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Waardenburg Sendromu ve Proktokolit Birlikteligi Olan Bir
Sut Cocugu
Waardenburg Syndrome and Proctocolitis Association in a Infant
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oz

Waardenburg Sendromu konjenital sensorinéral sagirlik; bilateral soluk mavi gdzler, heterokromi veya bir gbz icinde iki renk;
piebaldizm, parsiyel albinizm, distopia kantorum (i¢ kantuslarin laterale yer degistirmesi) ile karakterizedir. Sendromun 4 tipi
vardr. Literatirde Waardenburg Sendromuna eslik eden proktokolit ile iliskili veri bulunmamaktadir. Makalede 2 yasinda kiz
Waardenburg Sendromu tip 2 (iris heterokromisi, bilateral isitme kaybi) nedeni ile takipli hastada saptanan proktokolit ve
amino asit bazll mama kullanimi sonrasi proktokolit bulgularinin gerilemesi sunulmustur.

Anahtar Sozciikler: Waardenburg sendromu, Konjenital, Sensdrinéral, isitme kaybi, Heterokromi, Proktokolit

ABSTRACT

The Waardenburg Syndrome is characterized by congenital sensorineural deafness, bilateral pale blue eyes,
heterochromia or two colors in the same eye, piebaldism, partial albinism, and dystopia cantorum (lateral displacement of
inner canthi). There are 4 types of the syndrome. There is no literature data on proctocolitis associated with Waardenburg
Syndrome. In this article, we present the results of a 2-year-old female patient with Waardenburg syndrome type 2 (iris
heterochromia, bilateral hearing loss) and proctocolitis and discuss the decrease in proctocolitis findings with amino
acid-based food use.
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GIRI

® kanamanin en sik (>%50) nedenidir. Nadiren hafif siddette ishal
de eslik edebili. Ortalama tani yagl 2 ay olmakla birlikte son
yilllarda daha ileri yaglarda da baglangic tanimlanmistir. En sik
inek sutd, soya proteini ve yumurta sorumludur (4).

Waardenburg Sendromu (WS) pigment anomalileri (iris, cilt ve
sac), isitme problemleri, cesitli fenotipik 6zelliklerin eslik ettigi
genellikle otozomal dominant kalitm gdsteren herediter bir
hastaliktir (1). Konjenital sensorindral sagirlik; bilateral soluk
mavi gozler, heterokromi veya bir géz icinde iki renk; piebaldizm,
parsiyel albinizm, distopiakantorum (i¢ kantuslarin laterale yer
degistirmesi) ile karakterizedir (1-3). Literatirde WS’a eslik eden
proktokolit ile iligkili veri bulunmamaktadir. Bu makalede WS tip ~ Dogumundan itibaren Waardenburg sendromu ile takipli 2
2 (iris heterokromisi, bilateral isitme kaybi) nedeni ile takipli 2~ Yasinda kiz olgu dokintl sikayeti ile gocuk alerji poliklinigine
yasinda kiz olgunun kanli mukuslu ishal sikayeti ile aminoasit ~ @yaktan bagvurdu. Hastanin ykistnden 40 glnlik anne sitd

bazl mama kullanimi sonrasi proktokolit bulgularinda gerileme ~ ile beslenirken giinde yaklasik 10-15 kez gizgi seklinde kan
olmasi sunulmustur. ve mukus iceren digkilamasi oldugu; kanl digkiya eglik eden

tUm vicudunda anne sutu ile beslendikten yarnm saat sonra
basmakla solan kirmizi makuler, Urtikeryal dokintidst oldugu
ogrenildi. Annenin kendi diyet yapmadan doktor gozetimi

OLGU

Olgunun degerlendiriimesinde proktokolit; eozinofilik kolitin
bebeklerde gorilen en sk seklidir. Sagdlikli bebeklerde rektal
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olmaksizin medya bilgisi ile amino asit bazll mama kullandig,
mama kullanimi sonrasi kanli, sik digkilamasinin 4. aydan sonra
duzeldigi ve vicudundaki dokuntUsunin geriledigi 6grenildi.
Olgumuz 6 ayliktan sonra sut ve sut UrUnleri tiketmekte, normal
kivamda ve ginde bir kez disklamaktadir. Ozgegmisinde 38
hafta normal spontan yol ile dogum, tarama sirasinda isitme
kaybr tanisi alarak isitme cihazi kullanmaktadir. Soygegmis
akraballk yoktu. Babada bir goz icinde iki renk, diger gdz
kahverengi; halada benzer 6ykU; kuzeninde iris heterokromisi
ve isitme kaybi mevcuttu (Sekil 1). Hastanin fizik muayenesinde
sag goz kahverengi iken, sol gbz acik mavi renkliydi. Kivircik,
kahverengi saclar mevcut olup, ciltte pigmentasyon anomalisi
yoktu. iskelet deformitesi saptanmadi. Diger sistern muayeneleri
olagandi.

Hastanin cilt prick testinde bugday, yumurta sarisi, DP, miks
cayir (12’li), kedi, hamam bocegdi, aspergillus, yumurta beyazi,
latex antijeni, gunltk stt negatif olarak degerlendirildi. Histamin
20x25mm negatif kontrol negatif idi. Genetik analiz yapiimasina
aile izin vermedi.

TARTISMA

Waardenburg Sendromu 1951 yilinda tanimlanmis olup néral
krest kokenli; melonositlerin sayisal ve fiziksel bozuklugunun
bulundugu prevelansi 1/42000 olan bir hastaliktir (3). 4 tipi
mevcut olup hastamiz klinik olarak tip 2 WS ile uyumludur (1).

Besin proteini iligkili proktokolit; besin alerjilerinin IgE aracisiz,
sindirim sistemini tutan, prevelansi net bilinmeyen hastaliktir
(4-6). Besin proteini iligkili proktokolit, en sik inek sttl ve anne
sUtlyle beslenen bebeklerde gérultr (7). Eliminasyon ile 72
saatte digkida kan kaybolur. Klinik olarak ilk birkag yil icinde
besine tolerans gelisir (8,9).

Carrascosa ve ark. (10) yaptiklar ¢calismada, 58 yasinda astimi
olan, nefes darligi nedeni ile bagvuran Waardenburg Sendromlu
olgu bildirilmistir.

Leechawengwongs ve ark.nin (2) “Kisa bagirsak sendromu,
gida alerjisi ve eozinofilik gastrointestinal hastalik riskini artirr
mi? Shah-Waardenburg sendromunda gozlemler” isimli maka-
lesinde tip 4 WS Shah-Waardenburg (hirschsprung eslik ettigi)
iki olgu sunulmustur. Her iki hastada da alerjik rinit gortimesi
nedeni ile sendromunun atopik 6zelliginin olabilecegi ve Shah-
Waardenburg sendromlu hastalarda saptanan EDNRB genetik
mutasyonun hava yolu obstriksiyonu ve hipersensitivite has-
taliklarinin diger formlarinin gérdlebilecegine (alerji ve eozinofilik
gastrointestinal hastalik) dikkati cekmigtir.

2017 yilinda Issa ve ark. (1) “Heterozigot EDNRB mutasyonlari-
nin yol actigi tip Il Waardenburg sendromu” isimli makalesinde
ise tip 4 WS hastalarda homozigot saptanan EDNRB mutas-
yonunun, tip 2 WS arasindaki taramada 6 heterozigot varyas-
yonun saptandigi ve tip 2 WS olgularin yaklasik %5-6’sinda
EDNRB mutasyonu saptanabilecegi vurgulanmistir.
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olgumuz
isitme kaykbi + isitme kaybi +
0 iris heterokromisi kiz O salam kaz
H iris heterokromisi erkek safilam erkek
Sekil 1:
Makalemizde bebeklik déneminde Urtikeryel dokidntl ve

proktokolit birlikte olan Waardenburg sendromlu kiz olgumuzu
literatUr esliginde tartistik. Literatirde Waardenburg sendromu
ve proktokolit ile iligkili veri bulunmamaktadir. Proktokolit
insidental olarak gorulebilecegdi gibi sendromun tanimlanmayan
bir pargasi da olabilecegi icin farkindalk saglamak adina bu
olgu sunulmustur.
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