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GELISIMSEL ANOMALI OLGULARI

Olgu Sunumu: Waardenburg sendromu (WS) siklikla otozomal
dominant kalitim gekline sahip olan ve 1/40.000 sikliginda gorii-
len nadir bir hastaliktir. Bu olgu sunumunda WS tip 1 ve tip 2
tanis1 konulan iki hastay1r sunmay1 amacladik. Her iki olguda da
iki tarafli sensorinoral isitme kayb, iris heterokromisi ve retina
pigment epitelinde yer yer pigmentasyon azlig1 varken ek olarak
ilk olguda distopia kantorum, ikinci olguda anizometropik amb-
liyopi mevcut idi. WS’ nun tanisi1 ve goz patolojilerinin erken do-
nemde tedavisi a¢isindan goz hastaliklar1 uzmanlarinin 6nemli

‘ N 7 bir roli vardir.
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ABSTRACT

Case Report: Waardenburg syndrome (WS) is a rare disorder
which has mostly autosomal dominant inheritance with a preva-
lence of 1/40.000. We herein aimed to present two patients who
were diagnosed with WS type 1 and type 2 in this case report.
Both cases revealed bilateral sensorineural hearing loss, hetero-
chromia iridis and pigmentary deficit in retinal pigment epithe-
lium, in addition, the first case revealed dystopia canthorum and
the second case revealed anisometropic amblyopia. Ophthalmo-
logists have important role on diagnosing and early treatment of
ocular pathologies.

Key words: anisometropic amblyopia, dystopia canthorum, he-
terochromia iridis, sensorineural hearing loss, Waardenburg sy-
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GIRIS

Waardenburg sendromu (WS) siklikla otozomal dominant ola-
rak kalitilan, 1/40.000 sikliginda goriilen nadir bir hastalik-
tir.! WS tip 1 icin majér tam kriterleri dogumsal sensérinéral
isitme kayb1 (SNIK), kismi veya tam iris heterokromisi, birin-
ci derece akrabalarda WS bulunmasi, sa¢ hipopigmentasyonu
(poilozis = beyaz percem) ve distopia kantorum (normal pupil-
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ler arasi aralikla beraber artmis i¢ kantuslar aras1 mesafe);
minor tani kriterleri ciltte birka¢ alanda hipopigmentasyon,
sinofris (kaslarin orta hatta birlesmesi), genis ve yiiksek bu-
run kokii, ala nazi hipoplazisi ve sac¢larin erken beyazlagsmasi-
dir.2 Tani1 icin 2 major veya 1 major ve 2 minor kriter gerekli-
dir. Distopia kantorumun ve diger anomalilerin varligina gore
WS 4 tipe ayrilir. Distopia kantorum WS tip 1’de varken WS
tip 2’de yoktur. Ust ekstremite anomalileri ve kontraktiirler
WS tip 3in (Klein-Waardenburg sendromu), Hirschsprung
hastalign WS tip 4’iin (Shah-Waardenburg sendromu) karak-
teristik ozelligidir.® Bu olgu sunumunda rutin poliklinik mu-
ayenesi sirasinda karsilasilan WS tip 1 ve tip 2 olgularinin
klinik 6zelliklerini sunmay1 amacladik.

OLGU SUNUMU 1

On dokuz yasinda gen¢ bayan hastanin 6ykiisiinde dogumdan
beri mevcut olan iki tarafli siddetli isitme azlig1 mevcuttu.
Gorme keskinligi sag gozde +1.00 diyoptri (D) ile 0.7, sol goz-
de +1.25 D ile 1.0 diizeyinde idi. Lokal muayenede distopia
kantorum izlendi (interpupiller mesafe 59 mm, i¢ kantiisler
aras1 mesafe 37 mm ve dis kantiisler arast mesafe 90 mm
olarak olciilerek Waardenburg indeksi 1.96 olarak hesaplan-
d1). On segment muayenesinde sag iriste saat 10’dan saat 1’e
uzanan sektoryel hipopigmentasyon, sol iriste diffiiz hipopig-
mentasyon gozlendi (Sekil 1A). Dilate fundus muayenesinde
(Sekil 1B) ve fundus otofloresansinda (Sekil 1C) sol gozde
daha belirgin olarak retina pigment epitelinde (RPE) yer yer
hipopigmentasyon, koroidal vaskiiler yapilarin belirginlik ve
hiperotofloresans dikkati ¢ekti. Sistemik degerlendirmede tist
ekstremite anomalisi yada intestinal patoloji saptanmadi.
Hastaya bu bulgularla WS tip 1 tanis1 konuldu.

OLGU SUNUMU 2

On sekiz yasinda geng¢ bayan hastanin oykiisiinde dogumdan
beri mevcut olan iki tarafli siddetli isitme azlig1 mevcuttu.
Lokal muayenesinde distopia kantorum izlenmedi (interpu-
piller mesafe 59 mm, i¢ kantiisler aras1 mesafe 29 mm ve dis
kantiisler aras1 mesafe 90 mm olarak 6l¢iilerek Waardenburg
indeksi 1.55 olarak hesaplandi). Gérme keskinlig sag gozde
+4.00 (+1.50x70) D ile 1.0, sol gozde +6.00 (+3.00x85) D ile
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Sekil 1. A. WS-1, iris hete-
rokromisi ve distopia kanto-
rum. B. Fundus fotografin-
da sol gozde daha belirgin
olarak optik disk vertikal
hattt boyunca RPE hipopig-
mentasyonu izlenmektedir.
C. Fundus otofloresansinda
sol gozde daha belirgin
olarak hiperotofloresans ve
koroidal vaskiiler yaptlarda
belirginlik izlenmektedir.

Sekil 2. A. WS-2, iris he-
terokromisi izlenmektedir.
B. Fundus fotografinda sol
gozde RPE hipopigmen-
tasyonu izlenmektedir. f.
Fundus otofloresansinda

sol gozde daha belirgin olan
hiperotofloresans ve koroidal
damarlarda belirginlik iz-
lenmektedir.



0.2 diizeyinde idi. On segment muayenesinde sol iriste diffiiz
hipopigmentasyon gozlendi (Sekil 2A). Dilate fundus muaye-
nesinde (Sekil 2B) ve fundus otofloresansinda (Sekil 2C) sol
gozde daha belirgin olarak RPE hipopigmentasyonu, koroidal
vaskiiler yapilarin belirginligi ve hiperotofloresans dikkati
cekti. Sistemik degerlendirmede tist ekstremite anomalisi
yada intestinal patoloji saptanmadi. Hastaya bu bulgularla
WS tip 2 tanisi konuldu.

TARTISMA

WS cilt, sac, gozler ve kokleanin stria vaskiilarisinde melano-
sitlerin eksikligi sonucu olusan otozomal dominant norokris-
topati olup tiim konjenital SNIK olgularinin yaklasik %3’iinii
olusturur.*® Sorumlu genlerin farkli penetrans ve ekspresyo-
nu sonucunda WS’nun klinik olarak 4 tipi bulunur.? WS tip 1
sensorinoral isitme kaybi, sa¢ ve gozlerde pigmenter degisik-
likler ve distopia kantorum gibi klinik 6zellikleriyle tani alir.3
Distopia kantorum WS tip 1’'i WS tip 2’den ayiran 6nemli bir
bulgudur.® WS tip 1’de distopia kantorum bulunurken WS tip
2’de distopia kantorum bulunmaz.® Distopia kantorum artmis
interkantal mesafe ile belirginlesmis burun kokii olarak ta-
nimlanabilir.?> Waardenburg indeksinin (WI) (a: i¢ kantuslar
aras1 mesafe, b: pupiller aras1 mesafe, c: dis kantuslar arasi
mesafe, X=(2a-0.2119¢-3.909)/c, Y= (2a-0.2479b-3.909)/b, W=
X+Y + a/b) 1.95 tizerinde olmasi distopia kantorumu gosterir.
Bizim hastalarimizda WI sirasiyla 1.96 ve 1.55 olarak hesap-
landi. Olgularimizda WS tip 3 ve tip 4’u distindiirecek eks-
tremite anomalileri veya Hirschsprung hastaligi bulunmadi-
gindan birinci olguya WS tip 1, ikinci olguya WS tip 2 tanisi
konuldu.

Her iki olguda da iris heterokromisi ve retinada RPE pigmen-
tasyon azlig belirgin ve dikkat cekici idi. Iris heterokromisi
ayiric1 tanisinda WS'na ek olarak Horner sendromu, Fuchs'un
heterokromik iridosikliti, okiilodermal melanositozis, tek ta-
rafl1 topikal prostaglandin kullanimi ve siderosis de diistiniil-
melidir.?? Olgularin birinde hipermetropi digerinde ise hiper-
metrop astigmata bagl anizometropik ambliyopi mevcuttu.
Literatiirde Akal ve ark. da WS tip 2 tanili bir anizometropik
ambliyopi olgusu bildirmistir.

Waardenburg Sendromu Tip 1 ve Tip 2: Olgu sunumu

Nadir olarak gozlenen WS’'nda; distopia kantorum, iris ve reti-
nada hipopigmentasyon, refraksiyon kusurlari, ambliyopi gibi
cok sayida okiiler patolojiler olabilecegi icin goz hastaliklar
uzmanlarinin tanida 6nemi biiyiiktiir. Distopia kantorum tip
1 WS ve tip 2 WSnu ayiran en 6nemli klinik bulgudur. Hem
igitme, hem de gérme yeteneginde azalma olabilen WS hasta-
larinin gelisimsel ve egitimsel ihtiyaclar: agisindan erken tani
ile gorme ve igitme muayeneleri, eksik duyularin tedavileri ve
rehabilitasyonu 6nemlidir.
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