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ÖZET

Amaç: Waardenburg sendromu (WS) deðiþik toplumlarda
1/20000 ile 1/42000 sýklýkta görülebilmektedir. Bu
çalýþmada, WS tip 1'e uyan iki olgumuz nedeniyle WS'nu
gözden geçirmek amaçlandý. Her iki hastada beyaz
perçem, distopia kantorum ve iris heterokromisi varlýðý
izlenirken ilk olguda ek olarak fundusta pigmentasyon
deðiþiklikleri mevcut idi. WS tip 1 tanýsý alan hastalarda
oküler muayenede ön segmentin yaný sýra fundus ayrýntýlý
olarak deðerlendirilmelidir.  WS'lu hastalarýn tanýnmasý ve
tiplendirilmesi nörosensoriyel iþitme kaybýnýn, glokomun,
fundus tümörlerinin ve sistemik bulgularýn ortaya konmasý
açýsýndan önemli olabilir.

Anahtar KKelimeler: Waardenburg sendromu, iris hipokromisi,
distopia kantorum.

SUMMARY

Purpase: Waardenburg syndrome (WS) can be seen with a
frequency of 1/20000 - 1/42000 in different populations.

In this study, we aimed to evaluate WS because of two
patients diagnosed as WS type 1. In both of the cases there
was white forelock, dystopia canthorum and iris
heterochromia and in the first case, there was fundus
pigmentary changes as an adition. In cases diagnosed as
WS type 1, besides anterior segment, ocular fundus should
be evaluated in detail. To diagnose and typing of WS may
be important regarding to neurosensorial hearing loss,
glaucoma, fundus tumors and systemic findings. 

Key WWords: Waardenburg syndrome, Ýris hypochromia,
dystopia chantorum.
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GÝRÝÞ

Waardenburg sendromu (WS); cilt, saç ve gözlerde
pigmenter deðiþiklikler, nörosensoriyel iþitme kaybý ve
kraniyofasiyal anormalliklerle karakterize nadir görülen bir
durumdur1. Bu durumun görülme sýklýðý deðiþik
toplumlarda 1/20000 ile 1/42000 arasýnda deðiþiklik
göstermektedir2.

WS, ilk olarak 1951 yýlýnda Waardenburg
tarafýndan3 tanýmlanmýþ olup günümüzde iriste pigmenter
anormallik (segmental veya total hipopigmentasyon),
nörosensoriyel iþitme kaybý, kýl hipopigmentasyonu (beyaz
perçem, vücut kýllarýnda beyazlanma), distopia kantorum
(iç kantuslarýn laterale yer deðiþtirmesi) ve birinci derece
akrabada WS tanýsý varlýðý ana taný kriterleri olarak kabul
edilmektedir4,5. Minör taný kriterleri ise doðumsal
lökoderma, sinophrys (kaþlarýn mediale uzanýmý), geniþ
burun kökü, burun kanatlarý hipoplazisi ve 30 yaþýndan
önce saçlý deride beyaz hakimiyetidir. Taný için ana taný
kriterlerinden ikisinin mevcudiyeti veya ana kriterlerden
biriyle beraber iki minör kriter varlýðý gereklidir. WS'nda
iristeki pigmenter deðiþikliklerin yaný sýra fundusta
hipopigmentasyon ve hiperpigmentasyon alanlarý, açýk
açýlý glokom, retinal ven dal týkanýklýðý gibi oküler
lezyonlar bildirilmiþtir6.

WS'nun 4 alt grubu olup WS-1'de distopi belirgindir.
WS-2'de iþitme kaybý ve heterokromi ön plandayken
distopi izlenmez. WS-3 (Klein-Waardenburg sendromu)'de
WS-1'deki bulgulara kas-iskelet sistemi anormalliði eþlik
eder. WS-4 (Shah- Waardenburg sendromu)'de ise
Hirshsprung hastalýðý WS-2'deki bulgularla beraberdir7. 

WS'da PAX3, SOX10, MITF, SLUG, EDN3 ve EDNRB
genlerinde mutasyon izlenmiþtir8.

OLGU SSUNUMU 11
Normal muayene için polikliniðimize baþvuran 42

yaþýndaki kadýn hastanýn inspeksiyonunda alýnda beyaz
perçem mevcuttu. Oküler muayenesinde görme keskinliði
bilateral 0.6 olarak saptanmýþ olup tashihle artýþ
saðlanamadý. Ýnterpupiller mesafe 64 mm, iç kantüsler
arasý mesafe 50 mm ve dýþ kantüsler arasý mesafe 95 mm
olarak ölçülerek Waardenburg indeksi 2.66 olarak
hesaplandý. Biyomikroskopik muayenesinde saðda üst

nasal kadranda iris hipopigmentasyonu, solda total iris
hipopigmentasyonu (Waardenburg mavi gözü) varlýðý
izlendi. Fundus muayenesinde ise bilateral olarak yaygýn
hipo-hiperpigmentasyon alanlarý (mottling) izlendi.
Odyolojik muayenede iþitme eþikleri normal sýnýrlarda
olup nörosensoriyel iþitme kaybý saptanmadý. Sistemik
araþtýrmada herhangi bir anormallik izlenmedi. Birinci
dereceden akrabalarýnda yapýlan muayenede WS'na ait
olabilecek bulgu saptanmadý (Resim 1a-b).

OLGU SSUNUMU 22
Rutin göz muayenesi için polikliniðimize baþvuran 45

yaþýndaki kadýn hastamýzýn yapýlan muayenesinde saçýn
ön kýsmýnda beyaz perçem ve alýn cildinde
hipopigmentasyon izlenmekte idi. Her iki göz haricen tabii
olup kapak ve  bulbus hareketleri normaldi. Ýnterpupiller
mesafe 62 mm, iç kantüsler arasý mesafe 40 mm, dýþ
kantüsler arasý mesafe 90 mm olarak ölçüldü.
Waardenburg indeksi 2.28 olarak bulundu. Her iki gözün
ön ve arka segment bulgularý tabii olup görmeleri +1.00
tashihle tam idi. Odyolojik ve sistemik muayeneleri
normaldi. Birinci dereceden akrabalarýnýn muayenesinde
WS'a ait bulgu saptanmadý. Her iki olguda mevcut

bulgular Tablo-1'de özetlenmiþtir (Resim 2).

TARTIÞMA
WS, nöral krest hücrelerinin geliþim anomalisine baðlý

olarak geliþen nadir görülen ve 4 alt grubu olan bir
hastalýktýr2. WS-1 ve WS-2 otozomal dominant geçiþli
iken WS-3 sporadik ve WS-4 otozomal resesif geçiþlidir. Bu
sendromda melanosit geliþimi için gerekli olan genlerde

Resim 11a-bb: Olgu 1a. Sað üst segmental, sol total iris hipokromisi, beyaz perçem, distopia kantorum. b. Fundus pigmentasyon deðiþiklikleri.

Özellikler Olgu 11 Olgu 22
Ýriste pigmenter deðiþiklik + +
Fundusta pigmenter deðiþiklikler + -
Kýl hipopigmentasyonu + +
Distopia kantorum + +
Nörosensoriyel iþitme kaybý - -
Birinci dereceden akrabada WS varlýðý - -

Tablo 11
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mutasyon izlenmektedir. WS-1'de PAX3 geninde, WS-2'de
MITF geninde, WS-3'de PAX3 geninde, WS-4'de ise EDN3
ve EDNRB genlerindeki mutasyon sonucu melanosit
geliþimi bozularak hastalýk geliþir9-11. Ancak genetik
geçiþin saptanamadýðý olgular da mevcuttur12.

WS'nda nörosensoriyel iþitme kaybý tip1'de %36-58
arasýndayken tip 2'de %87 oranýndadýr7,13. Ýþitme kaybý
doðumsal olup tek veya çit taraflý görülebilir. Ýþitme kaybý
seviyesi deðiþkendir ve sýklýkla sabittir, ilerlemez.
Nefesoðlu ve ark Waardenburg sendromu tip 1 olan iki
olgunun birinde nörosensoriyel iþitme kaybý saptarken
diðer olgunun odiyolojik muayenesinin normal olduðunu
belirtmiþlerdir14. Bizim her iki olgumuzda nörosensoriyel
iþitme kaybý saptanmamýþtýr.  

Distopia kantorum, tip 1 WS'lu olgularýn yaklaþýk
%100'ünde mevcuttur13. Dourmishev ve ark,
çalýþmalarýnda tüm WS'lu olgularda  bu oranýn %41.2-99
arasýnda deðiþtiðini belirtmiþlerdir10. Bu durum,
interpupiller mesafe ve dýþ kantüsler arasý mesafe normal
iken iç kantüslerin ve punktumun dýþa doðru yer
deðiþtirmesidir. Smith ve ark .WS'lu olgularda bu nedenle
gözyaþý kanallarýnda da anormalliðin sýk olduðunu
belirtmiþlerdir13. Nefesoðlu ve ark. punktumun laterale yer
deðiþtirmesine baðlý kronik dakriyosistiti olan WS'lu bir
olguda dakriyosistorinostomi ve silikon tüp
uygulamýþlardýr14. Distopia kantorum varlýðý,
Waardenburg indeksi hesaplanarak bulunur4,5,10. WI,
normalde 1.95'in altýnda olmalýdýr. Bizim hastalarýmýzda
WI sýrasýyla 2.66 ve 2.28 olarak hesaplandý. Distopia
kantorum varlýðý, WS'nun tiplemesinde önem taþýmakta
olup tip 1'in tip 2'den ayýrt edilmesini saðlamaktadýr. Bu
resimde her iki hastamýza WS Tip 1 tanýsý konuldu. 

Kraniyofasiyal deðiþiklikler içinde distopia kantorum
haricinde burun kökü hiperplazisi, kaþlarýn mediyalinde
hipertrikosis %17.6- 78 oranýnda görülebilmektedir9. 

Ýriste pigmenter deðiþiklikler %21-28 oranýnda
görülüp iris segmental hipokromisi, karakteristik parlak
mavi iris (Waardenburg mavi gözü) olabilir10. Bu
hastalarda fundus pigmentasyonu tanýsal anlam
taþýmamaktadýr ancak yama tarzýnda hipopigmentasyon,
mottling, albinoid tip deðiþiklikler görülebileceði
belirtilmiþtir1,10,15. Varýnlý ve ark, iki WS'lu olgularýnda
fundusta pigmenter deðiþiklikler izlemiþlerdir16.

Hipopigmente alanlara komþu yoðun hiperpigmentasyon
alanlarý görülebilir. Bu durum, melanositlerin homojen
daðýlýmýnýn bozularak lokalize toplanmasýna
baðlýdýr1,6,17. Kadoi ve ark oküler pigmentasyon deðiþikliði
varlýðýnda Fuchs heterokromik iridosikliti, Horner
sendromu, Vogt Kayanagi Harada sendromu'nun ayýrýcý
tanýda göz önünde bulundurulmasý gerektiðini
belirtmiþlerdir12. Ýlk hastamýzda tek taraflý total ve diðer
gözde sektöriyel iris hipopigmentasyonuna fundustaki
pigmenter deðiþiklikler eþlik ediyordu. Ýkinci hastamýzda
ise sadece tek taraflý iris hipopigmentasyonu mevcut idi.
Her iki hastamýzda pupillalar izokorik olup Fuchs
heterokromik iridosikliti veya Vogt Kayanagi Harada
sendromuna ait bulgu saptanmadý. Fundusta pigmenter
deðiþikliði olan hastalarda fundus'un vazoproliferatif
tümörleri yönünden dikkatli olunmalýdýr17.  Literatürde
WS'lu bir olguda retinoblastoma bildirilerek bu iki durumun
beraber görülebileceði belirtilmiþtir18.

WS'nda retinal ven týkanýklýðý da görülebilir12.
Literatürde ayrýca açýk açýlý glokomun WS ile iliþkisi
belirtilmiþtir 6,19. Nork ve ark iristeki pigmentasyon
deðiþikliklerinin trabeküler að geliþiminde anormalliðe
neden olmasý sonucu WS'nda glokom riskinin arttýðýný
düþünmektedirler6. Bizim hastalarýmýzýn muayenesinde
retina damar týkanýklýðý ya da glokom saptanmamýþtýr. 

Saç bulgularý içinde beyaz perçem en sýk görüleni
olup hastalarýn %17-58.4'ünde görülür. Nadiren bunun
rengi kýrmýzý, kahve veya siyah olabilir. Ayrýca kirpik, kaþ
ve vücut kýllarýnda normalden erken aðarma görülebilir10.
Ciltte hipopigmentasyon alanlarý veya normal cilt üzerinde
hiperpigmente maküller izlenebilir2,10.  Her iki hastamýzda
beyaz perçem ve ikinci hastamýzda alýn cildinde
hipopigmentasyon varlýðý izlendi. Hastalarýmýzda diðer
cilt bulgularýna rastlanmadý.

Literatürde WS-1 tanýsý konan bir yenidoðan bebekte
multikistik displastik böbrek izlenmiþtir20. Farklý bir olguda
ise beraberinde hipofiz tümörü görülmüþtür21. Her iki
durumun da embriyolojik kökeninin ayný olmasý nedeniyle
WS'u olan kiþilerin sistemik muayeneleri önemli olmakla
birlikte hastalarýmýzda normaldi. 

Sonuç olarak, oldukça çok semptom ve bulgusu
bulunan  WS'lu hastalarýn tanýnmasý ve tiplendirilmesi
nörosensoriyel iþitme kaybýnýn, glokomun, fundus
tümörlerinin ve sistemik bulgularýn ortaya konmasý
açýsýndan önemli olabilir.
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