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WOLF HIRSCHHORN  SENDROMUNDA ODYOLOJİK BULGULAR: 
OLGU SUNUMU

ÖZ:

Wolf-Hirschhorn sendromu (WHS), klinik olarak doğum öncesi ve doğum 
sonrası büyüme eksikliği, ayırt edici kraniyofasiyal özellikler, mental retardasyon 
ve nöbetlerle tanımlanan bitişik bir gen bozukluğudur. Hastalığa 4. kromozomun 
kısa kolunun distal kısmında oluşan  kısmi kayıp neden olur. Literatürde WHS'li 
bireylerde işitme kaybı bildirilmiş olmasına rağmen, sensörinöral işitme kaybı na-
dirdir. Bu makalede sensörinöral işitme kaybı mevcut olan WHS’li hastanın işitme 
kaybı ve işitme cihazı ile rehabilitasyonu hakkında bilgi vermek amaçlanmıştır.

Anahtar Kelimeler: Wolf-Hirschhorn Sendromu; Sensörinöral İşitme Kaybı; İşit-
me Cihazı; İşitsel Rehabilitasyon.



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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GİRİŞ 

Wolf-Hirschhorn sendromu (WHS) (  OMIM 194190  ) en yaygın delesyon 
sendromlarındandır. 4. kromozom kısa kolunun (tam veya kısmi) delesyonundan 
kaynaklanır. 20.000 ile 150.000 canlı doğumda bir, kızlarda erkeklere göre 2 kat 
daha fazla görülen çoklu konjenital anomaliler ve zihinsel engellilik sendromu-
dur VE çok çeşitli klinik özelliklerle ilişkilidir.  Çekirdek fenotip, Yunan savaşçı 
kask yüzleri (hipertelorizm, kısa ve geniş burun, kısa philtrum, aşağı dönük ağız 
ve düşük ayarlanmış displastik kulaklar), zihinsel engelli, büyüme gecikmesi, hi-
potoni, nöbetler ve mikrosefali olarak adlandırılan tipik yüz görünümünü içerir 
(Mekkawy ve ark., 2021). WHS, hastalığın spektrumunu ve şiddetini yansıtan 
değişken bir boyuta sahip olan kromozom 4’ün (4p16.3) kısa (p) kolunun distal 
kısmından genetik materyalin kısmi kaybından kaynaklanır. Hastaların %70›inde 
hipotoni saptanırken, hastaların %70’inde epilepsi veya elektroensefalografi (EEG) 
anomalileri %80-90 oranında görülmektedir (Battaglia ve ark., 2009). İşitme kaybı, 
yaklaşık 300-1000 bebekten birini etkileyen son derece karmaşık ve heterojen bir 
bozukluktur(Morton & Nance, 2006). İşitme kaybı hastaların yarısından fazlasın-
da, izole bir durum olarak ortaya çıkar. %70 sendromik, %30 sendromik olmayan 
işitme kaybı görülmektedir (Sakuma ve ark., 2016). İşitme kaybının, yaklaşık 110 
gen ve 150 lokus ile ilişkili olduğu bulunmuştur (“Hereditary Hearing Loss Home-
page,” 2022). En yaygın tespit edilen genler GJB2, SLC26A4, mitokondrial DNA 
özellikle 12S rRNA ve GJB3, vakaların yaklaşık %30-50’sini oluşturur (Xiang ve 
ark., 2020).

WHS ‘de işitme kaybı, WHS hastalarının %40’ından fazlasında saptanabi-
lir  (Battaglia, Carey, & South, 2015) Ancak, WHS hastalarında işitme kaybının 
patogenezi henüz net olarak belirlenmemiştir. Bu yazıda multiple anomalile-
ri ve nöbetleri olan, klinik olarak WHS tanılı,  işitme değerlendirmesi amacıyla 
kliniğimize gelen bir hastanın odyolojik bulgularını sunmak ve WHS’ de işitme 
kaybına dikkat çekmek amaçlanmıştır.

OLGU

30.01.2018 doğumlu WHS tanılı kız çocuk hasta dış merkezde yapılan yenido-
ğan işitme tarama testinden kalmıştır. 11 aylık olduğunda referans merkezi olan 
Ondokuz Mayıs Üniversitesi Tıp Fakültesi KBB/ Odyoloji kliniğine başvurmuştur.

BULGULAR

Kliniğimize başvurusunda tipik yüz görünümü geniş burun, hipertelorizm, 
hipotoni, kısa philtrum gibi hastalığın karakteristik özellikleri mevcuttu. Yapılan 
KBB muayenesinde dış kulak yolu normal ve kulak zarı mat olarak değerlendirildi. 
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Odyolojik incelemede bilateral tip B timpanogram elde edildi. Akustik refleksler 
elde edilemedi. Otomatik İşitsel Beyinsapı Yanıtları (oABR) testinden kaldı.  Ser-
best alanda işitme değerlendirilmesi yapıldı. Konuşmayı farketme eşiği (SAT) bi-
lateral 55 dB’  HL’ de elde edildi. Serbest alanda hava yolu eşikleri 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 (Şekil 1). 33.1 rate, rarefaction polaritede klik uyaran kullanı-
larak yapılan İşitsel Beyinsapı Yanıtları (ABR) testinde sağ kulakta 70 dB HL’ de, 
sol kulakta 55 dB HL’ de V. dalga elde edildi (Şekil 2). 1ay sonra kontrol odyolojik 
incelemede bilateral Tip A tympanogram elde edildi. Odyometri eşikleri önceki 
testleri ile uyumluydu. Hastaya bilateral işitme cihazı raporu verildi. Düzenli cihaz 
kullanımından 1 ay sonra yapılan işitme cihazlı değerlendirmesinde 15 dB HL’ de 
SAT elde edildi (Şekil 1). Yıllık işitme cihazı ile düzenli takip ediliyor. 

Şekil 1. a.Wolf-Hirschhorn sendromunda tipik yüz görünümü 
     (Hastadan izin alınmıştır.) 
      b. İşitme cihazlı ve cihazsız işitme eşiklerini gösteren odyogram.

Şekil 2. Klinik ABR testinde sağ ve sol kulak Klinik ABR testinde sağ ve sol 
kulak klinik ABR testinde sağ ve sol kulak yanıtları.
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TARTIŞMA

İşitme kaybı yeni doğan 1000 bebekten yaklaşık 1’ini etkilemektedir. İşitme 
kayıplarının  %50’den fazlası genetik faktörlere bağlıdır. İşitme kayıplarından 
sorumlu 120’den fazla bağımsız gen tanımlanmıştır (Yönü, 2012). Wolf-Hirsch-
horn sendromu (WHS), bitişik bir gen delesyon sendromudur.  Tıbbi gelişmeler-
le birlikte, WHS’li hastaların yönetimi, hayatta kalma süresi ve yaşam kalitesini 
olumlu etkilemiştir (Battaglia ve ark., 2008).

İşitme bozukluğu hastaların yaklaşık %33›ünde görülür. Hem iletim tipi hem 
de sensörinöral işitme kaybı görülebilmektedir. WHS’li bireyler genellikle prea-
uriküler ve/veya auriküler anormallikler gibi otolojik belirtilerle ortaya çıkar ve 
bunların neredeyse yarısında efüzyonlu kronik otitis media vardır (Lesperance, 
Grundfast, & Rosenbaum, 1998). Sensörinöral işitme kaybı da görülebilir (Flip-
sen-ten Berg ve ark., 2007).

 İşitme kaybı hastaların dil gelişimi ve eğitimini olumsuz etkiler. Bu 
nedenle, WHS’ de sağlık denetimi ve ileriye yönelik rehberlik amacıyla işitme 
değerlendirmesi önerilmiştir (Ulualp, Wright, Pawlowski, & Roland, 2004). Ül-
kemizde yenidoğan her bebeğe yenidoğan işitme tarama testi uygulanmaktadır. 
Tarama programında işitme kaybı şüphesi ile kliniğimize gelen WHS tanılı hastaya 
bilateral sensorinöral işitme kaybı tanısı konuldu. Bilateral işitme cihazları ile 
düzenli kontrol edilmektedir. 

SONUÇ

İşitme bozukluğu olan Wolf-Hirschhorn sendromlu hastaların değerlendiril-
mesinde orta kulak iltihabı varlığının yanı sıra orta ve iç kulakta doğuştan anor-
mallik bulunma olasılığı da göz önünde bulundurulmalıdır. Sensörinöral işitme 
kaybı ile tanılanan hastalara uygun rehabilitasyon seçenekleri değerlendirilmelidir.
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Bu çalışma sırasında, yapılan araştırma konusu ile ilgili doğrudan bağlantısı 
bulunan herhangi bir ilaç firmasından, tıbbi alet, gereç ve malzeme sağlayan ve/ 
veya üreten bir firma veya herhangi bir ticari firmadan, çalışmanın değerlendirme 
sürecinde, çalışma ile ilgili verilecek kararı olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya 
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