
ÖZ

Olgu Sunumu: Waardenburg sendromu (WS) sıklıkla otozomal 
dominant kalıtım şekline sahip olan ve 1/40.000 sıklığında görü-
len nadir bir hastalıktır. Bu olgu sunumunda WS tip 1 ve tip 2 
tanısı konulan iki hastayı sunmayı amaçladık. Her iki olguda da 
iki tarafl ı sensörinöral işitme kaybı, iris heterokromisi ve retina 
pigment epitelinde yer yer pigmentasyon azlığı varken ek olarak 
ilk olguda distopia kantorum, ikinci olguda anizometropik amb-
liyopi mevcut idi. WS’nun tanısı ve göz patolojilerinin erken dö-
nemde tedavisi açısından göz hastalıkları uzmanlarının önemli 
bir rolü vardır. 

Anahtar kelimeler: anizometropik ambliyopi, distopia kanto-
rum, iris hipokromisi, sensörinöral işitme kaybı, Waardenburg 

sendromu.

 

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-

ndrome.

GİRİŞ

Waardenburg sendromu (WS) sıklıkla otozomal dominant ola-
rak kalıtılan, 1/40.000 sıklığında görülen nadir bir hastalık-
tır.1 WS tip 1 için majör tanı kriterleri doğumsal sensörinöral 
işitme kaybı (SNİK), kısmi veya tam iris heterokromisi, birin-
ci derece akrabalarda WS bulunması, saç hipopigmentasyonu 
(poilozis = beyaz perçem) ve distopia kantorum (normal pupil-
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ler arası aralıkla beraber artmış iç kantuslar arası mesafe); 
minor tanı kriterleri ciltte birkaç alanda hipopigmentasyon, 
sinofris (kaşların orta hatta birleşmesi), geniş ve yüksek bu-
run kökü, ala nazi hipoplazisi ve saçların erken beyazlaşması-
dır.2 Tanı için 2 major veya 1 major ve 2 minör kriter gerekli-
dir. Distopia kantorumun ve diğer anomalilerin varlığına göre 
WS 4 tipe ayrılır. Distopia kantorum WS tip 1’de varken WS 
tip 2’de yoktur. Üst ekstremite anomalileri ve kontraktürler 
WS tip 3’ün (Klein-Waardenburg sendromu), Hirschsprung 
hastalığı WS tip 4’ün (Shah-Waardenburg sendromu) karak-
teristik özelliğidir.3 Bu olgu sunumunda rutin poliklinik mu-
ayenesi sırasında karşılaşılan WS tip 1 ve tip 2 olgularının 
klinik özelliklerini sunmayı amaçladık.

OLGU SUNUMU 1

On dokuz yaşında genç bayan hastanın öyküsünde doğumdan 
beri mevcut olan iki tarafl ı şiddetli işitme azlığı mevcuttu. 
Görme keskinliği sağ gözde +1.00 diyoptri (D) ile 0.7, sol göz-
de +1.25 D ile 1.0 düzeyinde idi. Lokal muayenede distopia 
kantorum izlendi (interpupiller mesafe 59 mm, iç kantüsler 
arası mesafe 37 mm ve dış kantüsler arası mesafe 90 mm 
olarak ölçülerek Waardenburg indeksi 1.96 olarak hesaplan-
dı). Ön segment muayenesinde sağ iriste saat 10’dan saat 1’e 
uzanan sektöryel hipopigmentasyon, sol iriste diff üz hipopig-
mentasyon gözlendi (Şekil 1A). Dilate fundus muayenesinde 
(Şekil 1B) ve fundus otofl oresansında (Şekil 1C) sol gözde 
daha belirgin olarak retina pigment epitelinde (RPE) yer yer 
hipopigmentasyon, koroidal vasküler yapıların belirginlik ve 
hiperotofl oresans dikkati çekti. Sistemik değerlendirmede üst 
ekstremite anomalisi yada intestinal patoloji saptanmadı. 
Hastaya bu bulgularla WS tip 1 tanısı konuldu. 

OLGU SUNUMU 2

On sekiz yaşında genç bayan hastanın öyküsünde doğumdan 
beri mevcut olan iki tarafl ı şiddetli işitme azlığı mevcuttu. 
Lokal muayenesinde distopia kantorum izlenmedi (interpu-
piller mesafe 59 mm, iç kantüsler arası mesafe 29 mm ve dış 
kantüsler arası mesafe 90 mm olarak ölçülerek Waardenburg 
indeksi 1.55 olarak hesaplandı). Görme keskinliğ sağ gözde 
+4.00 (+1.50x70) D ile 1.0, sol gözde +6.00 (+3.00x85) D ile 
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Şekil 1. A. WS-1, iris hete-

rokromisi ve distopia kanto-

rum. B. Fundus fotoğrafın-

da sol gözde daha belirgin 

olarak optik disk vertikal 

hattı boyunca RPE hipopig-

mentasyonu izlenmektedir. 

C. Fundus otofl oresansında 

sol gözde daha belirgin 

olarak hiperotofl oresans ve 

koroidal vasküler yapılarda 

belirginlik izlenmektedir. 

Şekil 2. A. WS-2, iris he-

terokromisi izlenmektedir. 

B. Fundus fotoğrafında sol 

gözde RPE hipopigmen-

tasyonu izlenmektedir. f. 

Fundus otofl oresansında 

sol gözde daha belirgin olan 

hiperotofl oresans ve koroidal 

damarlarda belirginlik iz-

lenmektedir. 



0.2 düzeyinde idi. Ön segment muayenesinde sol iriste diff üz 
hipopigmentasyon gözlendi (Şekil 2A). Dilate fundus muaye-
nesinde (Şekil 2B) ve fundus otofl oresansında (Şekil 2C) sol 
gözde daha belirgin olarak RPE hipopigmentasyonu, koroidal 
vasküler yapıların belirginliği ve hiperotofl oresans dikkati 
çekti. Sistemik değerlendirmede üst ekstremite anomalisi 
yada intestinal patoloji saptanmadı. Hastaya bu bulgularla 
WS tip 2 tanısı konuldu. 

TARTIŞMA

WS cilt, saç, gözler ve kokleanın stria vaskülarisinde melano-
sitlerin eksikliği sonucu oluşan otozomal dominant nörokris-
topati olup tüm konjenital SNİK olgularının yaklaşık %3’ünü 
oluşturur.4-5 Sorumlu genlerin farklı penetrans ve ekspresyo-
nu sonucunda WS’nun klinik olarak 4 tipi bulunur.3 WS tip 1 
sensörinöral işitme kaybı, saç ve gözlerde pigmenter değişik-
likler ve distopia kantorum gibi klinik özellikleriyle tanı alır.3 
Distopia kantorum WS tip 1’i WS tip 2’den ayıran önemli bir 
bulgudur.6 WS tip 1’de distopia kantorum bulunurken WS tip 
2’de distopia kantorum bulunmaz.5 Distopia kantorum artmış 
interkantal mesafe ile belirginleşmiş burun kökü olarak ta-
nımlanabilir.3 Waardenburg indeksinin (WI) (a: iç kantuslar 
arası mesafe, b: pupiller arası mesafe, c: dış kantuslar arası 
mesafe, X= (2a-0.2119c-3.909)/c, Y= (2a-0.2479b-3.909)/b, W= 
X+ Y + a/b) 1.95 üzerinde olması distopia kantorumu gösterir. 
Bizim hastalarımızda WI sırasıyla 1.96 ve 1.55 olarak hesap-
landı. Olgularımızda WS tip 3 ve tip 4’ü düşündürecek eks-
tremite anomalileri veya Hirschsprung hastalığı bulunmadı-
ğından birinci olguya WS tip 1, ikinci olguya WS tip 2 tanısı 
konuldu.

Her iki olguda da iris heterokromisi ve retinada RPE pigmen-
tasyon azlığı belirgin ve dikkat çekici idi. İris heterokromisi 
ayırıcı tanısında WS’na ek olarak Horner sendromu, Fuchs'un 
heterokromik iridosikliti, okülodermal melanositozis, tek ta-
rafl ı topikal prostaglandin kullanımı ve siderosis de düşünül-
melidir.8-9 Olguların birinde hipermetropi diğerinde ise hiper-
metrop astigmata bağlı anizometropik ambliyopi mevcuttu. 
Literatürde Akal ve ark. da WS tip 2 tanılı bir anizometropik 
ambliyopi olgusu bildirmiştir.

Nadir olarak gözlenen WS’nda; distopia kantorum, iris ve reti-
nada hipopigmentasyon, refraksiyon kusurları, ambliyopi gibi 
çok sayıda oküler patolojiler olabileceği için göz hastalıkları 
uzmanlarının tanıda önemi büyüktür. Distopia kantorum tip 
1 WS ve tip 2 WS’nu ayıran en önemli klinik bulgudur. Hem 
işitme, hem de görme yeteneğinde azalma olabilen WS hasta-
larının gelişimsel ve eğitimsel ihtiyaçları açısından erken tanı 
ile görme ve işitme muayeneleri, eksik duyuların tedavileri ve 
rehabilitasyonu önemlidir. 
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