ile 150.000 canli dogumda bir, kizlarda erkeklere gore 2 kat
daha fazla goriilen ¢oklu konjenital anomaliler ve zihinsel engellilik sendromu-
dur VE ¢ok cesitli klinik ozelliklerle iligkilidir. Cekirdek fenotip, Yunan savasci
kask yiizleri (hipertelorizm, kisa ve genis burun, kisa philtrum, asag1 doniik agiz
ve diisiik ayarlanmus displastik kulaklar), zihinsel engelli, bityiime gecikmesi, hi-
potoni, nobetler ve mikrosefali olarak adlandirilan tipik yiiz gérinimini igerir
(Mekkawy ve ark., 2021). WHS, hastaligin spektrumunu ve siddetini yansitan
degisken bir boyuta sahip olan kromozom 4’iin (4p16.3) kisa (p) kolunun distal
kismindan genetik materyalin kismi kaybindan kaynaklanir. Hastalarin %70>inde
hipotoni saptanirken, hastalarin %70’inde epilepsi veya elektroensefalografi (EEG)
anomalileri %80-90 oraninda goriilmektedir (Battaglia ve ark., 2009). Isitme kaybz,
yaklagik 300-1000 bebekten birini etkileyen son derece karmasik ve heterojen bir
bozukluktur(Morton & Nance, 2006). Isitme kayb1 hastalarin yarisindan fazlasin-
da, izole bir durum olarak ortaya ¢ikar. %70 sendromik, %30 sendromik olmayan
isitme kayb1 goriilmektedir (Sakuma ve ark., 2016). Isitme kaybinin, yaklagik 110
gen ve 150 lokus ile iliskili oldugu bulunmustur (“Hereditary Hearing Loss Home-
page,” 2022). En yaygin tespit edilen genler GJB2, SLC26A4, mitokondrial DNA
ozellikle 12S rRNA ve GJB3, vakalarin yaklagik %30-50%ini olusturur (Xiang ve
ark., 2020).

WHS ‘de isitme kaybi, WHS hastalarinin %40’ 1ndan fazlasinda saptanabi-
lir (Battaglia, Carey, & South, 2015) Ancak, WHS hastalarinda isitme kaybinin
patogenezi heniiz net olarak belirlenmemistir. Bu yazida multiple anomalile-
ri ve nobetleri olan, klinik olarak WHS tanili, isitme degerlendirmesi amaciyla
klinigimize gelen bir hastanin odyolojik bulgularini sunmak ve WHS’ de isitme
kaybina dikkat gekmek amaglanmustir.

oLGuU

30.01.2018 dogumlu WHS tanili kiz ¢ocuk hasta dis merkezde yapilan yenido-
gan isitme tarama testinden kalmustir. 11 aylik oldugunda referans merkezi olan
Ondokuz Mays Universitesi Tip Fakiiltesi KBB/ Odyoloji klinigine bagvurmustur.

BULGULAR

Klinigimize basvurusunda tipik yiiz goriiniimii genis burun, hipertelorizm,
hipotoni, kisa philtrum gibi hastaligin karakteristik 6zellikleri mevcuttu. Yapilan
KBB muayenesinde dis kulak yolu normal ve kulak zar1 mat olarak degerlendirildi.
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Odyolojik incelemede bilateral tip B timpanogram elde edildi. Akustik refleksler
elde edilemedi. Otomatik Isitsel Beyinsap1 Yanitlari (0ABR) testinden kald1. Ser-
best alanda isitme degerlendirilmesi yapildi. Konusmay1 farketme esigi (SAT) bi-
lateral 55 dB> HL de elde edildi. Serbest alanda hava yolu esikleri 250 Hz’ de 40
dB, 1000 Hz’ de 55dB, 4000 Hz’ de 60dB’ de elde edildi. Kemik yolu SAT 30 dB
HL de elde edildi (Sekil 1). 33.1 rate, rarefaction polaritede klik uyaran kullani-
larak yapilan Isitsel Beyinsap: Yanitlar1 (ABR) testinde sag kulakta 70 dB HL de,
sol kulakta 55 dB HL de V. dalga elde edildi ($ekil 2). lay sonra kontrol odyolojik
incelemede bilateral Tip A tympanogram elde edildi. Odyometri esikleri 6nceki
testleri ile uyumluydu. Hastaya bilateral isitme cihazi raporu verildi. Diizenli cihaz
kullanimindan 1 ay sonra yapilan isitme cihazli degerlendirmesinde 15 dB HL de
SAT elde edildi (Sekil 1). Yillik isitme cihazi ile diizenli takip ediliyor.

Sekil 1. a.Wolf-Hirschhorn sendromunda tipik yiiz goriintimii
(Hastadan izin alinmustir.)
b. Isitme cihazli ve cihazsiz isitme esiklerini gosteren odyogram.

Sekil 2. Klinik ABR testinde sag ve sol kulak Klinik ABR testinde sag ve sol
kulak klinik ABR testinde sag ve sol kulak yanitlar1.
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TARTISMA

Isitme kayb1 yeni dogan 1000 bebekten yaklagik 1’ini etkilemektedir. Isitme
kayiplarinin - %50den fazlasi genetik faktdrlere bagldir. Isitme kayiplarindan
sorumlu 120den fazla bagimsiz gen tanimlanmistir (Yoni, 2012). Wolf-Hirsch-
horn sendromu (WHS), bitisik bir gen delesyon sendromudur. Tibbi gelismeler-
le birlikte, WHS’li hastalarin yonetimi, hayatta kalma siiresi ve yasam kalitesini
olumlu etkilemistir (Battaglia ve ark., 2008).

Isitme bozuklugu hastalarin yaklagtk %33>iinde goriiliir. Hem iletim tipi hem
de sensodrinoral isitme kaybi goriilebilmektedir. WHS'li bireyler genellikle prea-
urikiiler ve/veya aurikiiler anormallikler gibi otolojik belirtilerle ortaya ¢ikar ve
bunlarin neredeyse yarisinda efiizyonlu kronik otitis media vardir (Lesperance,
Grundfast, & Rosenbaum, 1998). Sensérinoral isitme kaybi da goriilebilir (Flip-
sen-ten Berg ve ark., 2007).

Isitme kaybi hastalarin dil gelisimi ve egitimini olumsuz etkiler. Bu
nedenle, WHS’ de saglik denetimi ve ileriye yonelik rehberlik amaciyla isitme
degerlendirmesi 6nerilmistir (Ulualp, Wright, Pawlowski, & Roland, 2004). Ul-
kemizde yenidogan her bebege yenidogan isitme tarama testi uygulanmaktadir.
Tarama programinda isitme kaybu siiphesi ile klinigimize gelen WHS tanili hastaya
bilateral sensorinéral isitme kaybi tanisi konuldu. Bilateral isitme cihazlar ile
diizenli kontrol edilmektedir.

SONUC

Isitme bozuklugu olan Wolf-Hirschhorn sendromlu hastalarin degerlendiril-
mesinde orta kulak iltihab1 varliginin yani sira orta ve i¢ kulakta dogustan anor-
mallik bulunma olasilig1 da géz 6nitinde bulundurulmalidir. Sensérinéral isitme
kayb ile tanilanan hastalara uygun rehabilitasyon segenekleri degerlendirilmelidir.
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Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogrudan baglantis:
bulunan herhangi bir ila¢ firmasindan, tibbi alet, gere¢ ve malzeme saglayan ve/
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stirecinde, ¢alisma ile ilgili verilecek karar1 olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya
manevi herhangi bir destek alinmamuistir.
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