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ÖZET
Girifl: ‹flitsel sorunlar ve cilt pigmentasyon bozukluklar› ile seyreden sendromlar bir
grup hastal›k olup; deri, saç, göz ve kokleay› etkiler. S›kl›kla otozomal dominant
kal›t›m gösteren bu hastal›k grubunun bir üyesi de Waardenburg sendromudur.
Waardenburg sendromu, saçta beyaz perçem, konjenital sensorinöral iflitme kayb›,
ciltte hipopigmente maküller ve intraoküler yap›lar›n geliflim anomalileri ile karak-
terizedir. Ancak her olguda say›lan bu tan›sal özelliklerin tümü görülmeyebilir.
Ayr›ca bu sendromun, klinik ve genetik özellikleri birbirinden farkl› bilinen dört alt tipi
vard›r. 
Olgu Sunumu: Bu makalede, Waardenburg sendromu Tip I tan›s› konulan 3 yafl›nda
bir erkek hasta sunulmufltur. Ayr›ca, aile bireylerinden baz›lar›nda da ayn› hastal›k
tespit edilmifltir.
Tart›flma: Konjenital sensörinöral iflitme kayb› bulunan hastalarda klinik bulgular›n
varl›¤›nda Waardenburg sendromu da ay›r›c› tan›da düflünülmelidir. Güncel Pediatri
2010; 8: 123-6)
Anahtar kelimeler: Waardenburg sendromu, konjenital sensörinöral iflitme kayb›,
beyaz perçem, çocuk

SUMMARY
Introduction: Auditory-pigmentary syndromes are a group of diseases that effect the
skin, hair, eyes and the cochlea. Waardenburg syndrome is one of the members of these
autosomal dominantly inherited diseases. Waardenburg syndrome is characterized
by white forelock, congenital sensorineural hearing loss, hypopigmented skin and
anomalies of the intraocular tissues. How ever all these diagnostic features may not
be seen in all patient. In addition, there are four subtypes of the syndrome in each
of which the genetic and clinical findings are different. 
Case Report: In this article, a-3-year old boy with Waardenburg syndrome Type 1
was described. Also, in some of the family members the same disease was 
diagnosed. 
Conclusion: Waardenburg syndrome should be evaluated in the patients with 
congenital sensorineural hearing loss accompanied with the clinical findings.
(Journal of Current Pediatrics 2010; 8: 123-6)
Key words: Waardenburg syndrome, congenital sensorineural hearing loss, white
forelock, child

Yaz›flma Adresi/Address for Correspondence
Dr. Hayrullah Alp

Sarayönü Devlet Hastanesi, 
Çocuk Sa¤l›¤› ve Hastal›klar› Anabilim Dal›,

Sarayönü, Konya, Türkiye
Tel.: +90 332 617 15 15

Faks: +90 332 617 25 00
E-posta: drhayrullahalp@hotmail.com

GGeelliiflfl  TTaarriihhii//RReecceeiivveedd:: 12.03.2009
KKaabbuull  TTaarriihhii//AAcccceepptteedd::  18.08.2010

© Güncel Pediatri Dergisi, Galenos Yay›nevi
taraf›ndan bas›lm›flt›r. 
© The Journal of Current Pediatrics, published
by Galenos Publishing. 

123GüncelPediatri

Olgu Sunumu/Case Report

Girifl

Waardenburg sendromu ilk kez 1951 y›l›nda Waar-
denburg taraf›ndan tan›mlanm›fl olup; ciltte ve irisde
pigment bozuklu¤u, sensorinöral iflitme kayb›, distopia
kantorum (iç kantuslar›n laterale yer de¤ifltirmesi) ve
saçta beyaz perçem ile karakterizedir (1,2). Hastal›¤›n
bilinen dört tipi vard›r ve ço¤u otozomal dominant olarak

kal›t›l›r (3,4). Genel olarak distopia kantorumun 
varl›¤›nda Tip I oldu¤u düflünülür (3). Ancak, ço¤u olguda
say›lan bu bulgular iç içe geçmifl olabilir (4). Hastal›¤›n
insidans›, genel populasyonda 1/42.000 olup konjenital
sa¤›rl›k vakalar›nda %1,43 olarak bildirilmifltir (1). 
Görülme s›kl›¤› aç›s›ndan cinsler ve ›rklar aras›nda fark 
yoktur (4). Sensorinöral iflitme kayb›n›n olmas› ve bir
çok vakada rehabilitasyon gerektirmesi nedeniyle



hastal›k önemlidir. Makalede, Waardenburg sendromu
tip I tan›s› konulan 3 yafl›nda bir erkek hasta sunulmufl
olup ve bunun ›fl›¤›nda sendromun özellikleri gözden
geçirilmifltir.

Olgu Sunumu

Üç yafl›nda erkek hasta klini¤imize öksürük ve atefl
flikâyeti ile baflvurdu. Öyküsünden hastan›n çevreden
gelen seslere geç cevap verdi¤i ö¤renildi. Prenatal ve
perinatal dönemde herhangi bir problemi olmayan 
hastan›n do¤umdan sonra iflitmesini engelleyecek bir
özellik de saptanmad›. Fizik muayenede; bafl çevresi,
boy ve kilo persantilleri yafl›na göre normal s›n›rlarda
olan (bafl çevresi 50-75 persantil, boy 25-50 persantil,
a¤›rl›k 50-75 persantil) hastada, do¤ufltan itibaren var
olan kafan›n ön k›sm›ndaki saçlarda beyaz perçeminin
bulundu¤u, kafllar›n›n ortada birleflti¤i ve gövdenin ön
k›sm›nda büyük bir hipopigmente lekesinin oldu¤u 
görüldü (Resim1, 2). Ayr›ca, hastada genifl ve yüksek 
burun kökü ile birlikte distopia kantorumun (iç kantuslar›n
laterale yer de¤ifltirmesi) varl›¤› dikkati çekti (Resim 2).
‹risde heterokromisi olmayan hastan›n otoskopik ve 
oftalmoskopik muayenesi ve di¤er fizik muayene 
bulgular› normal olarak de¤erlendirildi. Ancak, hastadaki
benzer bulgular›n (iflitme problemi, beyaz perçem, ciltte
hipopigmente lekeler ve saçlar›n erken beyazlayarak 
dökülmesi) ailenin baz› üyelerinde de oldu¤u soygeçmiflten
ö¤renildi (fiekil 1). Tam kan say›m› ve biyokimyasal 
tetkikleri normal olan hastan›n iflitsel beyin sap› yan›tla-
r›n›n bilateral orta düzeyde azald›¤› görüldü ve temporal
kemik tomografisi normal olarak de¤erlendirildi. Ayr›ca
‘W’ indeksi 2,09 olarak hesapland› (4). Tüm bu karakteristik

fizik muayene ve laboratuvar bulgular› eflli¤inde hastaya
Waardenburg sendromu tip I tan›s› konuldu. 

Tart›flma

Waardenburg sendromu, melonositlerin say›sal ve
fiziksel bozuklu¤unun bulundu¤u bir hastal›kt›r. Sonuçta,
primer olarak cilt ve koklea etkilenmektedir. Çünkü 
melonositler hem cilt renginin oluflturulmas›nda hem de
koklear endolenfin iyonik kompozisyonunu korumada
görevlidirler (5). Melanositlerin, embriyolojik geliflimin
erken dönemlerinde nöral krestten, vestibüler duyu
hücrelerine farkl›laflacaklar› hedef epitelyuma göçü
aflamas›ndaki bozukluklar sonucu, melanositlerin k›smen
veya tamamen yoklu¤una ba¤l› olarak vestibuler duyu
organ› ve sinirlerinde atrofiye varan de¤ifliklikler görü-
lebilir (6). Bu embriyolojik geliflim aflamalar›ndaki 
bozukluklara ve klinik bulgulara dayan›larak sendromun
bilinen 4 tipi tan›mlanm›flt›r: melanosit spesifik sorunlar›n
oldu¤u tip 2 ve nöral krestteki geliflim sorunlar›na ba¤l›
tip 1, 3 ve 4 (7).

Waardenburg sendromu Tip 1, otozomal dominant
olarak kal›t›l›r ve vakalar›n %99’unda distopia kantorum
saptan›r (4,7). Vakalar›n tama yak›n›nda 2q35’de PAX3
mutasyonu tespit edilmifltir (4). Tip 2 yine otozomal dominant
kal›t›l›r ancak bu tipte distopia kantorum saptanmaz 
veya nadirdir ve genetik olarak heterojen bir grup olup
%15 vakada 3p12,3-p14,1’de MITF mutasyonu saptan›r
(4). Tip 3 (Klein-Waardenburg) s›kl›kla sporadik olmas›na
ra¤men otozomal dominant da geçebilir. Ancak, ekstremite
kaslar›nda hipoplazi, dirsek ve parmaklarda kontraktürler
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Resim 1. Kafan›n ön k›sm›ndaki saçlarda beyaz perçem, distopia
kantorum, yüksek ve genifl burun kökü görülmekte Resim 2. Gövdenin ön k›sm›nda büyük hipopigmente leke görülüyor



de efllik edebilir (4,7). Genetik olarak tip 1’in varyasyonudur;
ço¤unlukla heterozigot PAX3 mutasyonu varken bazen
de homozigot mutasyon saptanabilir (7). Tip 4, Shah-
Waardenburg sendromu olarak da bilinir, s›kl›kla otozomal
resesif olarak geçer ve Hisprung hastal›¤› efllik edebilir
(7). Tip 4’de homozigot EDN3 veya EDNRB gibi mutasyon-
lar›n› da içeren çeflitli mutasyon tipleri görülebilir (4,7).

Waardenburg sendromunun tan›s› fenotipik özelliklere
göre konulmaktad›r. Waardenburg korsosiyumu taraf›ndan
belirlenen bu özelliklere göre; sensörinöral iflitme kayb›,
heterokromik iris, saçta beyaz perçem, distopia kanto-
rum ve etkilenen kiflilerin birinci derece yak›nlar›nda 
Waardenburg sendromunun varl›¤› major kriterleri
olufltururken; deride pigment anomalileri, sinofris (kafllar›n
ortada birleflmesi), bas›k burun kökü, hipoplastik ala nazi
ve saçlarda erken beyazlaflma minör kriterler olarak 
belirlenmifltir (8). Tan› için iki major veya bir major ve iki
minör özellik yeterlidir. Vakam›zda; sensörinöral iflitme
kayb›, distopia kantorum, beyaz perçem vard› ve ailede
birinci derece akrabalarda da benzer özellikler mevcuttu
(Resim 1). Ayr›ca, minör kriterlerden deride hipopigmente
lekeler, sinofris, burun kökü bas›kl›¤› dikkat çekiciydi.

Waardenburg sendromlu olgularda distopia kantorum
s›kl›¤› %41,2 ile %99 aras›nda de¤iflmektedir (8). Bunu
belirlemek için W indeksi gelifltirilmifl olup, W 
indeksi= X+Y+a/b, (X=[a-(0,21119c+3,909)]/c ve Y=[2a-
(0,2497b+3,909)]/b; a= iç kantuslar aras› mesafeyi, b= pu-
piller aras› mesafeyi, c= d›fl kantuslar aras› mesafeyi mm.
cinsinden ifade eder) fleklinde hesaplan›r ve 2,07’nin
üzerinde ise distopiyi gösterir (4,8,9). Bizim 

vakam›zda da W indeksi 2,09 olarak hesaplanm›fl olup
distopia kantorum mevcuttu. 

Sendromda rastlanabilen iris heterokromisi komplet
veya parsiyel olabilir. Ancak, bu klinik bulguya Waar-
denburg sendromu Tip 1 vakalar›nda %4,2 oran›nda rast-
lan›rken Tip 2’de %27,5 olarak bildirilmifltir (4). Hipoplastik
mavi iris ise Tip 1’de daha s›k olarak görülmektedir (7).
Bizim vakam›zda bu bulgulardan hiç birisi de yoktu. 
Hipopigmente maküllere tüm vakalar›n %8,3 ile %50’sinde
rastlan›rken, beyaz perçem %17 ile %58,4 oran›nda 
görülmektedir (2). Di¤er taraftan, burun kökü geniflli¤inin
görülme s›kl›¤› %17-78 aras›nda de¤iflirken, sinofris
%17,6-%69 aras›nda görülmektedir (4). Konjenital sa¤›rl›¤›n
insidans› ise %9-62,5 aras›nda de¤iflmektedir (2,4). Ayr›ca,
Waardenburg sendromu Tip 1 ile birlikte laringomalazi
de bildirilmifltir (10). 

Ay›r›c› tan›da düflünülmesi gereken hastal›klar;
Fisch, Rozycki, Woolf, Pendred, Ziprkowski-Margolis
sendromlar› ile di¤er nörokutanöz sendromlar ve vitiligo-
dur. Erken grileflen saçlar ve konjenital sa¤›rl›k Fisch
sendromununun karakteristik bulgular› olarak kabul 
edilmektedir (9). Vitiligo ile birlikte otozomal resesif 
geçiflli sa¤›rl›k ise Rozycki sendromu olarak bilinmektedir.
Woolf sendromunda piebaldizme (melanosit gelifliminde
kal›tsal bozukluk hipopigmentasyon veya hiperpigmen-
tasyon fleklinde olabilir) sa¤›rl›k efllik etmektedir (11). 
Pendred sendromu ise; otozomal resesif geçifl gösteren,
koklean›n geliflimsel anomalileri, sensorinöral iflitme
kayb› ve difüz tiroid büyümesi ile karakterize bir 
sendromdur. Ziprkowski-Margolis sendromu, X'e ba¤l›
resesif geçifllidir ve tipik kraniofasiyal anomaliler ile 
birlikte konjenital sa¤›rl›k, deri ve saç›n pigment anomalile-
riyle karakterize bir hastal›kt›r (9,11). 

Waardenburg sendromunda, sensörinöral iflitme
kayb›n›n tedavisinde koklear implantasyon yap›labilmek-
tedir (12). Ancak, tedavinin baflar›s›n› de¤erlendirebilmek
için uzun dönem takip sonuçlar›na gerek vard›r.

Sonuç olarak, klinik özelliklerinin özgün olmas›na
ra¤men Waardenburg sendromu kolayl›kla gözden 
kaçabilmektedir. Özellikle sensörinöral iflitme kayb› 
bulunan hastalarda bu sebeple erken tan› konmas› ve
gerekli rehabilitasyona erken bafllanmas› önemlidir. 
Di¤er taraftan, genetik dan›flmanl›k aç›s›ndan ailede 
etkilenmesi muhtemel bireylerin belirlenmesi ve ailenin
bu flekilde önceden bilgilendirilmesi de h›zl› rehabilitasyon
için gereklidir.   
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fiekil 1. Etkilenen bireyleri gösteren ailenin soya¤ac›

Vakam›z
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