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OZET

SANLIURFA ILINDEKi SENSORINORAL iSITME KAYIPLI COCUK
HASTALARIN ETYOLOJIK VE EPIDEMIiYOLOJIK
DEGERLENDIRILMESI

Cocukluk donemindeki isitme kayiplar1 basta dil ve konusma olmak {izere ¢cocugun
biligsel, sosyal ve duygusal gelisimini olumsuz yonde etkiler. Tam1 koymadaki giicliik, tedavi
ve rehabilitasyon carelerinin sinirli olmas1 hekimi ve ¢ocuklarin ailelerini sikintiya sokar.

Dolayisiyla sensorindral igitme kayipli cocuklar1 erken tanimak ¢ok dnemlidir

Calismamiz Harran {niversitesi Tip Fakiiltesi KBB poliklinigine basvuran ve
sensorindral isitme kaybi tanist alan 71 cocuk hasta ve isitme kaybi anamnezi olmayan
poliklinigimize basvuran 30 ¢ocuk tizerinde yapildi.

Isitme kayb1 nedenleri siniflandirildiginda 42 (%59.2) hastada ailesel nedenler, 23
(%32.3) hastada akkiz nedenler saptandi. 6 (%8.5) hastada neden saptanamadi. Ailesel
nedenlerden 8(%11.3)’inde sendromik nedenler tespit edildi. 34(%47.9) hasta ise
nonsendromik olarak degerlendirildi.

Hastalarimizdan toplam 59’una connexin 26 (GJB2) ve 32 (GJB1) dizi analizlerine
bakildi. Bakilan 59 hastanin hi¢birinde GJB1 geninde mutasyon tespit edilmedi. GJB2
bakilan 59 hastadan 3 hastada (%5.1) 35 del G mutasyonunu homozigot ve 3 hastada (%5.1)
ise GJB2 geninde heterozigot mutasyon tespit edildi

Sensorindral isitme kaybi bulunan 71 hastadan 59’una ve kontrol grubu olarak
sensorinoral igitme kayb1 bulunmayan 30 ¢ocuga Anti Toksoplazma Ig G, Anti Rubella Ig G,
Anti CMV Ig G, Anti HSV-1 Ig G, Anti HSV-2 Ig G antikorlarma bakildi. Hasta ve kontrol
grubu TORCH yoniinden istatiski olarak karsilastirildiginda sadece HSV-1 yoniinden anlamli
diizeyde farklilik gosterdigi tespit edildi.

Hasta grubumuzdan 32 hastanin temporal CT ya da MR’1 tekrar degerlendirilerek
tanilar tekrar gdzden gecirildi. Hastalardan 7 (%21.9)’sinde 4 farkl i¢ kulak malformasyonu
tespit edildi. 2 hastada mondini deformitesi, 1 hastada koklear hipoplazi, 3 hastada genis
vestibiiler akuaduktus, 1 hastada genis internal akustik kanal tespit edildi.

Hastalarin ebeveynlerinden %66.2’sinde akraba evliligi tespit edildi. Ailelelerin

cocuklarindaki isitme kaybini fark etme yas1 ortalama 20,19 ay olarak tespit edildi.

Vil
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ABSTRACT

ETIOLOGICAL AND EPIDEMIOLOGICAL ASSESSMENT OF
PEDIATRIC PATIENTS WITH SENSORINEURAL HEARING LOSS IN
THE PROVINCE OF SANLIURFA

Childhood hearing loss in period affects adversely the cognitive, social and
emotional development and particularly the language and speaking skills of the child.
Difficulty in establishing a diagnosis, and limited treatment and rehabilitation methods
distress the doctors and families of the children. Therefore, early diagnosis of sensorineural

hearing loss in children is very important.

Our study was conducted on 71 pediatric patients diagnosed with sensorineural
hearing loss, who applied to Harran University Medical Faculty Otorhinolaryngology
policlinic, and 30 pediatric patients who did not have anamnesis of hearing loss and applied to
our policlinic.

When hearing loss reasons were classified, it was determined that while 42 patients
(59.2%) had familial reasons, 23 patients (32.3%) had acquired reasons. No reason was
detected for 6 patients (8.5%). Syndromic reasons were determined in 8 of the familial
reasons (11.3%). 34 patients (47.9%) were evaluated as non-syndromic reasons.

Connexin 26 (GJB2) and 32 (GJBI1) sequence analyses were examined on 59 of our
patients. No mutation was determined in GJB1 gene in none of these 59 patients. 3 of 59
patients (5.1%), who were analyzed in terms of GJB2, were homozygote for 35 del G
mutation and 3 patients (5.1%) had heterozygote mutation in the GJB2 gene.

Anti Toxoplasma Ig G, Anti Rubella Ig G, Anti CMV Ig G, Anti HSV-1 Ig G, Anti
HSV-2 Ig G antibodies of 59 of the 71 patients with sensorineural hearing loss and 30
children without sensorineural hearing loss constituting the control group were examined.
When the patient and the control groups were compared statistically in terms of TORCH,
there was a significant difference only in HSV-1.

Temporal CT or MR values of 32 patients in the patient group were reassessed and
diagnoses were reviewed. 4 different inner ear malformations were determined in 7 of the
patients (21.9%). Mondini deformity was determined in 2 patients, cochlear hypoplasia in 1
patient, enlarged vestibular aqueduct in 3 patients, and enlarged internal acoustic canal in 1

patient.



66.2% of parents of the patients had consanguineous marriage. The average age of
families recognizing the hearing loss in their children was specified as 20.19 months.

Key Words: Sensorineural, Hearing, Loss, Child, Etiology



1.GIRIS VE AMAC

Insanlar arasindaki iletisim yollar1 icinde en dnemlisi ve en sik kullanilani konusarak
anlagsma yoludur. Konusma insani diger canlilardan ayiran en dnemli 6zelliktir. Konusma
O0grenilmis bir davranistir, anne ve babalar, cocugun yakin g¢evresindeki kisiler farkinda
olmaksizin konusma Ogretmenligi yapar. Diger kosullarin varligi halinde, konusmanin
ogrenilmesinde en onemli unsur isitmedir. Isitme kaybi; bireyin sahip oldugu isitme
duyarliliginin onun gelisim, uyum ve Ozellikle de iletisim becerilerini kazanmasma engel
olma durumu olarak tanimlanabilir (1). Isitme kaybi derecesi ne olursa olsun g¢ocugun
konusmay1 ve dili 6grenmesini etkiler, sosyal ve duygusal sorunlara yol acar. Konugmanin
normal gelismesi ve cocugun konusmasi, normal isitmenin varhgna baghdir. Isitme kaybi
olan ¢ocugun konusmasinin anlasilabilirligi ise isitme kaybinin derecesi ile orantilidir. Isitme

kaybi ne kadar az ise konusma o kadar normale yakin olur.

Cocuklardaki isitme kaybi, sessiz ve gizli bir engeldir. Gizlidir, ¢linkii ¢ocuklar,
ozellikle bebekler iyi duyamadiklarini soyleyemezler. Engeldir cilinkii fark edilmez ve
diizeltilmezse konusma ve dil gecikmesine, sosyal ve duygusal sorunlara ve okul
basarisizlaklarmna sebep olur (2). Cocuklardaki igitme kayb1 tanis1 geciktikce olumsuz etkisi
de fazlalagir. Konusma ve oral dilin gelisimi ag¢isindan yasamin ilk 6 ay1 kritik bir donem
oldugundan, bebeklerdeki isitme kaybinin yasamin ilk 3 ay1 igerisinde saptanmasi gerekir (2).

Dogumsal olan anomaliler i¢inde isitme kayb1 en sik goriilenidir. Avrupa ve Amerika
Birlesik Devletleri (ABD) literatiiriinde siklig1 saglikli yenidoganlar icin 9%0.1-0.3 arasinda
bildirilmektedir (3,4). Isitme kayb1 siklig1 iilkeden iilkeye degismektedir. Ulkemizde yapilan
tarama calismalari, isitme kaybi sikliginin saglikli canli yenidogan i¢in %0.1-0.2 arasinda

oldugunu gostermektedir (5,6).

Yenidogan isitme tarama programlari ile ¢ocuklarda isitmenin degerlendirilmesi daha
erken yaslarda baslamakta ve tarama test protokolleri ile bebeklik donemi isitme kaybi
saptama yas1 diismekte, bu durum isitmenin erken rehabilitasyonunu da getirmektedir (3,4).

Isitme tarama programlari ile erken dénemde (3 yas alt1) uygun amplifikasyon ile rehabilite



edilen ¢ocuklar okul yaslar1 geldiginde normal isiten yasitlar1 ile benzer isitme/dil ve konusma
gelisimine sahip olmaktadir (7).

Isitme kayb1 gdzle goriiliir bir hastalik degildir ve eger aile igerisinde isitme kayipli bir
birey yoksa aileler cocuklari igin isitme kayb1 siiphesine ¢cok nadir sahip olur. Isitme kayipl
cocuklarin ebeveynleri, genetik dominant gegisli isitme kayb1 yilizdeleri dikkate alindiginda
biiyiik oranda normal isiten kisilerdir (8). Isitme kayb1 dereceleri diisiiniildiigiinde ise ailelerin
hafif-orta derece isitme kaybini fark etme ve uzmana bagvurma yasi yaklasik 30 aydir (9,10).
Buna bagh olarak tanilama ve rehabilitasyona baslama yas1 da gecikir. Genellikle hafif/orta
derecedeki isitme kaybina sahip ¢ocuklarm aileleri isitme kaybindan ¢ok konusma bozuklugu
sikayeti ile basvururlar, ¢iinkii bu c¢ocuklarm ebeveynlerine gore c¢ocuklar1 istediklerinde
duyuyor, dikkatini verdiginde konusmalar1 anliyor, ancak diizgiin konusamiyordur. Isitme
kayb1 sliphesi ve/veya konusma bozuklugu sikayeti ile basvuran tiim ¢ocuk hastalar icin
mutlaka isitme testi yapilmasi gereklidir. Isitmenin kesin tespiti yapilmadan aileye isitme ile
ilgili varsayimlarda bulunmak o6ncelikle ¢ocuk i¢cin durumu zorlastiracak, tanilama yasini

yiikseltecek dolayisiyla rehabilitasyondan yararlanmay1 sinirlandiracaktr.

Bu calismadaki amacimiz; klinigimizde sensorindral isitme kaybi tanis1t konan ¢ocuk

hastalarin isitme kayip nedenlerinin ¢cok yonlii olarak incelemektir.



2. GENEL BILGILER

2.1.isitme Fizyolojisi

2.1.1. Ses dalgasi ve Ozellikleri

Ses bir enerji kaynagindan yayilan titresimlerin etkisi sonucu gaz, sivi ve kati
ortamlarda molekiillerin yer yer sikigmasi (kompresyon) ve gevsemesiyle (rarefaksiyon) ile
ortaya c¢ikan enerjidir. Bu sikisma ve gevsemeler ortamda yayilarak ses dalgalarini
olustururlar. Molekiillerin bir defa sikisip gevseme hareketi i¢inde kalan mesafe sesin dalga
boyunu belirler. Bir tek titresimde pozitif ve negatif iki faz vardir. Bir saniyedeki titresim
sayis1 o sesin frekansini ifade eder. Ses dalgalarinin amplitiidii ise o sesin siddetini olusturur
(11). Ses dalgalar1 kat1 ortamlarda en hizli ve gaz ortamlarda en diisiik hizla yayilir. Deniz
seviyesinde 20 derecelik bir sicakliktaki hava tabakasinda sesin hizi 344 m/sn olarak
bulunmustur. Sesin kemikte yayilma hizi 3013 m/sn, suda yayilma hiz1 1481 m/sn olarak
saptanmistir (12).

Ses ii¢ boyuta sahiptir:
1. Frekans: Saniyedeki sikluslarin sayis1 anlamindadir. Hertz (Hz) frekans birimidir.

Insan kulag1 20-20.000 Hz arasindaki ses frekansina hassastir (11).

2. Sesin siddeti (intensite): Uyar1 tarafindan iiretilen fizik enerjidir ve birimi
watt/cm?’dir. Insan kulaginm algilayabildigi en zayif sesin siddeti 1016 watt/cm2’dir. Bu
deger, ses basing degeri olarak 0,0002 mikrobar/cm2, 0,0002 dyn/cm?, 0,00002 Newton/m2
veya 20 mikropaskal seklinde de ifade edilebilir (13). Aym1 deger dB cetvelinde 0 olarak
kabul edilmistir (14). Normal bir kulagin duyarli oldugu ses basmci araligi (SPL degeri
olarak) son derece genistir. Ornegin, ses siddeti 0 dB’den 140 dB’e eristiginde, ses basmcida
alt esik degerinden ( 0,0002 dyn/cm? ) yaklasik on milyon kat fazla bir degere ulasmis
demektir. Odyolojide bu biiylikliikteki rakamlarin kullanilmasi pratik olmadigi i¢in dB skalas1

tercih edilmistir.



Giinliik hayatta 6rnek vermek gerekirse; fisilt1 sesi 20-25 dB, konusma sesi 50-70 dB,
yiiksek bagirma sesi 70-85 dB, trafik giiriiltiisii 90-100 dB, jet motoru 120-150 dB’dir. insan
kulaginim en rahat dinledigi ses siddeti 50-70 dB arasidir (11).

2.1.2. isitme

Atmosferde meydana gelen ses dalgalarinin kulagimiz tarafindan toplanmasindan,
beyindeki merkezlerde karakter ve anlam olarak algilanmasina kadar olan siire¢ igitme olarak
adlandirilir ve isitme sistemi (auditory system) denilen genis bir bdlgeyi ilgilendirir. Dis, orta
ve i¢ kulak ile merkezi isitme yollar1 ve isitme merkezi bu sistemin pargalaridir. Isitmenin
olabilmesi i¢in ilk olarak ses dalgalarinin atmosferden Corti organina iletilmesi gereklidir. Bu
mekanik bir olaydir ve sesin bizzat kendi enerjisi ile saglanir (iletim— conduction). Corti
organinda ses enerjisi biyokimyasal olaylarla sinir enerjisi haline doniistiiriiliir (doniisiim—
transdiiksiyon). I¢ ve dis sagh hiicrelerde meydana gelen elektrik akimi, kendisi ile ilgili sinir
liflerini uyarwr. Bu sekilde sinir enerjisi frekans ve siddetine gore degisik sinir liflerine iletilir.
Yani ses, siddetine ve frekansina gére Corti organinda kodlanmis olur (neural coding - relay);
tek tek gelen bu sinir iletimleri isitme merkezinde birlestirilir ve ¢oziiliir. Boylece sesin

karakteri ve anlami anlasilir hale getirilir (cognition association).

Fonksiyonel bakimdan isitme organ1 iki boliimde incelenmektedir: Iletim
(conduction) aygiti: Dis ve orta kulak, i¢ kulak sivilari, Algi(perception) aygiti: Corti organt,

isitme siniri ve onun santral baglantilar1.

Ses dalgasinin Corti organina iletilmesi siirecinde basin ve viicudun engelleyici, kulak
kepgesi, dis kulak yolu (DKY) ve orta kulagin yonlendirici ve /veya siddetlendirici etkileri
vardir (12).

2.1.3. Bas ve Viicudun Engelleyici Rolii

Ses dalgalar1 basa ¢arpinca yansir ya da az miktarda da olsun kirilir. Sesin gelis
yoniine gore, ses dalgalarinin ¢arptigi kulak tarafinda ses dalgalar1 basinci artar, aksi taraftaki
kulakta ise ses basinci diiser, bu olaya Baftle etkisi ad1 verilir. Ses ayni zamanda diger kulaga
0,6 ms gecikmeli olarak ulasir ki, buna interaural zaman farki denir. Bdylece sesin yonii

belirlenebilir. Basin ses dalgalarinin alinmasma yaptig1 diger bir etki de golge (shadow)



etkisidir. Basmn genisliginin ses dalgalarinin boyundan biiyiik veya kiiclik olmasi golge
etkisini ortaya ¢ikarir. Tiz seslerin dalga boyu basin genisliginden kiiciik oldugu i¢in tiz sesler
uzak kulaga daha giicliikle ulasir. Pes seslerin dalga boyu bas genisliginden biiyiik oldugu
icin, pes seslerin uzak kulaga ulagsmasinda sorun olmaz. Bu yiizden tiz seslerin yoni, pes

seslere gore daha kolaylikla saptanabilir (12).

2.1.4. Kulak Kepcesinin Rolii

Kulak kepgesi, konumu ve bigimi ile ¢evredeki sesleri toplamaya ve yonlendirmeye
yarar. Basin yoniine gore, yaklagik 135 derecelik bir yay i¢indeki biitiin sesleri toplar ve
DKY’na yonlendirir. Konka ise megafon gorevi yapar ve ses dalgalarini DKY’da

yogunlastirir. Ses dalgalarinin siddetini 6 dB artirdig1 sanilmaktadir (12).

2.1.5. D1s Kulak Yolunun Rolii

DKY ses dalgalarin1 sadece yonlendirmez ayni zamanda siddetlendirir. Ses dalgalarinin
atmosferde yayilmasi ile DK'Y’daki yayilmasi karsilastirildiginda, normal yetiskin bir insanda
sesin siddetinin arttig1 ve bu artisin 1000-8000 Hz frekanslar1 arasinda oldugu saptanmaistir.
Ozellikle bu siddetin artmasi 3500-4000 Hz frekans cevresinde en yiiksek degerine
erismektedir. 3500 Hz frekanstaki bir ses dalgast DKY’da yaklasik olarak 15-20 dB
kuvvetlenmektedir. DKY nun bir bagka gorevi de, havay:1 viicut sicakligmma getirmesidir.

Sesin alinmasinda orta kulak ve DKY’daki hava 1sisinin birbirine yakin olmasida 6nemlidir

(12).

2.1.6. Orta Kulagin Rolii

Orta kulak kendisine gelen titresimleri i¢ kulaga gecirir. Ses titresimleri ya kulak zari
ile kemikgikler sisteminin titresimi yoluyla oval pencereden perilenfe gegcer ya da ses
titresimleri kulak zar1 ve orta kulaktaki havanin titresimi ile yuvarlak ve oval pencere yoluyla
perilenfe aktarilir. Ses dalgalar1 ortam degistirirken, hava ve perilenf arasindaki rezistans
farkindan dolay1 30 dB’lik bir kayba ugrar. Orta kulak bir ¢esit amplifikator gorevi gorerek,
sesi i¢ kulaga gecirirken 30 dB kuvvetlendirmektedir. Orta kulak sesin siddetini Ti¢

mekanizma ile artirmaktadir:



1-Kulak zarmin tahteravalli yiikseltici etkisi ( catenary lever )
2-Kemikgikler sisteminin yiikseltici etkisi ( ossiculer lever )

3-Kulak zar1 ve stapes ylizeyleri arasindaki biiyiikliik farki( hidrolik lever )

Kulak zarmmn isitmede rol oynayan pars tensa kismi cepecevre timpan kemigin
sulkusu i¢ine yerlesmistir. Ayrica manubrium malleiye sik1 bir sekilde yapisiktir. Yani kulak
zarmin sabit iki noktasi vardir. Kemik anulus tam hareketsizdir ve ses enerjisi fibroz
tabakadaki elastik lifler yardimi ile manubrium malleide yogunlasir. Bu sekilde ses enerjisi
kismen hareketli manubriuma biiyliyerek gecer, ki buna catenary lever denilir. Sonug olarak
DKY’dan kulak zarina gelen ses enerjisi kemikgikler sistemine amplifiye edilerek ulastirilir.
Kemikc¢ik sistemin manivelast malleus basi ile lentikiiler ¢ikint1 arasindadir. Bu sistemin
yiikseltici etkisi umbo ve processus brevis arasindaki dogru ile inkusun uzun kolunun
birbirine oranindan ortaya ¢ikmaktadir. Bu sekilde, kemikgik sisteminin yiikseltici etkisi 1,3/1

olarak hesaplanmistir. Bu yaklasik 2 dB’lik artis saglar (12).

Hidrolik lever, orta kulaktaki mekanizmalarin en dnemlisidir ve kulak zar1 ile stapes
taban1 arasindaki alan farkindan kaynaklanmaktadir. Bu oran ortalama 17/1°dir. Bu da

yaklagik 26 dB’lik bir artisa neden olur (12).

Kulak zarmin titresimleri hem kemikgikleri hem de orta kulak boslugundaki havay1
titrestirir. Havadaki titresim yuvarlak pencerenin titresmesini saglar. Oval pencereye ise
titresimler kemikc¢ik zinciri ile gelir. Pencerelere ulasan iki ayr1 ses dalgasi arasinda iletim
hizinin farkli olmasi yiiziinden faz farki ortaya cikar, bu olaya defazaj denir. Kulak zarinin
normal titresim yapabilmesi icin iki tarafindaki hava basmcinin dengeli olmasi ve orta kulagin
normal havalaniyor olmasi gereklidir. Eustachi borusu, dig ortamdaki basing ile orta kulak
basmcini dengeli hale getirerek normal isitme fonksiyonuna yardimei olmaktadir. Orta kulak,
genel olarak bakildiginda, sesleri i¢ kulaga geciren pasif bir mekanik sistemdir. Orta kulak
mekanik bakimdan lineer 6zelliklere sahiptir. Yani, sesin siddeti ylikselince i¢ kulaga iletilen
enerji miktarida yiikselir. Orta kulagin bu goérevine transfer fonksiyonu denir. Orta kulak
kaslar1 (M. stapedius ve M. tensor timpani) yliksek siddetteki seslere ve i¢ giiriiltiilere kars1 i¢
kulagi korumaktadirlar. Bu i¢ giiriiltii ¢igneme ve kendi sesimiz ile ortaya ¢ikan giiriiltiileri de

kapsamaktadir (12).



2.1.7. Koklear Mekanik ( Transdiiksiyon )

Ses titresimlerinin stapes tabanindan perilenfe gegmesi ile perilenf hareketlenir ve
baziler membranda titresimler meydana gelir (Sekil 1). Bu titresimler bazal turdan baglayarak
apikal tura kadar ilerler. Bu harekete gezinen dalga ad1 verilmistir. Bazal turda genislik 0,12
mm ve apikal turda ise 0,5 mm’dir. Bazal turda baziler membran daha gergindir ve baziler
membran genigligi arttikga gerginlik giderek azalir. Bu fark nedeni ile ses dalgasi, bazal
turdan apikal tura kadar gezinen dalga ile gotiiriilmiis olur. Baziler membran amplitiidii sesin
frekansina gore degisiklik gosterir. Genellikle yiiksek frekansli seslerde baziler membran
amplitiidleri bazal turda en yiiksek seviyededir. Buna karsilik algak frekanslarda baziler
membran amplitlidii apikal turda en yiiksektir yani baziler membran hareketlerinin amplitiidi
frekansa gore degisir. Bu yiizden, yiiksek frekanslh seslerde gezinen dalga bazal turda kalir

fakat al¢ak frekansl seslerde ise bazal turdan baslayarak apikal tura kadar devam eder (12).
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Sekil 1: Isitme yolu fizyolojisi

Corti organmin i¢ ve dis titrek sagli hiicreleri mekanik enerjinin elektriksel (sinirsel)
enerjiye doniigiimiinde biiyiik bir rol oynar (Sekil-2). Transdiiksiyon olaymmin meydana
gelisinde titrek sa¢ ve stereosilia kompleksinin rolii oldugu herkes tarafindan kabul
edilmektedir. I¢ sagh hiicrelerin stereosilialar1 tektorial membran ile dogrudan iliski
kurmazlar, aralarinda zayif bir bag dokusu vardir. D1s sagli hiicrelerin stereosilialar1 tektorial
membran ile siki bir iliski igindedir. Stereosilialarin tepelerinde spesifik olmayan iyon

kanallar1 bulunur.
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Sekil 2: Corti organi

Bu kanallar stereosilialarin hareketleri ile acilir veya kapanirlar. Baziler membran
hareketleri ile sterecosilialar hareket eder ve iyon kanallar1 hareketin yOniine gore agilma
gosterir. Endolenfte + 80 mV’luk bir potansiyel vardir. Buna karsilik saclt hiicrelerin i¢inde
ise negatif elektrik yiikkii bulunur. Bu yiik i¢ sacl hiicrelerde -45 mV, dis titrek tiiyli
hiicrelerde — 70 mV’dur. Bu fark nedeni ile hiicre igine dogru K+ iyonlar1 akimi ortaya ¢ikar
ve kimyasal bazi norotransmitterler araciligiile K+ akimi bir elektrik polarizasyonu ortaya
¢ikarir. Sonucta baziler membran hareketleri, elektrik akimina doniismiis olur ve kendileri ile
iliskide olan sinir liflerine bu elektrik potansiyeli aktarilir. Bu yolla mekanik enerji, stapes
tabanindan perilenfe aktarildiktan sonra saclt hiicrelerde elektrik akimina dontstiiriiliir. Titrek
saclarin iginde meydana gelen elektriksel olaylar disinda kokleada dort tane ekstraselliiler

elektrik potansiyeli vardir:

1-Endolenfatik Potansiyel: Skala mediada var olan elektriksel potansiyeldir. Koklea
uyartlmadig1r zaman bile mevcut olan elektrikli potansiyeldir. Stria vaskiilaristen meydana
gelir ve +80 — 100 mV’dur. Total isitme kayiplarinda da bu potansiyel mevcut oldugundan

isitme muayenelerinde kulanilmaz. Kokleanin diger ii¢ potansiyeli uyarim sonucu ortaya gikar

(11).



2-Koklear Mikrofonik: Yuvarlak penvereye yerlestirilen elektrotlarla incelenebilen
isitsel uyaranlara tepki seklindeki potansiyellerdir. Biiyiik olgiide dis sacli hiicrelere ve
bunlarin meydana getirdigi K+ iyonu akimma baghdir. Baziler membran hareketleri ve ses
uyaranlar1 ile direkt iligkilidir. Dalga sekli biiylik 6lgiide baziler membran hareketlerinin
aynisidir. Streptomisin ototoksisitesi veya konjenital anomaliler sonucunda, tiiy hiicrelerinin

yok olmasi durumunda koklear mikrofonik de ortadan kalkar (11).

3-Sumasyon Potansiyeli: Biiyiik 6lclide titrek sacli hiicrelerin igindeki elektriksel
potansiyelin yonlendirdigi bir akimdir. Daha ¢ok dis sagli hiicrelerin hiicre ici potansiyeli ile

ilgilidir. Ses uyaranma, uyaranin siddetine ve frekansina baglidir.

4-Tiim sinir aksiyon potansiyeli: Isitme siniri liflerinden o6lgiiliir. Amplitiidii
uyarilma esiginin 40-50 dB iistiinde artar. Insanlarda isitme siniri 30.000 liften yapilmustir.
%90-95°1 Tip 1, %5-10’u Tip II liflerden olusur. Tip I miyelinli liflerdir ve bipolardir. Spiral
gangliondan ¢ikan dentritleri i¢ saclt hiicrelere giderken aksonlar1 superior olivary komplekse
(SOC) ulasir. Tip II néronlar myelinsiz monopolar liflerdir ve dis sagh hiicrelerde sonlanirlar.
Sinir lifleri ilgili olduklar1 sacli hiicrelerin karakterlerini aynen yansitirlar. Karakteristik

frekans ve nonlineer 6zellikler benzer sekilde sinir liflerinde de goriiliir (12).

2.1.8. Santral Isitme Sisteminin Fizyolojisi

Insan kokleasindaki korti organinda bulunan tily hiicreleri birisi i¢ ve ii¢ii dis olmak
iizere dort sira halinde dizilmistir. Bunlarin toplam sayilar1 12.000 kadardir. Bunlarin 3.000
kadar1 i¢, geri kalan1 dis tiiy hiicreleridir. Tiiy hiicreleri ile temasta olan sinir liflerinin sayis1

tiiy hiicrelerinin iki kat1 kadardr (11).

Spiral gangliondaki sinir hiicrelerinin aksonlar1 koklear nukleus seviyesinde sonlanir.
Akustik sinir ile koklear ¢ekirdekler arasindaki baglanti sadece ipsilateraldir. Isitme
yollarindaki elektriksel akimin kodlanmasi olayi, en kompleks bi¢imde koklear nukleuslarda
meydana gelmektedir. Bu cekirdeklere ait histogramlarda 9 ¢esit hiicre tespit edilmistir.
Koklear nukleustan ¢ikan liflerin biiyiik cogunlugu beyin sapinda ¢apraz yaparak karsi taraf
superior olivary kompleksine ( SOC ) giderler, az miktarda lif ise ipsilateral SOC’ne ulasir
(Sekil-3). SOC, yiikselen (ascending) isitme sisteminin ilk merkezi olarak kabul edilir. SOC

ustiindeki isitsel ¢ekirdekler her kulaktan eksitasyon ve inhibisyon yapan lifler alirlar.



Genellikle kars1 kulaktan gelen lifler eksitasyon yaparken ayni taraftan gelen lifler inhibisyon
yapmaktadir. Medial SOC, dis sa¢h hiicrelerde biten caprazlasan efferent liflerin baslangic
yeridir. Halbuki lateral SOC caprazlasmadan i¢ sacl hiicrelere giden liflerin basladig: yerdir.
Inferior kollikulus son derece karmasik bir ¢ekirdektir. Ciinkii icerisinde 18 belli bash hiicre
tipi ve isitme bakimindan gorevi olan beg ayr1 bolge vardir. Bu ¢ekirdegin isitme davraniglari
ile ilgili oldugu sanilmaktadir. Ornegin, frekans ve siddetin birbirinden ayrilmasi, giiriiltii ve
iki tarafli isitme gibi bir takim fonksiyonlarda gorev yaptigr diistiniilmektedir. Talamusun
medial genikulat cisimcigi inferior kolikulusa bazi lifler gondermektedir. Ancak bunlarin

gorevi bilinmemektedir (12).
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Sekil-3: Santral isitme sisteminin afferent yollar1 semasi

Isitme merkezi temporal lobun Heschl girusunda Brodman’in 42. Alanma yerlesmistir.
Merkezin yaninda birka¢ yardimci merkez daha vardir. Baziler membrandaki gibi burada da
her frekans i¢in 6zel bir bolge vardir ve bunlar silindirik bir tarzda yerlesmislerdir. Silindirin

icindeki hiicreler karakteristiktir ve frekans igin spesifiktir. Diger bir silindirde ise siddet
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kodlanmaktadir. Bir baska silindir uyar1 karsisinda inhibisyon etkisi gosterirken bir digeri
uyariya karsi eksitasyon gostermektedir. Medial genikulat ganglion isitme merkezine lifler
gonderir ve ayn1 yerden baska lif alir. Isitme merkezinde de pes ve tiz seslerin alindig1 yerler

ayrimlasmistir (12).

2.2. Isitme Kayb1 Derecesinin Smiflandiriimasi

Isitme kaybinm derecesini tanimlamada, konusma frekanslaridaki (500 Hz, 1 kHz ve
2kHz; ANSI-1989) saf ses hava yolu isitme esikleri ortalamasma gore Goodman tarafindan

gelistirilmis olan siniflandirma tiim diinyada yaygin olarak kullanilmaktadir (Tablo 1)(2,15).

Tablo 1 : isitme Kaybi Derecesinin Simflandirilmasi

Saf Ses Ortalamasi (500-2kHz.) Tanmm

10-26 dB* Normal isitme

27-40 Cok hafif derecede isitme kayb1
41-55 Hafif derecede isitme kaybi
56-70 Orta derecede i1sitme kaybi1
71-90 [leri derecede isitme kaybi

91 ve iistii Cok ileri derecede isitme kaybi1

MB HL- Isitme seviyesi ANSI 1989 standartlarina gore

Marion Downs, Goodman'in siniflandirmasmdaki 25 dB'lik alt sinirin ¢ocuklar icin
gecerli olamayacagini, cocuklar icin normal isitme araliginin 0-15 dBHL oldugunu ve 15

dB'yi gegen her dB'nin isitme kayb1 olarak kabul edilmesi gerektigini ileri siirmektedir (2).

2.2.1. isitme Kaybiin Konusma ve Dil Uzerindeki EtKisi

Isitme kaybinin derecesi, frekanslara gore isitme sekli, kaybin sabit veya ilerleyici
olmas1 ve baglangi¢ zamani, isitme kaybi olan ¢ocuklarm konusma ve dili 6grenmelerini ve

kullanmalarini etkiler. Isitme durumunun yani sira tan1 zamani, isitme aleti ile amplifikasyona
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baslanmasi, verilen egitimin sekli ve yogunlugu, ailenin, 6zellikle annenin tutumu, ¢cocugun

zekasi ve duygusal durumu da konusma ve dilin 6grenilmesinde 6nem tasir.

2.2.2. Cok Hafif Derecede Isitme Kaybi (15-30 dBHL)

15-30 dB'lik ¢ok hafif derecede bir isitme kaybs, iletisim ve dil 6grenme tlizerinde hafif
etkiye sahiptir. Unlii sesler agik ve net duyuldugu halde iinsiiz sesler duyulamayabilir. 11k
yildan sonra isitsel 6grenme bozuklugu, dikkatsizlik, hafif dil gecikmesi ve hafif konugma
bozukluguna neden olur. Bu gruptaki ¢ocuklar yalniz yiiksek ve iinlii konusma seslerini
duyarlar. Kisa ve vurgusuz kelimeler, hafif siddetteki konusma sesleri (iinsliz duraklamali

sesler, ornek: p ve siirtiinmeli sesler, 6rnek: s, z) duyulmaz.

2.2.3. Hafif Derecede isitme Kaybi (30-50 dBHL)

Bu cocuklar karsilikli konusma diizeyindeki hemen tiim konusma seslerini duymakta
zorluk ¢ekerler. Isitme aletinin saglayacagi amplifikasyonla dili anlarlar. Hafif derecede
isitme kayb1 olan ¢ocuklarda dikkatsizlik, dil gerili§i, konusma ve Ogrenme sorunlari
gozlemlenir. Bu ¢ocuklar soyut anlamli kelimeleri, gramer kurallarimi 6grenmede zorluk
cekerler ciinkii, baz1 konusma seslerini hatali duyabilirler. Unlii sesleri iinsiizlerden daha iyi
duyarlar. Kisa, vurgusuz kelimeleri, kelime sonlarindaki iinsiiz sesleri, baglaclar1 (geldim,
buz, annen) duymada zorlanirlar. Isitme kaybi nedeniyle bazi sesleri duyamamaya baglh
yeterli konusma bilgisi almamamasi, konugsma seslerinin ve kelime anlamlarinin
karigtirilmasina yol acar, kelime dagarcigi kisitlanir, ¢ok anlamli kelimelerde, nesneleri
smiflamada zorluk cekilir, gramer kurallar1 karistirilir, ciimlede kelimelerin yerlesiminde
hatalar olur, baz1 seslerde omisyon ve distorsiyon gozlenir. Yabancilar cocugun konugmasini

anlamada zorluk cekebilir.

2.2.4. Orta Derecede isitme Kaybi (50-70 dBHL)

Dil ve konusma kendiliginden gelismeyebilir; isitme kaybinin erken tanisi, igitme aleti
ile hemen amplifikasyona ve 6zel egitime baslanmasi gereklidir. Aksi halde ciddi boyutta dil
ve konusma, Ogrenme sorunu gelisir. Bu derecede isitme kaybi olan c¢ocuklar kendi
vokalizasyonlarmi ¢evredeki yiiksek sesleri, yakin mesafeden yiiksek siddetteki konusmalari

duyabilirler. Isitme aleti ile amplifikasyon ve egitimle iinlii sesleri, ayrica ¢ikis yerlerine,
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sOylenis sekillerine gore iinsiiz sesleri 6grenirler. Ciddi boyutta konusma, dil ve 6grenme

sorunlar1 vardir.

2.2.5. ileri ve Cok ileri Derecede Isitme Kaybi (70 dBHL ve Uzeri)

Yogun bir 6zel egitim olmaksizin konusma ve dili 6grenemezler. Isitme aletleri ile
amplifikasyon saglanmaksizin sesleri duyamazlar. Amplifikasyonla konusmadaki ritim
paternlerini, kendi vokalizasyonlarmi ve yiiksek siddetteki ¢evresel sesleri duyarlar. Cok ileri
derecede sensorinoral isitme kaybi olan ¢ocuklarda ciddi boyutlarda dil geriligi, konusma ve
ogrenme sorunlar1 vardir. Siklikla ses, artikiilasyon, rezonans ve prozodi (prosody) sorunlari
gozlenir. Ses perdeleri tizdir, tonlama ve vurgu gibi prozodik 6zellikler kaybolmustur, sesleri

monotondur (2).

2.3. Isitmenin Degerlendirilmesi

Isitme kaybi disaridan bakildiginda fark edilmeyen ancak insam diger insanlardan
ayiran en onemli saglik sorunlarindan biridir. Cocukluk donemindeki isitme kayiplar1 basta
dil ve konugsma olmak iizere ¢cocugun bilissel, sosyal ve duygusal gelisimini olumsuz yonde
etkiler. Cocuklardaki isitme kaybi, sessiz ve gizli bir engeldir. Gizlidir, ¢iinkii ¢ocuklar,
ozellikle bebekler iyi duyamadiklarini soyleyemezler. Engeldir cilinkii fark edilmez ve
diizeltilmezse konusma ve dil gecikmesine, sosyal ve duygusal sorunlara ve okul
basarisizligma yol acar. Cocuklardaki isitme kaybmin tanisi geciktik¢e olumsuz etkisi de
fazlalasir. Isitme kayipli cocuga nasil iletisim kuracaginmn dgretilmesine miimkiin olan en
erken donemde baslanmalidir. Dil yasamin ilk aylarindan itibaren hizla gelismeye baslar,
ornegin; 6 haftaliktan itibaren, normal isiten bebekler, insan sesine diger seslerden daha fazla
tepki verir. Alt1 aylik bir bebek dili analiz etmeye baglar, onu parcalara boler, daha sonra
tekrar birlestirebilmek tizere dili bellegine kaydeder. Bebekler yasamlarinin ilk yilin1 deneyim
yoluyla cevrelerini 6grenmekle gecirir. Gozlemciler i¢in goriilebilir olmadig: halde, bebekler
bu dénemde konugsmay1 ve dili anlamay1 68renir. Bir yasindan itibaren dil bilgisi a¢isindan
gorece bir olgunluga erisirler. Bu donemde beyin sapindaki noronlar olgunlasir, milyonlarca
major baglantilar yapilr. Bu siralarda, isitsel beyin sap1 ve talamus isitsel kortekse
baglanmaya baslar. Isitsel sinir sistemine duyu girisi kesintiye ugradiginda, dzellikle erken

gelisim doneminde, merkezi isitme sistemindeki néronlarm morfolojik ve fonksiyonel
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ozellikleri bozulur. Bazi hallerde ses uyaraninin kortekse ulasamamasimin zararh etkileri,
uyaranin tekrar saglanmasi ile diizeltilebilir. Ancak miidahale i¢in kritik bir donem vardir.
Yenidoganlarda isitme kayb1 saptandiginda bebekler amplifikasyondan yani isitme aletinden
yararlanir, hemen ve aninda miidahale konusma ve dil gelisimini saglar. Bebeklerin iletisim
yetenekleri ve isitmelerinin maksimum diizeyde gelisebilmesi i¢in noral gelisimin sart oldugu

tiim ¢alismalar tarafindan desteklenmektedir (2,16).

Odyolojik degerlendirmede pediatrik grup, ilgi ve donanimi hak eden 6zel bir hasta
grubudur. Bu grupla ¢alisan odyoloji uzmanlarmin bilgi, deneyim ve dogru yonlendirmeleri

cocuklarm 6nlerinde uzanan hayatin sekillenmesinde yol gostericidir.

Cocuk hastalarda isitme degerlendirmesinin amaglari; cocugun isitmesi hakkinda bilgi
edinmek varsa isitme kaybini belirlemek, gerekli durumlarda uygun amplifikasyonu dnermek
ve Ozel egitime yonlendirerek isitme kaybinin olumsuz etkilerini en aza indirmektir. Bunun
icin igitme esiklerini saptamak, orta kulagir degerlendirmek, konusma bataryasi kullanilarak
isitsel fonksiyonu test etmek ve ¢ocugun isitsel davraniglarini gézlemlemek ve yorumlamak

gereklidir (17).

Yenidogan isitme tarama programlari ile ¢ocuklarda isitmenin degerlendirilmesi daha
erken yaslarda baslamakta ve tarama test protokolleri ile bebeklik donemi isitme kaybi
saptama yas1 diismekte, bu durum isitmenin erken rehabilitasyonunu da getirmektedir (17).
Isitme tarama programlari ile erken dénemde (3 yas alt1) uygun amplifikasyon ile rehabilite
edilen ¢ocuklar okul yaslar1 geldiginde normal isiten yasitlar1 ile benzer isitme/dil ve konusma

gelisimine sahip olmaktadir (7).

Isitme kayb1 gdzle goriiliir bir hastalik degildir ve eger aile icerisinde isitme kayipl bir
birey yoksa aileler cocuklari icin isitme kayb1 siiphesine ¢ok nadir sahip olur. Isitme kayipl
cocuklarin ebeveynleri, genetik dominant gegisli isitme kayb1 yilizdeleri dikkate alindiginda
biiyiik oranda normal isiten kisilerdir (8). Isitme kayb1 dereceleri diisiiniildiigiinde ise ailelerin
hafif-orta derece isitme kaybimi fark etme ve uzmana bagvurma yasi yaklasik 30 aydir. Buna
bagl olarak tanilama ve rehabilitasyona baslama yasi da gecikir. Genellikle hafif/orta
derecedeki isitme kaybina sahip ¢ocuklarm aileleri isitme kaybindan ¢ok konusma bozuklugu
sikayeti ile basvururlar, ¢iinkii bu c¢ocuklarm ebeveynlerine gore c¢ocuklar1 istediklerinde

duyuyor, dikkatini verdiginde konusmalar1 anliyor, ancak diizgiin konusamiyordur. Isitme
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kayb1 sliphesi ve/veya konusma bozuklugu sikayeti ile basvuran tiim ¢ocuk hastalar icin
mutlaka isitme testi yapilmasi gereklidir. Isitmenin kesin tespiti yapilmadan aileye isitme ile
ilgili varsayimlarda bulunmak o6ncelikle ¢ocuk i¢cin durumu zorlastiracak, tanilama yasini

yiikseltecek dolayisiyla rehabilitasyondan yararlanmayi sinirlandiracaktir (17).

Isiten sadece kulak degil ayn1 zamanda beyindir. Konusma ve lisan kazanimi,
yasayarak Ogrenilen dinamik bir siirectir. Ozellikle yasamm ilk 3 yili beyin plastisitesi
acisindan kritik 6nem tagimaktadir. Beynin deneyim ve tecriibelerle yeni bir bilgiyi 6grenmesi
en hizli bu donemde olur. Duyu organlarindan biri eksik ise beyin bu duyu organindan
saglanmas1 gereken yeni bilgiyi farkli bir duyu ile telafi etme yolunu seger, bu durum
crossmodal reorganization olarak tanimlanir (18). Zamanida rehabilite edilmeyen isitme
sistemi nedeniyle beynin dil ve konusma 6zelliklerini normal igiten kisilerle benzer 6§renmesi
zorlagir. Isitme cihazi ya da koklear implant sonrasi sesi duyabilse bile isitsel uyaranmn
beyindeki isitme merkezlerini aktive edemedigi, yerine farkli beyin bolgelerinde aktivasyon
gozlendigi ortaya konmustur. Yedi yasindan sonra ise normal igitenlerin dil ve konusma

ozelliklerinin yakalanmasi miimkiin degildir (19).

2.3.1. Yenidogan isitme Taramasi ve Erken Tam

Dogumsal olan anomaliler i¢inde isitme kayb1 en sik goriilenidir. Avrupa ve Amerika
Birlesik Devletleri (ABD) literatiiriinde siklig1 saglikli yenidoganlar icin %0.1-0.3 arasinda
bildirilmektedir (3,4). Bu oran i¢ine dahil edilen isitme kayiplar1 genellikle bilateral olarak
30-40 Db HL ve daha fazla olan isitme kayiplaridir. Cocuklarda, erigkinlerden farkli olarak 15
db HL’den daha kotii isitme diizeyi ‘isitme kaybir’ olarak kabul edilmektedir. Elde bulunan
teknolojinin yenidogan bebeklerde 30-40 db HL.’den daha diisiik isitme kayiplarini saptamaya
olanak vermemesi nedeniyle verilen istatistikler yenidogan grubundaki orta derece ve daha
fazla isitme kaybimin sikligini bize gostermektedir. Tarama programlarmin genel olarak %80-
85 civarindaki yenidogan niifusuna ulagmay1 basariyor olmasi ve tarama i¢in kullanilan
yontemlerin kendi i¢lerindeki hata oranlar1 6zellikle isitsel ndropati gibi klinik hastaliklarin ve
santral isitsel patolojilerin tanilanmasindaki sorunlar g6z 6niine alindiginda saglikli yenidogan
isitme kaybi oraninm %0.2-0.35 arasinda oldugunu diisiinmek mantiklidir. Ayrica bazi
dogumsal isitme kayiplarinin daha ge¢ donemde ortaya ¢ikan tiplerini ve isitsel ndropati gibi

tanilama sorunu olan isitme kaybi tiplerini de goz Oniine aldigimizda Bati toplumlarinda
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dogumsal olarak meydana gelen isitme kaybi1 oranmin %0.4’e kadar yiikselebilecegini kabul
etmek gerekir (4). Isitme kaybi siklig1 iilkeden iilkeye degismektedir. Ulkemizde yapilan
tarama calismalari, isitme kaybi sikliginin saglikli canli yenidogan i¢in %0.1-0.2 arasinda

oldugunu gostermektedir (5,6).

Dogumsal isitme kayiplariyla, yenidogan doneminde dogumla iliskili saghk
problemlerine (hiperbiliriibinemi, asfixi, enfeksiyonlar, travma, vb.) ve bunlarin tedavisi i¢in
yapilan miidahalelere (ototoksik ila¢ kullanimi, yogun bakim, vb.) bagl olarak sonradan
gelisen isitme kayiplarint genellikle klinik olarak birbirinden ayirt etmek miimkiin degildir.
Bu nedenle yenidogan doneminde ve izleyen birka¢ ay iginde isitme kaybi saptanan
bebeklerin tamami dogustan isitme kaybi olarak kabul edilmektedir. Konusma ve oral dilin
gelisimi acisindan yasamin ilk 6 ay1 kritik bir donem oldugundan, bebeklerdeki isitme
kaybmin yasamin ilk 3 ayi icinde saptanmasi gerekir. Isitme kaybi agisindan risk tasiyan
bebeklerin isitmelerinin taranmasiyla belirgin isitme kayipli bebeklerin sadece %50'si
saptanmaktadir; geri kalan %50'de isitme kaybinin tanisi ve miidahale ne yazik ki kabul
edilemeyecek kadar ge¢ bir zamanda olabilmektedir. Dogum sonrasi donemde bir bebegin
isitme kaybi1 olup olmadigini, tarama testlerine bagvurmadan anlamak son derece zordur. Cok
az sayida anne baba herhangi bir risk faktorii olmayan bebeklerinde isitme kaybindan
siiphelenmektedirler (17). Yenidogan ve siit cocuklugu doéneminde bebekler ile en sik
karsilagan saglik personelinin de bebeklerin isitsel uyaranlara tepkilerini 6l¢erek dogustan
isitme kayb1 olanlar1 saptayabilmelerinin miimkiin olmadig1 gdsterilmistir. Tanilamada en ¢ok
gecikilen grubu, belirgin risk faktdrii olmayan bebekler olusturmaktadir (20). Ozellikle isitme
kayb1 diizeyi orta derecede olanlarin tanisi, ileri ve ¢ok ileri olanlara gére daha zor ve geg
olmaktadir. Orta derecede ve daha az isitme kaybi olan bebeklerin yliksek seslere tepki
vermeleri, kap1 ¢carpmasi, bagirma ya da isitip isitmediginin test edilmesi i¢in siklikla yapilan
el cirpma vb. ses kaynaklarina tepki gostermeleri, aileleri ve ne yazik ki hekimleri de
yaniltmaktadir. Bu nedenle de erken tani ve isitsel rehabilitasyondan en ¢ok faydalacak orta
derecede kayipli bebekler daha zor ve ge¢ fark edilmektedir. Ingiltere’de yapilan bir ¢alisma,
YDITP uygulanan dénemde saptanan DIiK bebek sayismin yaklasik 3.7 kat daha fazla
oldugunu gostermistir (21). Amerika Birlesik Devletleri’nde yapilan bir ¢alismada ise, YDITP
olmadan Once hafif ve orta derecede isitme kayipli bebeklere ortalama 25 aylik iken tani
kondugu ve 30 aylik olduklarinda isitme cihaz1 kullanmaya basladiklari, buna karsin ileri
derecede isitme kayiplilarinsa yaklagik 15 ayda tanilanabildigi ve bir ay i¢inde cihazlandigi
bildirilmis olup ayn1 makalede YDITP ile hafif ve orta derecede kaybi olanlara yaklasik 4
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aylik olduklarinda kesin tan1 ondugu ve 6. Ayda da cihaz uygulandig, ileri derece isitme
kayb1 olanlarin ise 2 aylik iken teshis edilip 4 aylik olduklarinda cihaz kullanilmaya
baslandig1 gosterilmistir (22). Bu yiizden baglatilan yenidoganda isitmeyi tarama programlari
bir ¢1§ gibi bliylimektedir. Amag, olabildigince ¢ok sayida bebegin isitmesini kontrol ederek
dogumun ardindan en kisa siirede isitme kaybini saptamaktir. Bu programlarin basarili bir
sekilde yiiriitiilmesi ve devamliligi, jinekolog ve yenidogan ¢ocuk hekimlerinin bu konuya
goniilden inanmalar1 ve destek vermeleriyle saglanmaktadir (2). Yenidogan isitme taramasi
programlarinin uygulanamadig1 durumlarda, isitme kayb1 agisindan risk tasiyan bebeklerde
mutlaka isitme incelemesi yapilmalidir (2). Amerikan Konusma Dil ve Isitme Dernegi,
Amerikan Otolarengoloji Bas ve Boyun Cerrahisi Akademisi, Amerikan Odyoloji Akademisi,
Amerikan Pediyatri Akademisi ve Eyalet Saglhk ve Yardim Kuruluslarmin Konusma ve
Isitme Programlar1 Yoneticilerinden olusan Bebeklerde isitmeyi inceleyen Birlesik Komitenin
belirledigi risk kriterlerini tasiyan bebeklerde isitme incelemesi mutlaka yapilmalidir. Birlesik

Komitenin belirledigi isitme kaybi risk faktorleri tic grup altinda toplanmaktadir (23).

2.3.2.Sensérinoral ve/veya Iletim Tipi Isitme Kaybiyla Ilgili Risk Faktorleri

A. Dogumdan 28 Giinliige Kadar Olan Yenidoganlarda

1. Ailede ¢ocukluk caginda kalitimsal sensorinoral isitme kayb1 6ykiisiiniin varligi

2. Intrauterin enfeksiyonlar; sitomegaloviriis, rubella, sifilis, herpes ve toksoplazma

3. Kulak kepcesi ve kulak kanalmin morfolojik anomalilerini de igeren kraniyofasiyal
anomaliler bulunmasi

4. 1500 gramin altinda dogum agirligi

5. Hiperbilirubinemi (serumda kan degisimini gerektirecek kadar)

6. Ototoksik ilaglar, aminoglikozidleri iceren fakat bunlarla sinirli kalmayan ilaglarin kiirler
halinde veya loop diiiretiklerle kombine kullanimi1

7. Bakteriyel menenjit

8. Apgar skorunun I dakikada 0-4, 5 dakikada 0-6 arasinda olmasi

9. Bes giin veya daha uzun siireli mekanik ventilasyon

10. Sensorinoral ve/veya iletim isitme kaybiyla birlikte giden sendromlarda diger bulgu ve

belirtilerin varligi
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B. 29 Giinliikten 2 Yasa Kadar Olan Bebeklerde Tekrar Tarama Gerektiren Saghk

Sorunlari

l. Anne-babanimn veya ailenin igitme, konusma, dil ve/veya gelisimsel gerilige iliskin
endiseleri

2. Bakteriyel menenjit veya sensorindral isitme kaybina yol agabilecek diger
enfeksiyonlar

3. Biling kaybs, kafatasi kiriginin olustugu kafa travmalari

4. SensOrindral ve/veya iletim tipi isitme kaybi ile birlikte giden sendromlarda diger
bulgu ve belirtilerin varhigi

5. Ototoksik ilaclar, kemoterapi ilaglari, aminoglikozidleri i¢eren, ancak bunlarla
sinirl kalmayan ilaglar; bunlarin kiirler halinde veya loop diiiretiklerle kombine kullanimi

6. Sik yineleyen veya en az 3 ay siiren efiizyonlu otitis media

C. 29 Giinliikten 3 Yasa Kadar Olan Bebeklerde Diizenli isitme Kontrolii

Gerektiren Durumlar

Bazi yenidoganlar ve bebekler ilk isitme taramasmi gegebilir, ancak gecikmeli
baslayan sensorindral ve/veya iletim tipi isitme kaybmnin saptanmasi i¢in yakimn bir izleme
gerektirebilirler. Bu tiir belirleyicileri olan bebeklerin 3 yasma kadar her 6 ayda bir

isitmelerinin kontrolii gereklidir.

1. Ailede kalitimsal ¢cocukluk ¢ag1 isitme kaybinin olusu

2.1ntrauterin enfeksiyonlar, citomegaloviriis, rubella, sifilis, herpes veya toksoplazma
gibi enfeksiyonlarin varligi

3.Norofibromatozis tip II ve ndrodejenaratif bozukluklar

DIK risk faktdrii olan ¢ocuklarm taranmasi yaklasimi olgularm ancak yarisina ulasma

olanag1 verdigi i¢in giiniimiizde 6nerilmemektedir (20,21).

2.4. Isitme Kaybinin Simiflandirilmasi

Cocukluk cag1 sensorinoral isitme kayiplarmin cok cesitli nedenleri vardir. Bu

nedenleri kalitimsal ve kaltimsal olmayan nedenler seklinde iki ana bashk altinda
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inceleyebiliriz (Tablo 2). Kalitimsal nedenler dogumsal veya sonradan olabilecegi gibi
kalitimsal olmayan nedenler de dogumsal veya sonradan olabilir. Dogumsal terimi, ad1 gegcen
bozuklugun dogumda oldugunu gésterir, etyolojisi ile ilgili bilgi vermez. isitme kayipli dogan
bebekteki isitme kaybi, nedeni ne olursa olsun dogumsaldir. Kalitimsal (herediter) terimi ise
belirtilen bozuklugun daha 6nceki nesillerden DNA, genler ve/veya kromozomlar aracilig ile
kalitimsal gectigini belirtir. Bu terim incelenen durumun kromozom veya genlerin kontrolii
altinda oldugunu gosterir. Ornegin Down sendromu kromozomal bir bozukluktur, 21 numaral
kromozomun fazladan bir kopyasmin bulunmasi sonucu olusan kalitimsal bir durumdur.
Genetik terimi ise, incelenen duruma genlerin yol a¢tigini belirtir, kalitimsal bozuklugun
altgrubu olarak diisiiniilebilir. Isitme kaybi1 ve ilerleyici gérme bozuklugu ile karakterize
Alport sendromu genetik bir bozukluktur, molekiiler genetik analizleri ile hastaliktan sorumlu

gen bulunmustur (2).

Tablo 2. Cocukluk Cag Sensorinéral Isitme Kayiplarinin Siniflandirilmasi

I. Dogumsal isitme kayiplan

Kalitimsal nedenler

Kalitimsal olmayan nedenler (enfeksiyonlar, toksik, metabolik, travmatik)
II. Sonradan olan isitme kayiplar

Kalitimsal nedenler

Kalitimsal olmayan nedenler (enfeksiyonlar, toksik, metabolik, travmatik)

2.4.1.Kahtimsal Isitme Kayiplar

2.4.1.1. Kahtimin Esaslar

Her bir birey 46 kromozoma sahiptir. Bu kromozomlarin 44’ 22 ¢ift otozomdan
olugsmustur; geriye kalan 2 kromozom seks kromozomudur ve erkeklerde XY, bayanlarda XX
seklindedir. Mendel'in bagimsiz ayrisim kuralma gore, eseyli lireyen organizmalarda, her bir
es, embriyoyu olusturmak i¢in her kromozom c¢iftinin sadece bir {iyesine katkida bulunur.
Bunun anlamu her birimizin ebeveynlerden gelen birer kromozomun kalitsal kopyasina sahip
oldugumuzdur. Bu kromozomlarda tagmman genlerin sayis1 yaklasik olarak 30.000 dir. Bu
genlerdeki varyasyonlar her birimizin genetik Ozgiirliglimiizii saglayacaktir. Allel olarak
adlandirilan bu varyasyonlar zaman zaman saghga zararh olabilir. Ornegin, i¢ kulakta ifade

bulan gende, normal ya da wild-type (nonmutant) dizide bir mutasyon olusursa ve bu yeni
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allelden olusan modifiye protein, normal protein kadar iyi fonksiyon gostermezse, bu durum
sagirlikla sonucglanabilmektedir. Bununla birlikte her genin bir kopyasmin oldugunu
animsarsak, eger geriye kalan normal protein, anormal proteini baskilarsa, sagirlik sadece
anormal genin iki kopyasimi tasiyan bireylerde goriilecektir. Bu senaryo otozomal resessif
kalitim i¢in bir 6rnektir. Diger taraftan eger anormal protein normal protein fonksiyonlarini
bozuyorsa, sagirlik tek anormal gen tasiyan bireylerde goriilebilecektir. Bu senaryo otozomal
dominant kalitim i¢in bir 6rnektir . Homozigot terimi kisinin genin iki ayni alleli tagimasini
tarif eder. Heterozigotluk terimi ise kisinin genin iki farkli varyantmni tasimasi durumunu
gosterir. Kisinin sahip oldugu genotipi sonugta onun fenotipini belirler. Ayni1 genetik
mutasyonlan tasityan kisiler siklikla farkli fenotipik ozellikler gdstereceklerdir. Ornegin
Waardenburg sendromlu tip 1 sahislarin hepsinde kaslarda birlesme, sacta prematiir grilik, ya
da heterokromik iridis yoktur ve bu degisken ifade fenomeni (variabl expressivity) olarak
adlandirilir. Baz1 vakalarda, gen fenotipte hi¢ ifade bulamaz, bu gen eksik (inkomplet) ya da
nonpenetran olarak adlandirilir. Bu durumda, hastalik nesil "atlamasi" seklinde izlenim

gosterir (24).

2.4.1.2.Kahtim Ornekleri

Kalitimm temel formlar1 Mendeliyan (tek-gen kalitim- otozomal ya da X'e bagli
kalitim), mitokondriyal ya da kompleks (kromozomal, yeni mutasyonlar, germline mosaisizm,
genomik ifadesizlik, poligenetik ve multifaktoriyal kalitim) olabilir. Punnett kareleri her iki
ebeveynin allel ¢caprazini gosterir ve embriyo i¢in kalitim olasiliklarinin tahmin edilmesini

saglar.

2.4.1.2.1.0tozomal Dominant

Otozomal dominant hastaliklarda heterozigot bireyler hastaligin fenotipini
gostereceklerdir. Etkilenmis ebeveyn embriyoya %350 olasilikla hastalikli alleli ya da normal
alleli gegirebilir. Bunun anlami embriyonun %50'si normal alleli, %50'si hastalikli alleli miras

almasidir. Dominant hastalik vakalarinda embriyonun %350'si hastalig1 gosterecektir (24).
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Tablo 3. isitme kaybindan sorumlu otozomal dominant genler

DFNAI 5q31 DIAPH]1 (Diaphonous)
DFNA2 1p34 GJB3 (Connexin 31)
DFNA2 1p34 KCNQ4

DFNA3 13q12 GJB2 (Connexin 26)
DFNA3 13q12 GJB6 (Connexin 30)
DFNAS 19q13 DFNS5 (ICERE-1)
DFNAS/12 11922-24 TECTA (a-Tectorin)
DFNA9 14q12-q13 COCH

DFNAI10 6q22-q23 EYA4

DFNAI1I 11q12.3-g21 MYO7A (Myozin 7A)
DFNAI3 6p21 COL11A2

DFNAIS 5q31 POU4F3

DFNA17 22q MYH9

Otozomal dominant gegisin uygulamalar1 bir ¢oktur. ilk olarak, hastalik fenotipi i¢in
sekstiel farklilik yoktur ve erkek ve kadinlarm her ikisi de hastalanmada ve hastalikli alleli
embriyoya ge¢irmede esit durumdadir. Ikincisi, hastalikli gen nonpenetran olmadikga,
hastalik nesil atlamayacaktir. Bu tip gegise dikey gecis denir. Ugiinciisii, erkekten erkege
(babadan ogula) gecis goriilmektedir. Pedigride bu gozlem mitokondriyal ya da X'e bagl

kalitim olmadigmi gosterir (24).

2.4.1.2.2.0tozomal Resessif

Otozomal dominant kalitima zit olarak, hastalik fenotipinin cocukta ifade bulmasi i¢in
homozigot genotip Onemlidir. Homozigot erigkin tiim embriyolara hastalikli allelleri
gecirecektir. Fakat embriyo, diger eriskin ayn1 genin en az bir mutant kopyasini tagimadikca
hastalik fenotipini géstermeyecektir. Bununla birlikte, siklikla hi¢cbir ebeveyn tutulmamisken,
her ikisi de tek bir mutant gen tasirlar ve sans eseri her biri embriyoya bu mutant geni
gecireceklerdir. Bu senaryoda embriyonun %25'i genin iki mutant kopyasini tasiyacaktir ve
hastalik fenotipini gosterecektir; embriyonun %50's1 anne baba gibi bir mutant genin tasiyicisi

olacaktir. Embriyonun %25'i ise genin iki normal (wild tip) kopyasima sahip olacaktir.
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Otozomal dominant hastaliklarda oldugu gibi otozomal resessif kalitimda da seksiiel
farklilik yoktur. Tutulum erkek ve kadin i¢in esittir, fakat dikey gecis ¢ok nadir goriiliir.
Resessif hastaliklar jenerasyonlara spesifik olma egilimindedir. Eger hastalik fevkalade

nadirse, ebeveyn akrabalig1 ve uzak baglanti ihtimali yiiksektir (24).

Tablo 4. Isitme kaybindan sorumlu otozomal resesif genler

DFNBI 13q12 GJB2 (Conneksin 26)
DFNB2 11q13.5 MYO7A (Myozin 7A)
DFNB3 17pl11.2 MYO15 (Myozin 15)
DFNB4 7q31 SLC26A4 (Pendrin)
DFNB&/10 21922 TMPRSS3

DFNB9 2p22-p23 OTOF (Otoferlin)
DFNBI12 10g921-q22 CDH23

DFN21 I1q TECTA (a-Tectorin)
DFNB29 21922 CLDN14 (Claudin-14)

2.4.1.2.3.X" e bagh kaltim

X'e bagl kalitim ya resessif ya da dominanttir. X'e bagli resessif kalitimda, kadin yani
46XX karyotipli bireylerin hasta olabilmeleri i¢in mutant aileleri homozigot durumda
tagimalar1 gerekmektedir. Bununla birlikte heterozigot kadinlarda bazen normal yapidaki X
kromozomu inaktivasyonuna (Lyon hipotezi) bagl olarak hastalik fenotipine rastlanabilir.
Kadinlarda her hiicredeki iki X kromozomdan sadece birisi aktiftir ve eger embriyogenezde X
kromozom inaktivasyonu (Lyon hipotezi) tamamen rasgele ise, heterozigot kadinda hiicrelerin
%50's1 hastalik tasiyict X kromozoma sahip olacaktir. Ne yazik ki, gercek mekanizmalar tam
anlasilamamaktadir. Bu islem rastgele degildir ve mutasyona ugramis X kromozomunun
inaktivasyonu, normal X kromozomunun inaktivasyonundan daha yiiksektir. Diger yonden
erkekler sadece tek bir X kromozomuna sahiptir ve bu yiizden daima hastalik fenotipini
gosterirler. X'e bagli resesif kalitim gosteren pedigride hastalik erkeklerde daha sik
goriilmektedir ve babadan ogula gecis yoktur. Hasta babalar hastalikli alleli ilerde hasta
erkeklere sahip olabilecek tiim kadin embriyolara gecirirler. Buna "nesil atlama" denir.
Heterozigot kadinlar hastalikli alleli tiim erkeklerin ve kizlarin yarisina gecirirler ve gegis

yapilan erkekler hastalig1 gostereceklerdir.
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Gegis yapilan kizlar ise heterozigottur ve bu ylizden fenotip olarak normaldir
(tastyic1). X'e bagli dominant kalitimda ise hasta babalar hastalik allelini tiim kizlara gecirirler
ve bu kizlar hastalik fenotipini gostereceklerdir ve babadan ogula gegis yoktur. Heterozigot

kadinlarin tamami hastadir ve hastaligi tiim erkeklerin ve kizlarin yarisina aktarirlar (24).

Tablo 5. Isitme kaybindan sorumlu X’e bagh genler DFN Lokus Gen

DFNI1 Xq22 DDP

DFN3 Xq21.1 POU3F4

2.4.1.2.4.Mitokondriyal Kalitim

Mitokondria insan hiicresinde oksidatif fosforilasyon yolu ile adenozin trifosfat (ATP)
sentezinin yapildig1 enerji santralidir. Mitokondria her bir mitokondrionda ki mitokondriyal
genomun birgok kopyasi ile, kendi intrinsik DNA'sin1 olusturur. Mitokondriyal genom; iki
rRNA, 22 tRNA ve 13 adet polipeptidin sentezlendigi, toplam 16.569 adet baz ¢iftinden ibaret
sirkiiler molekiilden olugsmustur (24). Geriye kalan ve oksidatif fosforilasyon i¢in ihtiyag
duyulan mitokondriyal proteinler niikleer genom tarafindan sentezlenirler. Mitokondriyal
DNA (mtDNA)’in tamami yumurta hiicresi stoplazmasinda bulunan ¢ok sayidaki
mitokondrilerce belirlendigi i¢in mitokondriyal kalitim sadece anne tarafindan belirlenir yani
maternaldir. Babanm buna katkis1 yoktur. Eger mtDNA molekiillerinin tiimii anormal ise bu
homoplasmi olarak adlandirilir ve bu hiicrelerden koken alan biitiin hiicreler anormal
mitokondria igereceklerdir. Bununla beraber, anormal ve normal mtDNA’larm ikisinin de
beraber bulunmasi durumu heteroplasmi olarak bilinir ve burada mutant fenotip genis bir
aralikta goriiliir. Heteroplasmi yeni kusak hiicrelerin tamaminda rastgele dagilim gosterir ve
yapisimi korur. Mitokondria DNA tamir mekanizmasina sahip olmadigi i¢in, mtDNA

mutasyonlar1 niikleer DNA'dan daha yiiksek oranda artirir (24).

2.4.1.2.5.Kalitsal isitme Kaybinin Molekiiler Genetigi

Isitme bozukluklar1 etiolojilerine gore; genetik veya non-genetik, baslama yaslarma
gore; prelingual veya postlingual, fenotipik 6zelliklerine gore; sendromik veya nonsondromik,
isitme yolu tlizerinde etkili olduklar1 bolgeye gore; iletim tipi, sensorindral ve miks tip ve
siddetine gore; hafif orta, orta derecede siddetli, siddetli, ve derin olarak siniflandirilmaktadir.
Non-genetik isitme kayiplarina perinatal ve postnatal enfeksiyonlar, kohleay1 etkileyen
akustik veya serebral travmalar, ototoksik ilaclar neden olmaktadir. Genetik isitme kayiplari

ise tek bir genin mutasyonu (monogenik) veya farkli genlerin mutasyonlar1 ile ¢evresel
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faktorlerin kombine etkileri (multifaktoriyel) sonucunda gelismektedir (25-27). Sendromik
isitme kaybi, isitme kaybinin bir veya daha fazla doku veya organdaki spesifik patolojilerle
birlikte goriilmesidir. Bularin arasinda Waardenburg, Usher, Pendred ve Alport sendromlari
en sik goriilen orneklerdir. Nonsendromik isitme kaybinda ise sadece isitme kaybi goriiliir.
Bununla birlikte bir gendeki mutasyonlardan biri sendromik digeri non-sendromik isitme
bozukluguna neden olabilmektedir (25,28). Klinik inceleme ile non-sendromik isitme
bozukluklarint ¢evresel faktorlere bagli gelisen isitme bozukluklarindan aywrmak miimkiin
olmamaktadir. Ancak ailedeki ikinci bir isitme engelli bireyin varligi, isitme bozuklugunun
kalitsal oldugu yoniinde bilgi vermektedir. Bu da ailelere genetik danismanlik vermeyi
zorlagtirmaktadir. Kesin teshis ancak molekiiler yontemlerle konulabilmektedir (29). Yeni
dogan her 1000 ¢ocuktan 1'inde prelingual isitme kayb1 goriilmektedir (30). Yaklasik olarak
vakalarin %350'sini tek gene bagl isitme kayiplarit olustururken geri kalan diger yarisini
perinatal faktorler, bebeklik donemi infeksiyonlar1 veya travmalar teskil etmektedir (31). Tek
gene bagli prelingual isitme kayiplarmin %70'in1 nonsendromik ve %30'unu sendromik igitme
kayiplar1 olusturmaktadir. Non-sendromik isitme kayiplarmmim %75'1 otozomal resesif, %20'si
otozomal dominant, %5't X'e bagli ve %1'den az1 mitokondrial kalitim gdstermektedir (34).
Postlingual isitme kaybi, prelingual isitme kaybindan daha sik goriilmekte olup toplumda 60
yas lzerindeki insanlarin %10'unu ve 80 yas iizerindeki insanlarin %350'sini etkilemektedir

(32,33).

Postlingual isitme kayipli vakalarin ¢ogunlugu multifaktoriyel kalitim gosterirken tek
gene bagli gelisenler genelde otozomal dominant kalitim gostermektedir (25). Non-sendromik
isitme kaybma neden olan gen lokuslart DFN (DeaFNess) olarak isimlendirilmekte ve
kesfediliglerinin kronolojik sirasma gore her lokusa numara verilmektedir. Bu isimlendirmeye
gore otozomal dominant lokuslar DFNA, otozomal resesif lokuslar DFNB ve X'e bagh
lokuslar DFN olarak gosterilmektedir (25). 2002 yili itibariyle, non-sendromik otozomal
dominant isitme kaybindan sorumlu 40 adet DFNA lokusu, nonsendromik otozomal resesif
isitme kaybindan sorumlu 29 adet DFNB lokusu ve non-sendromik X'e baglh isitme
kaybindan sorumlu 8 adet DFN lokusu olmak iizere toplam 78 lokus tanimlanmistir. Bu
lokuslardan 13 DFNA (Tablo 3), 9 DFNB (Tablo 4) ve 2 DFN (Tablo 5) geni klonlanmistir
(35,36). Tek gene bagli non-sendromik isitme kayba ile ilgili 100'iin lizerinde gen olabilecegi
disiiniilmektedir (37).
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Konneksin 26

Kalitsal ve sporadik nonsendromik isitme kayiplarinda Konneksin 26 (CX26)'nin
major neden olarak goriilmesi oldukga sik rastlanan bir bulgudur. CX26’daki mutasyonlar
konjenital isitme kayiplarinin hem resesif DFNB1 hem de dominant DFNA3 formlarindan
sorumludur. Konjenital resesif SNIK’larmm yaklasik %50'si ile ilgisi bulunmaktadir.
Konneksin 26 gap junctionlarin olusumunda rol oynayan proteinler ailesinin bir elemanidir.
Konneksinler, iyon veya kiigiik molekiillerin komsu hiicreler arasinda transportunu saglayan
kanallar1 olusturan transmembran proteinleridir. Alt1 konneksin alt {initesi birleserek
konneksonu meydana getirir. Her biri iki komsu hiicrede bulunan birer ¢ift konnekson bir
arada interseliiler kanali meydana getirirler (Sekil 4). Konneksin proteinlerinin saglamliginin
isitmedeki roliiniin 6nemi yaninda bu ailenin iiyelerinde olusabilecek mutasyonlarda gesitli
isitsel kayiplarla beraber olacaktir. Giiniimiize degin CX26, CX30, CX31, CX32 ve CX43
isitme kayiplar1 ile iligkili bulunmustur. Ekspresyonu kokleanin stria vaskiilaris, bazal
membran, limbus ve spiral prominensinde gosterilmistir. Gap junctionlarin organizasyonu ve
cesitli yazarlarca saptanan kanitlar Konneksin 26'nin endolenf icinde potasyum iyon
deviniminde rol aldigin1 diistindirmektedir. Bircok c¢alismada CX26 mutasyonlari
prevelansinin resesif isitme kaybi olan hastalarda %50 oraninda oldugu ifade edilmistir
(35,38). Simdilik 60'dan fazla mutasyon belirlenmistir . En ¢ok goriilen mutasyon 35delG
(30delG'de denir) mutasyonudur. Bu mutasyon CX26 DNA sekansmnin 30-35’nci
pozisyonlarindaki 6G kalintilarmin bir kisminda meydana gelir. Bu mutasyon DFNBI'li
insanlarin 2/3 iinde bulunur ve Arap, Ingiliz, Fransiz, Hintli, Israilli italyan, Ispanyol Tunus,

Liibnan, Avusturalya.Yunanistan ve Pakistanlilarda rapor edilmistir (39-41).
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Sekil 4: Aralik kavsagi (Gap junction) ve yapisini gosteren diagram. A, Alt1 konneksin monomerin
birlesiminden olusan konnekson hekzamerin {i¢ boyutlu goriiniimi. B, Yakin hiicrelerde yer alan iki
konneksonun birbirleri arasindaki aralik kavsaginin ti¢ boyutlu gériiniimii, kii¢iik molekiiller kavsak yolu ile bir

hiicreden digerine gecis yapmaktadir.

2.4.1.3. Kahtimsal Sendromik Olmayan Isitme Kayiplari

Isitme kaybma baska hicbir klinik ya da laboratuar bulgusu eslik etmiyorsa bu durum
“’sendromik olmayan isitme kayb1’’ olarak adlandirilir. Dogumsal isitme kayiplarinin %60'tan
fazlasinin genetik faktorlere bagli oldugu diisiiniilmektedir. Kalitimsal isitme kayiplarinin
yaklasik %701 sendromik olmayan, geri kalan %30'u ise muhtelif anomalilerle beraber
goriilen sendromik isitme kayiplaridir. Prelingual sendromik olmayan isitme kayiplarmin
%75'1 otozomal resesif, %10-20'si otozomal dominant, %2-30 X'e bagl, %]1'den az1 ise
mitokondriyal gecislidir. Sendromik olmayan isitme kaybi asmr1 derecede heterojen bir
durumdur. Isitme kaybina yol acan kirkin iizerinde gen lokalize edilmistir ve yaklasik 100-
300 genin isitme kaybmdan sorumlu oldugu diisiiniilmektedir. Dogumsal isitme kayiplarmin
biliylik bir kismmna tek bir gendeki defektin neden oldugu ve cogunlukla resesif gecis
gosterdigi belirtilmektedir. Halen bu genlerin klonlamalar1 i¢in biiyiik ugras verilmektedir.

Cok sayida gen sendromik olmayan sensorindral isitme kaybia yol agar. Sendromik olmayan
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isitme kayb1 gen bolgeleri “DFN’’ olarak adlandirilir. Otozomal resesif sendromik olmayan
isitme kaybinin farkli genetik formlar1t DFNB harfleri (DFN harfleri 'DeaFNess' yani sagirligi
belirtir) ve bunu izleyen sayilarla; otozomal dominant sendromik olmayan isitme kaybi1
DFNA harfleri ve izleyen sayilarla; X'e bagh sendromik olmayan isitme kaybi ise DFN ve
izleyen sayilarla sembolize edilmistir. Sayilar genlerin kesif sirasmi belirtir. Kalitimsal isitme
kaybina iliskin, 22 otozomal dominant (DFNA), 25 otozomal resesif (DFNB), 8 X'e bagh
(DFN) ve 2 mitokondriyal genin spesifik kromozomal bolgedeki yeri tanimlanmistir (2).

2.4.1.3.1 Otozomal Resesif Gecisli Kalitimsal Isitme Kayiplar

Genel olarak, otozomal resesif ge¢iste dogumsal, ileri-cok ileri derecede sensorindral
isitme kaybi1 goriilmekte ve kayip, tiim frekanslar1 etkilemektedir. Ancak nadiren DFNBS'de
oldugu gibi 10-12 yaslar1 gibi ge¢ donemde baslayan, 4-5 sene iginde ¢ok ileri derecede kayba
kadar ilerleyen isitme kayiplar1 da goriilmektedir. Isitme kaybma neden olan gen
bozukluklarinin tam olarak hangi genleri icerdigi bilinmemektedir. DFN1 olarak adlandirilan
isitme bozuklugunun nedeni, 13q 11- 12'de haritalanan connexin 26 gen mutasyonudur.
Connexin 26 (GJB2) gen mutasyonunun sendromik olmayan prelingual sensorinoral isitme
kayiplarinin yaklasik %50-80'inde rol oynadigi belirlenmistir. Connexin'ler transmembran
proteinler olup, iyonlar ve kii¢iik molekiillerin hiicreler arasinda hizli gecisini saglayan
kanallar seklindedir. Alfa (GJA) ve beta (GJB) olmak iizere iki tip connexin vardir.
Kromozom 13q lokasyonunda, DFN1 lokusunda yer alan connexin 26 gen mutasyonunun
otozomal resesif isitme kayiplarinin biiyiikk bir kisminda rol oynamasi nedeniyle pek ¢ok

laboratuvarda connexin 26 mutasyon taramasi ilk genetik test olarak uygulamaya baslanmistir

().

2.4.1.3.2. Otozomal Resesif Isitsel Noropati (Auditory Neuropathy)

Otozomal resesif isitsel noropatisi olan bebekler cogu zaman ¢ok ileri derecede isitme
kayb1 bulgular1 gdsterir. Isitsel beyinsap1 yamitlar1 (auditory brain-stem response=ABR) ve
akustik refleksleri olmadig1 halde, belirgin yiiksek amplitiidlii otoakustik emisyonlar1 vardir.
Uzunlamasma calismalarda, biiylimeyle birlikte, orta kulak hastaligi ve eflizyon olmadigi
halde otoakustik emisyonlarin kayboldugu go6zlenmistir. Dolayisiyla resesif sendromik
olmayan isitme kayb1 olanlarin bir kisminda da baslangicta isitsel noropati olabilir. Odyogram

sekli ¢cok degiskendir, her sekilde gdzlenebilir, orta-ileri derecede kayipl izlenimi verebilir

().
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2.4.1.3.3. Otozomal Dominant Gegcisli Kahtimsal isitme Kayiplar

Otozomal dominant gecisli kalitimsal isitme kayiplar1 ge¢ donemde baslayip, ilerleyici
bir seyir izler. ilerleme paterni ailenin diger iiyelerine benzer. Algak frekanslarda isitmenin
normal oldugu, yliksek frekanslara dogru isitme kaybmin arttigi ve presbiakuzideki gibi
odyogram konfigiirasyonu goriiliir. Isitme kaybinin miktar1 resesife oranla daha azdir, orta,
iler1 veya ¢ok ileri derecede isitme kayiplar1 goriilebilir. Pek ¢ok dominant gecisli isitme
kaybinda, postlingual donemde kayip basladigindan, bu cocuklarda konusma daha iyidir.
Genel egilim, yiiksek frekanslara dogru egimli odyogram sekli olmakla birlikte, DFNAI'de
ilerleyici algak frekans isitme kaybi, ayrica DFN6'da da 1000 Hz frekansin altinda baslayan
isitme kaybi, zamanla ilerleyerek tiim frekanslari etkiler. Nadiren, dalgali fakat ilerleyici
sensorindral isitme kaybi da goriliir; kayip yiiksek frekanslarda baslayip ilerleyen zaman
icinde algcak frekanslar1 da etkilemeye baslar. 20'li yaslarda baslayan isitme kaybi 40 yasina
kadar ileri derecede isitme kaybi haline gelir (2).

2.4.1.3.4. X'e Bagh Sendromik Olmayan Isitme Kayiplar

X'e baglh sendromik olmayan isitme kayiplari, otozomal dominant veya resesif
sendromik olmayan kalitimsal isitme kayiplarina ve sendromik X'e bagl isitme kayiplarma
gore daha seyrek goriiliir. Isitme kayb1 daha ¢ok prelingual dénemde baslar, stabildir, nadiren
ilerleme gosterir; hafif derece ile ¢ok ileri derece arasinda genis bir aralikta, ancak siklikla ¢ok

ileri derecede kayip seklinde gozlenir. Isitme kayb1 tiim frekanslar1 kapsar (2).

2.4.1.3.5. Mitokondriyal Sendromik Olmayan Isitme Bozuklugu

Mitokondriyal sendromik olmayan isitme kaybi degisik mtDNA mutasyonlardan
kaynaklanmaktadir. Ancak bunlarin igerisinde 1555 A-G mtDNA mutasyonu en iyi
karakterize edilenidir. Bu mutasyonun aminoglikozid ototoksisitesi ile de beraberligi vardir.
Sendromik olmayan isitme kaybi nedeni olarak, bu fenotip aminoglikozid ototoksisitesine
benzerdir ve isitme kaybi1 orta ya da yiiksek frekanslardadir ve ilerleme gostermektedir. Kayip

genellikle aminoglikozide maruz kalmamus kisilerde ge¢ donemde ortaya ¢ikmaktadir (24).

Presbiakuzi ya da yasa bagh sagirlikta mitokondriyal temele sahip olabilir. mtDNA
mutasyonlarmin niikleer DNA mutasyon oranini birkac kat arttirmasi nedeniyle, yasa bagl
koklear disfonksiyon neticesinde mikondriyal fonksiyonlar sonugta bozulmaktadir. Bu

hipoteze destek olarak, mtDNA mutasyonunda artis yaslanmig kokleada gosterilmistir (24).

28



2.4.1.4. Kahtimsal Sendromik Isitme Kayiplar

Isitme kayb1, gérme, pigment veya iskelet bozukluklar1 gibi diger klinik semptomlarla
birlikte ve onlarin bir pargasi seklinde goriiliiyorsa, sendromik olarak adlandirilir. isitme
kaybi, etraflica tanimlanmis yiizlerce tek gen ve kompleks genetik sendromlarin ana
bilesenlerinden biridir. Sendromik isitme kayiplarina, birden fazla organin normal yapisal
gelisiminde rol oynayan genlerin mutasyonu yol agar. Kalitimsal isitme kayiplariimn yaklasik
%30'n sendromiktir. Kalitimsal isitme kayiplarinin c¢ok genis bir sekilde anlatildig:
yaymlarinda Gorlin dis kulak kanali anomalileri ile birlikte goriilen 30, gz bozukluklar: ile
birlikte goriilen 40, kas-iskelet sistemi ile 87, bobrek hastaliklar1 ile 23, deri, sa¢ bozukluklari
ile 56, endokrin ve metabolizma hastaliklar1 ile 51, kromozom anomalileri ile 12, agiz ve dis
problemleri ile 8 ve cesitli bozukluklarla ilgili 35 olmak tizere ¢esitli isitme kaybiyla birlikte

goriilen 400'n lizerinde sendrom tanimlamistir (2).

2.4.1.4.1. Bobrek Hastahklar ile Birlikte Goriilen Isitme Kaybi

Isitme kayb1, bdbrek bozukluklar: ile yakindan iliskilidir. Ototoksisite ve bdbrek
bozukluklar1 iliskisi uzun zamandan beri bilinmektedir.

Alport Sendromu: Bu sendrom ilerleyici bobrek hastaligi ve sensorindral isitme
kaybiyla karakterizedir. Gorme sisteminde de miyopa yol agan degisiklikler vardir. isitme,
erken cocukluk doneminde normalken, 10'lu yaslarda yiiksek frekanslarda kayip baglar.
Alport sendromunun mubhtelif genetik tipleri vardir, X'e bagli dominant, otozomal dominant

ve otozomal resesif gecisli olarak goriilebilir (2).

2.4.1.4.2. Goz Bozuklugu ile Birlikte Giden Sendromlar

Usher Sendromu: Cok ileri derecede sensdrindral isitme kaybi olan ¢ocuklarda Usher
sendromu en sik goriilen nedenlerden biridir; %3-10 oraninda goriiliir ve otozomal resesif
gecislidir. Iki major bulgusu retinitis pigmentosa ve sensdrindral isitme kaybidir. Usher
sendromunun 3 tipi tammmlanmistir; Tip I'de dogumsal ileri ve ¢ok ileri derecede isitme kayb,
vestibiiler yanit yoklugu ve korliige kadar ilerleyen retinitis pigmentosa vardir. Tip II'de ise
dogumsal orta-ileri derecede isitme kaybi, normal vestibiiler fonksiyon, 10'lu yaslarin sonu ile
20'li yaslarin bagina kadar retinitis pigmentosada ilerleme goriiliir. Tip III ise ilerleyici isitme
kaybi ve retinitis pigmentosanin degisken zamanlarda baslamasi ile karakterizedir. En az bes

farkli Usher geni tanimlanmistir (42).
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2.4.1.4.3 Deri ve Eklerini Tutan Bozukluklarla Birlikte Giden isitme
Kayiplan

Deri, twnaklar, sag, sagli deri ve ter bezlerinin bozukluklari ile birlikte goriilen
sensOrindral i1sitme kayiplaridir. En sik goriileni Waardenburg sendromudur.

Waardenburg Sendromu: Waardenburg sendromu dogumsal isitme bozukluklarmin
%2-5'inde goriilir. Dort tip Waardenburg sendromu tanimlanmustir. Tip I'de her zaman
dystopia canthorum (gozlerin i¢ kdseleri arasindaki mesafenin artmasi) varken, Tip II'de bu
ozellik gorilmez. Tip I ve II'de degisken olarak gozlenen diger ozellikler, genigslemis burun
koki, kaslarin medial kisminda hiperplazidir. Olgularm %20-40'inda beyaz percem vardir
veya saglarda erken grilesme goriiliir; deride muhtelif pigmenter degisiklikler vardir. Goz
renginde anormallik, heterokromia (iki ayr1 goz rengi) ya da mavi iris i¢inde kahverengi
bolmeler veya tam tersi goriilebilir. Waardenburg sendromlularda isitmede varyasyonlar
gozlenir.

Normal isitmeden, ¢ok ileri derecede unilateral veya bilateral sensorindral kayba kadar
degisen odyogram sekilleri goriilebilir. Tip II Waardenburg'da progressif isitme kaybi da
goriilebilir. Waardenburg Tip I eger iist ekstremite anomalileriyle birlikteyse Klein
Waardenburg veya WS III olarak anilir.

Resesif gecisli WS Tip 11, Hirschsprung hastaligiyla birlikte oldugunda Waardenburg-
Shah sendromu veya WS Tip IV olarak adlandirilir (2).

Okiilokutan6z Albinizm ve Dogumsal Sensorinéral Isitme Kaybi (Tietz-Smith
Sendromu): Sa¢ ve deride albinizm, mavi iris, normal vestibiiler bulgular ve cok ileri

derecede isitme kaybi ile karakterizedir. Otozomal dominant ge¢islidir (2).

Okiilokutanéz Albinizm ve Dogumsal Isitme Kaybi: Otozomal resesif gegisli
albinizmde, optik fundi ve irisler dahil olmak iizere tiim viicutta albinizm goriiliir. Saclar
beyaz, irisler saydam mavidir. Pigment azlig1 nedeniyle optik fundus pembe renkli goriintir.
Nistagmus ve fotofobi vardir. Kaglarin medial kism1 yoktur. Cok ileri derecede sensorinoral
isitme kayb1 goriiliir (2).

Piebaldizm: Piebaldizmdeki pigmenter Ozellikler Waardenburg sendromundakilere
cok benzer, deride ve sagta yama seklinde beyaz alanlar vardir, bazi ailelerde megakolon

goriilmiistiir.
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Isitme kaybi dogumsal ve degiskendir, hafif derece ile ¢ok ileri derece arasinda
unilateral veya bilateral olabilir. Mental retardasyon goriilme oran1 %80'dir. Piebaldizme yol
acan gen 4 no'lu kromozom tizerindedir. Otozomal dominant gegislidir (2).
2.4.1.4.4. Kraniyofasiyal Bozukluklarla Birlikte Goriilen Isitme
Kayiplan

Dis ve orta kulak, bas ve yiizdeki diger yapilarin gelistigi aynt dokulardan kdken alir.
Embriyonik donemde, normal dokular gelisirken olusan degisimler hem kraniyofasiyal
bozukluklara hem de isitme bozukluklarina yol agar.

Brankiyo-Oto-Renal Sendrom: Brankiyo-oto-renal sendrom otozomal dominant
gecislidir. Preaurikiiler pitler, kepce malformasyonlari, orta ve i¢ kulakta yapisal defektler,
brankiyal fistiil ve kistler, bobrek anomalilerleriyle birlikte goriilen bir sendromdur. Daha az
siklikta goriilen diger anomaliler, tiikiiriik bezi kanalinda stenoz, preaurikiiler tagler, fasiyal
paralizi, damak defektleri, yiiksek damakla birlikte goriilen uzun ve dar yiliz gériiniimiidiir.

Isitme kayb1 dogumsal veya ge¢ baslangicli olabilir; %20 oraninda sensorindral, %30
iletim tipi ve %50 mikst tip olarak goriiliir. Isitme kaybi derecesi, hafif ile ¢ok ileri derece
arasinda degisir. Isitme kaybmnm tipi, ayn1 kisinin kulaklarinda iki ayr1 sekilde goriilebilir,
birinde iletim tipi igitme kayb1 varken digerinde sensorindral isitme kaybi olabilir (2).

Di George Sendromu: Timus veya parotis bezlerinin yoklugu, kardiyovaskiiler
bozukluklar, kraniyofasiyal anomaliler, orta ve i¢ kulaktaki gelisimsel bozukluklarla
karakterizedir. Anomalilerin ¢cogu erken embriyonik donemde brankiyal arklarin gelisimsel
anomalileriyle iligkilidir. Coklu orta kulak anomalilerinin yol actig1 iletim tipi isitme kayb1
siklikla goriiliir. Ancak i¢ kulakta bilateral Mondini anomalisi bulundugundan sensorinoral
isitme kayb1 da goriliir.

Hem otozomal dominant hem de otozomal resesif gegislidir.

Di George sendromu olan hastalarin %90'mda 22qll (22 nolu kromozom)

mikrodeletion bulunmustur (2).

2.4.1.4.5. Metabolik/Endokrin Bozukluklarla Birlikte Bulunan isitme
Kayiplan

Metabolik ve endokrin bozukluklar biiylime ve gelismeyi etkilediklerinden 6zellikle
bebeklik doneminde biiylik 6nem tasir. Bazi olgularda ilerleyici metabolik bozukluk ileri

derecede kisitliliga neden olur.
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Mukopolisakkaridoz: Mukopolisakkaritlerin parcalanmasini saglayan muhtelif
lizozomal enzimlerin bozuklugu mukopolisakkaridoza (MPS) yol acar. Klinik ve
biyokimyasal 6zelliklerine gore 7 tip MPS tanimlanmastir.

Kaba yliz goriinimii, kisa boy, hepatosplenomegali, mental retardasyon, gelisme
geriligi, dolgun dudaklar, a¢ik burun delikleri, alcak burun kopriisii, genis burun ucu,
eklemlerde kisitlilik, iskelet, eklem ve kardiyak bozukluklar goriiliir. Isitme kaybr iletim tipi,
mikst veya sensorinoral degiskendir ve siklikla hafif derecededir. MPS II (Hunter Sendromu)
X gegislidir. MPS I (Hurler Sendromu), MPS I-S (Scheie Sendromu), MPS III (Sanfilipo
Sendromu) ve diger MPS'ler otozomal resesif gecislidir (2).

Pendred Sendromu: Guatrla birlikte goriilen isitme kaybidir. Guatr, diyet bozuklugu
veya metabolik bozukluga bagli olarak tiroid bezinin biiylimesidir. Pendred sendromlu
cocuklarda siklikla dogumsal, simetrik, sensorinoral isitme kaybi goriiliir; kayip derecesi
hafifle ¢ok ileri derece arasinda degisir. Yiiksek frekanslarda kayip daha fazladir. Hastalik
bulunan cocuklarm %?50'sinden fazlasinda ileri derecede kayip, %15-20'sinde ise ilerleyici
isitme kayb1 gozlenir. Isitme kaybi kafa travmasi sonrasinda ilerleyebilir. Travma sonrasinda
ani isitme kayb1 goriilebilir. Hastalarda siklikla Mondini aplazisi goriiliir. Pendred

sendromunun dogumsal igitme kayiplarinin %5'ini olusturdugu diisiiniilmektedir (2).

2.4.1.4.6. iskelet Sistemi Bozukluklar ile Birlikte Goriilen Isitme
Kayiplan

Cohen ve Gorlin kafatasi, aksiyal iskelet, ekstremiteler, eller ve ayaklarin gelisimini
etkileyen bozukluklarla birlikte isitme kaybinin da gorildiigiic bircok sendrom
tanimlamislardir (2).

Ektrodaktili-Ektodermal Displazi-Clefting Sendromu: Bu sendrom, ektrodaktili
(ellerin ve ayaklarm orta kismindaki parmaklarin flizyonundan yokluguna kadar genis bir
yayllim gosteren defekt), yarik dudak ve damak, nazolakrimal bezin obstriiksiyonu ile
karakterizedir. Orta kulak anomalileri nedeniyle iletim tipi kayip goriilebilir. Sensérindral
isitme kayb1 ¢cok az bildirilmistir. Ektrodaktili-Ektodermal Displazi-Clefting (EEC) sendromlu
cocuklarin cogunlugunda normal zeka olmakla birlikte, mikrosefali ve mental retardasyon da
goriilmektedir. Otozomal dominant ge¢islidir ve EEC sendromunun geni 7q'da lokalizedir (2).

Stickler Sendromu: Stickler sendromlu hastalarda yiiziin orta kisminda hipoplazi,
yarik dudak, eklemlerde hipermobilite, miyopi, retina dekolmani iletim tipi veya progressif
sensOrindral isitme kaybi goriiliir. Pierre Robin sekansi olan ¢ocuklarin %30'unda Stickler

sendromu oldugu diisiintilmektedir. Stickler sendromlu ¢ocuklar genellikle normal zekalidir.

32



Bu sendrom otozomal dominant ge¢islidir; 12q, 6p ve Ip'de olmak iizere 3 geni tanimlanmistir

().

2.4.1.4.7. Sinir Sistemi Bozukluklar ile Birlikte Bulunan Isitme Kayb1
[lerleyici nérodejeneratif hastaliklarm pek cogunda sensorindral isitme kaybi goriiliir.
Otozomal Dominant Isitsel Noropati: Isitsel noropatiler klinik ve genetik olarak
heterojen isitme bozukluklaridir; ndral fonksiyon bozukluguyla birlikte, kokleadaki dis tiiylii
hiicrelerin normal fonksiyonuyla karakterizedir. Hastalarda anormal ABR, buna karsilik
normal amplitiidlii otoakustik emisyon ve koklear mikrofonikler vardir. Buda, hasarin
olasilikla noral kokenli oldugunu, dis tiiyli hiicreler ve endokoklear potansiyelin

etkilenmedigini gosterir. Hastalarin esas yakinmasi giiriiltii oldugunda séyleneni anlamamadir

).

2.4.2. Kahtimsal Olmayan Isitme Kayiplan

Genetik bilimindeki ilerlemeler sayesinde genetik isitme kayiplari ile ilgli bilgiler her
gecen giin biylik hizla artmaktadwr. Buna bagli olarak genetik olmayan isitme kaybi
nedenlerinin tan1 ve tedavisinde de son 30 yilda &nemli bir gelisme saglandi. Ozellikle
menenjit asilarini gelistirilmesi ve giiclii antibiyotiklerin kulanilmasi bu hastaliga bagl
isitme sekellerini 6nemli oranda azaltmistir. Giiriiltiiye bagl isitme kayiplari, menenjit, sfiliz,
sitomegaloviriis, enfeksiyonlar1 ve ototoksik ilaclara bagl isitme kayiplar1 onlenebilmektedir.
Intrauterin enfeksiyonlar prenatal isitme kayiplarmin en sik goriilen nedenidir. Dogumsal
enfeksiyonlarin gelismekte olan fetiis lizerindeki hasar verici etkisi uzun zamandan beri
bilinmektedir. Ozellikle gebeligin ilk ii¢ aymnda plasenta yoluyla gecen enfeksiyonlarin hasar
verici etkisi daha fazladir. Bu donemde organ sistemleri hizla degismekte ve gelismekte
oldugundan, intrauterin enfeksiyonlar major dogumsal anomalilere ve bir¢cok sistem
hastaliklarma yol agar. Sensoérindral isitme kaybina neden olan viral enfeksiyonlar; herpes
virlis enfeksiyonlari, kizamikgik, kizamik, kabakulak, sitomegalo viriis, influenza ve
parainfluenza viriisleri, varisella zoster, adenoviriis enfeksiyonlar1 sayilabilir. Bu viriislerden
kizamik, kabakulak ve kizamikg¢ik asilarinin rutin uygulamasi sayesinde bu enfeksiyonlar ve

komplikasyonlar1 olduk¢a azalmistir (11).
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2.4.2.1. Enfeksiyon Hastalhklan
2.4.2.1.1. Dogumsal ve Neonatal Enfeksiyonlar

Tim canli dogan bebeklerin yaklasik olarak %10’u prenatal, perinatal veya neonatal
donemde enfeksiyon ile karsilagsmaktadir. Enfeksiyonlarin ¢cogu belirti veya hastaliga 6zgii
olmayan bulgularla seyretmektedir.

Kan, beyin omurilik sivis1 veya orta kulak yoluyla bir ¢ok viral patojen i¢ kulaga
ulasarak enfeksiyon olusturabilmektedir. Sitomegaloviriis, kizamik, kizamik¢ik, kabakulak,
influenza, Varisella zoster, Epstein-Barr, Poliomyelit, adeno ve parainfluenza viriisleri
enfeksiyon geciren ¢ocuklarn i¢ kulak (labirentit), idrar, nazofarengeal salgilarindan
iretilmektedir (17). Kizamik, kizamik¢ik, kabakulak asilarmin (MMR) kullanilmadigi
donemlerde tek tarafli, ileri derece sensorindral igsitme kaybmin en sik nedeni kabakulak
enfeksiyonu idi. Kizamik¢ik ise c¢ocukluk doneminde tani konulan cocuklarin %60’ inda
goriilmekteydi. Giinlimiizde geri kalmis ve gelismekte olan iilkelerde asinin asmin diizenli
yapilmamasmdan dolay1 kabakulaga bagli isitme kaybi gelismis iilkelere oranla daha sik

goriilmektedir.

2.4.2.1.1.1. Sitomegaloviriis Enfeksiyonu

Bir herpesviriis olan Sitomegaloviriis enfeksiyonu gelismis ve gelismekte olan
iilkelerde yaygm olarak goriilmektedir. Insandan insana direkt temas ile geg¢mektedir.
Tikiiriik, anne siitii, servikal veya vajinal salgilar, idrar, semen, gaita ve kan baslica bulagsma
kaynaklaridir. Yeni dogan bebekten alinan kan veya salgilarda CMV izole edilirse buna
dogumsal CMV enfeksiyonu denir. Sitomegaloviriisiin dogumsal formu en sik goriilen
intrauterin enfeksiyondur. Virlis hemen daima VIII. Kraniyal siniri ve/veya beyin
ventrikiillerinde bulunan ependimal hiicreleri tutar. Bu nedenle SNIK, dogumsal CMV
enfeksiyonunun en sik komplikasyonudur. Bu isitme kayiplarmin %5°1 ileri derecededir.
Hamilelik sirasinda CMV enfeksiyonu gecirmis anneden dogan semptomsuz ¢ocuklarin %10-
15’inde sonradan SNIK olmaktadir. Isitme kayb1 %50 gocukta bilateral ve asimetriktir. Isitme
kayb1 50-100 dB civarinda olabilir ve isitme kaybinin derecesi, intrauterin enfeksiyonu
takiben, haftalar hatta yillar boyunca giderek artabilir. Dogumsal CMV enfeksiyonu gegiren
yenidogan bebekler, gansiklovir ile tedavi edildiginde isitme kaybini ilerlemesi durmakta
hatta diizelmektedir. Dogumsal CMV enfeksiyonu geciren birinde isitme kaybi %11-21
arasinda gorilmektedir. Dogumsal CMV enfeksiyonundan sonra gecikmis isitme kaybi
goriilme stiresi ortalama 27 aydir. Ancak bu siire 60 aya kadar uzyabilmektedir. Bu nedenle

dogumsal CMV enfeksiyonu geciren ¢ocuklar isitmeleri acisindan takip edilmelidir (17).
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2.4.2.1.1.2. Rubella

Rubella, fetliste hasara yol acan viral hastaliklar icinde en fazla bilinenidir. Yogun
asilama kampanyalarina bagli olarak gelismis iilkelerde biiyiikk Olglide azalmis olmasma
ragmen, gelismekte olan iilkelerde sorun olmaya devam etmektedir. Gebeligin herhangi bir
doneminde gegirilen rubella bebekte, isitme ve gorme bozukluguna, kardiyak defekte ve
mental retardasyona yol acar. Sensorinoral isitme kaybmin tek belirti olmasi halinde rubella
ile iligkili oldugunu kanitlamak zordur, gebelik Oykiisii ve laboratuvar testleriyle tan1 konur.
Rubella, gebeligin sadece ilk {i¢ ayinda degil, ikinci ve {ligiincii ti¢ aylik donemlerde de isitme
kaybma neden olabilir. Gebeligin ilk ii¢ ayinda annenin rubella enfeksiyonu gecirmesi
dogumsal katarakt, dogumsal kalp hastaligi, mikrosefali ve mental retardasyon gibi fetal
malformasyonlara yol acabilir. Gebeligin ilk sekiz haftasinda rubella enfeksiyonu
gecirilmesinin fetiis iizerinde yarattigi risk, ikinci sekiz haftada enfekte olunmasindan daha
fazladir. {lk {ic ayda daha fazla risk tasidig1 halde gestasyonun iigiincii haftasindan sonra
riskin azaldig1 belirgin bir sinir yoktur. Prenatal rubellanin zaman ile isitme kaybinin derecesi
arasinda iliski bulunamamustir.

Rubellaya baglh isitme kaybinda odyogramda degisiklikler olmakla birlikte, daha ¢ok
diiz odyogram konfigiirasyonu goriildigli belirtilmektedir. Bazen yiliksek frekanslara, bazen
de algak frekanslara dogru egimli odyogramlar, kimi zaman da 500-1000 Hz arasindaki orta
frekanslarda daha fazla diisiisiin oldugu genislemis U tarzi odyogramlar bildirilmistir.

Primer isitme kaybmm sensorindral oldugu, rubellaya bagl isitme kaybi bulunan
kulak enfeksiyonuna bagli hafif iletim tipi komponent gdzlenmistir. Ilerleyici isitme kayb1
olgularinda rubella virlistiniin hastalikli orta kulak dokusunda yasadigi ve tekrar i¢ kulaga
girerek ek bir sensorindral isitme kaybina yol agtig1 diistiniilmektedir.

Dogumsal rubellaya bagli isitme kaybi1 olan ¢cocuklar temporal kemik ¢aligmalarinda,
ezyonun i¢ kulakta bulundugu, stria vaskiilaris, Reissner membrani ve Tektoryal membranin
hasara ugradig1 gézlenmistir. Koklea epitelinde nekroz ve stria vaskiilariste kiiciik kanamalar
ve enflamatuar hiicreler en sik gozlenen bulgulardir. Tektoryal membranin Corti organindan
uzaklasip geriye dogru kivrildigi ve enflamasyon hiicreleriyle kapli oldugu da bulgular
arasindadir. Dejenerasyon ve enflamasyon siklikla bir siire¢ izlediginden zaman i¢inde ¢ok
ileri derecede isitme kaybina neden olur, bu da bazi ¢ocuklarda ge¢ baslayan isitme kaybmin
aciklamasi olabilir. Rubella, beyinde santral isitsel algilama bozukluguna neden olabilecek bir

lezyona yol agabilir (2).
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2.4.2.1.1.3.Herpes Simpleks Viriis Enfeksiyonu

Herpes simpleks viriis (HSV) I ve II genis herpes grubu viriislerindendir. Enfekte kisi
ile dogrudan temasla gecer. Aktif primer enfeksiyonu olan anneden dogum sirasinda fetiise
gecebilir. HSV enfeksiyonunun plasentadan gegisi nadirdir, bebegi hi¢ etkilemeyebilir veya
deri lezyonlari, mikrosefali, mikrooftalmi, spastisite, mental retardasyon ve sensorinoral
isitme kaybi1 gibi bir¢ok sistem bozukluguna da yol acabilir. Enfekte bebeklerin %70-90'mda

santral sinir sistemi tutulumu mevcuttur (2).

2.4.2.1.1.4.Sifilis

Sifilis, Treponema pallidium adli bakterinin yol actigi, cinsel temasla bulasan bir
hastaliktir. Amerika Birlesik Devletlerinde her 10.000 canli dogumdan l'inin dogumsal
sifilisle enfekte oldugu diisiiniilmektedir. 1970'lerde insidansit diisen bu hastalifin son
zamanlarda tekrar artigsa gectigi bildirilmektedir. Sifilis enfeksiyonunun cesitli evreleri vardir.
Birinci ve 2. evrede hastalikl1 kisi cinsel temas yoluyla hastalig1 yayar. Uciincii evrede yani
latent veya ge¢ donemde hastalik cinsel yolla bulasmaz. Sifilisin erken ya da geg¢ evresinde
enfekte annenin enfeksiyonu fetiise gecer. Erken evrede tedavi olmamis sifilisli anneler,
hastaligi %80-90 oraninda fetiise gecirirler. Enfekte fetiislerin yaklasik %25-30'u uterusta,
%25-30'u postnatal donemde Oliir. Yasayanlarin %40'1 ge¢ donemde semptomatik sifilis
gelistirir.

Dogumsal sifilisli bebeklerin yaklasik %60'1 dogumda asemptomatiktir.

Dogumsal sifilis, klinik belirtilerin 2 yasindan 6nce ya da sonra bulunmasina gore
erken ya da ge¢ olarak tanimlanir. Erken dogumsal sifiliste, bebekte rinit geligir, burun
akintisinda treponemalar bulunur. Kisa bir siire sonra 6zellikle avug i¢i, ayak alti, perianal ve
perioral bolgelerde dokiintii baslar. Ge¢ dogumsal sifilis, 2 yasindan sonra kemikler, bag
dokusu ve santral sinir sistemini etkileyen cesitli lezyonlar seklinde goriiliir. Ilerleyici
sensorindral 1sitme kaybi ge¢ dogumsal sifilis de en sik bulgudur. Genellikle bilateraldir ve

cok ileri dereceye kadar ilerler (2).

2.4.2.1.1.5.Dogumsal Toksoplazmozis

Toksoplazmaya parazit enfeksiyonu neden olur. Kontamine yiyecek veya parazit
enfeksiyonu tasiyan ev hayvanlari ile yakin temas sonucu geger. Olgularin %901 dogumda
asemptomatiktir. SensOrindral isitme kaybi olgularin %15'inde ortaya ¢ikar; isitme kaybi
gecikmis olarak baslar ve ilerleyicidir. Toksoplazma enfeksiyonu isitme kaybinin yani sira

hidrosefali, bayilma nobetleri, mental retardasyon, gorme bozukluklari ve noromiiskiiler
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bozukluklara yol acgar. Hastalik, stria vaskiilaris ve spiral ligamanda kalsiyum birikimi
seklinde kendim gdsterir. Dolayisiyla isitme kaybi yavas ilerleyicidir. Isitme kayb1 erken
cocukluk doneminde hafif derecede iken, zaman i¢inde ilerleyerek ¢ok ileri derecede isitme

kaybi haline gelir (2).

2.4.2.1.1.6.Yenidogan Sepsisi

Dogumdan sonraki ilk bir ay i¢inde olusan septisemidir. Mortalite oran1 % 10 ila % 50
arasindadir. Sik goriinen mikroorganizmalara maruz kalma sonucu yenidogan déneminde en
stk goriinen enfeksiyonlar bakteriyel enfeksiyonlardir. Bakteriyel enfeksiyonlar, erken
membran yirtilmalari, erken dogum baglamas1 veya gebelikte atesli hastalik Oykiisii olan
bebeklerde gozlenir. Genel olarak bebek dogum kanalinda iken enfeksiyonu alir. Erken
donemdeki bakteriyel enfeksiyonlar, 6zellikle prematiirelerde, fulminan, birden ¢ok sistemi
tutan hastaliklara yol acar ve yiiksek mortaliteye sahiptir. Grup B streptokoklar, E.coli ve
H.influenzae, erken baslangigta bakteriyel enfeksiyonlara en ¢ok yol agan organizmalardir.
Enfekte bebeklerde, letarji, iritabilite, beslenme sorunu, anormal kalp atisi, anormal solunum
ve siyanoz goriiliir. Hemen tedaviye gecilmezse bebekte oksijen gereksinimi artar ve persistan
pulmoner hipertansiyon gelisir. Dogumdan bir hafta sonra baslayan bakteriyel hastaliklar
kontamine alet ve insanla temas sonucu olusur. En sik goriilen ge¢ donem bakteriyel
enfeksiyon, bakteriyel menenjittir. Bakteriyel enfeksiyona bagli mortalite en fazla %20'dir.
Mortalite siklikla dogum agirlig1 diisiik miadindan once dogan bebeklerde goriiliir. Hayatta
kalan bebeklerde, mental retardasyon, spastik kuadropleji, kortikal korliik, sensorindral igitme

kaybi, hidrosefali ve kontrol edilemeyen bayilma nobetleri goriiliir (2).

2.4.2.1.2.Ge¢c Donemde Ortaya Cikan Enfeksiyon Hastahklarn
2.4.2.1.2.1. Kabakulak

Kabakulak en sik goriilen bulasici hastaliktir. Hastalik parotis bezlerini tutar. Parotis
bezinin enflamasyonu i¢ kulak kanali yolu ile i¢ kulaga infiltre olur. Corti organi ve baglantili
yapilarda yaygin bir harabiyete yol acar. Kabakulak viriisii cocukluk ¢agi sensorindral isitme
kayiplarinin en fazla bilinen nedenidir. Kabakulak siklikla (%80) unilateraldir, ¢ok ileri
derecede sensorinoral isitme kaybina yol agar, zira hastalik tiim viicuttan ziyade parotis
bezinde odaklanmustir, dolayisiyla siklikla iki parotis bezinden birine etki eder. Isitme kayb1
genellikle parotitin sonunda goriiliir, parotiste siskinlik olmadig1 hallerde de isitme kaybi

gozlenir (2).
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2.4.2.1.2.2. Kizamik

Kizamiga bagli isitme kaybi, bilateral, simetrik ve sensdrindraldir, genellikle ileri veya
cok ileri derecededir. Yiiksek frekanslar alcak frekanslardan daha fazla etkilenir. Otitis media,
kizamigin en fazla goriilen komplikasyonudur. Onceleri otitis medianm bakteriyel
enfeksiyona baglh olarak ortaya ciktigi distiniilmiisse de, Bordley ve Kapur’un yaptigi
calismada otitis medianin orta kulaktaki primer viral invazyona bagli oldugunu
gostermislerdir. Sensorinoral isitme kaybi, koklear ve vestibiiler sistemdeki hasara bagli

olarak olusmaktadir (2).

2.4.2.1.2.3.Menenjit

Sonradan olan isitme kayiplarmm en sik goriilen nedeni menenjittir. Yeni
antibiyotiklerin piyasaya ¢ikmasi hastaligin mortalitesini azaltmis, hastaliktan kurtulanlarda
sensorindral igitme kaybinin istatistiksel olarak artmasina yol agmistir. Menenjitin ndrolojik
hasara yol agmasi, bakteriyel viriilans, hastanin yasi, hastalifa yakalanma ile tedaviye
baslanmas1 arasinda gegen stire, tedavinin sekli ve hastaligin siiresi gibi faktorlere baghdir.
Menenjite neden olan bakteriler, H. influenzae Tip B, Streptococcus pneumoniae ve Neissaria
meningitis'dir. Bu organizmalar arasinda H. influenzae en sik (%66) goriilen menenjit
nedenidir ve dolayisiyla isitme kaybma en fazla yol agan bakteridir. Isitme kaybi, bakterinin
kokleaya yayilmasi ve akut siipiiratif labirentite yol a¢cmasiyla olusur. Labirentit koklear
yapilarin harabiyetine, fibroza veya normalde sivi ile dolu olan perilenfatik alanlarda kismi
veya tam osifikasyona yol acar. Isitme kaybi, miktar, simetri ve odyogram sekli agisindan
degiskenlik gosterir, ancak menenjit sonrasi isitme kaybi ¢ogunlukla ileri veya ¢ok ileri

derecede sensorindral isitme kaybi seklindedir (43,44).

2.4.2.1.2.4.Herpes Zoster Otikus

Herpes zoster otikus veya Ramsay Hunt sendromu ayni zamanda su ¢ige§ine yol acan
Varicella zoster viriisiiniin olusturdugu bir hastaliktir. Viriis siklikla ¢ocukluk ¢aginda bulasrr,
senelerce santral sinir sisteminde sessiz ve etkisiz olarak kalabilir. Immiin sisteminde
degisiklik oldugunda veya sistemik bir hastaligin varliginda viriis tekrar aktive olur, kulak
kepgesi etrafinda yanma seklinde agriya, dis kulak kanali ve kepgede deri erupsiyonlarina,
fasiyal sinir paralizisine, bas dénmesi ve sensorindral isitme kaybma neden olur. Isitme
kaybmin derecesi degiskendir ve siklikla yiiksek frekanslara dogru diisiis gosterir. Genellikle
iinilateral kayip goriiliir. Isitme kayb1 hastalik baslangicinda hafif derece ile ¢ok ileri derece

arasinda degisir. Ileri olgularda labirent ve VIII. kraniyal sinir tutulumunun olmasi, gegici bas
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donmesi (dizziness), kalic1 ve ayn1 zamanda ¢ok ileri derecede sensorindral kaybimna yol agar.
Herpes enfeksiyonu hafifledikce, isitme kaybinda da diizelme goriilebilir, ancak baslangictaki
isitme kayb1 ileri derecede oldugunda nadiren isitme normal diizeye cikar. Isitmede gorece
diizelme olmasina ragmen, bazi hastalarda yiliksek frekanslardaki sensorinoral kayip aynen

kalir (2).

2.4.2.1.2.5.Edinilmis Bagisiklik Eksikligi Sendromu

Edinilmis  Bagisiklik  Eksikligi  Sendromu  (Acquired  Immunodeficiency
Syndrome=AIDS) ilk kez 1981'de tanimlanmistir. Human immunodeficiency viriis (HIV),
AIDS'e neden olan bir retroviriistiir. AIDS 1-4 yas aras1 ¢ocuk 6liimlerinin ilk 10 nedeninden
biridir. HIV cinsel temas, kan iiriinleri, enfekte siitle emzirmeyle veya plasentadan gecerek
bulagir. Enfekte anneden fetiise HIV'in gecis riski %10 ile %40 arasindadir. Gegis riskini
artiran faktorler bilinmemektedir, ancak annedeki viriis yogunlugunun etken olabilecegi
disiiniilmektedir. Enfekte olan gebe annenin antiviral ilaglarla erken donemde tedavisinin,
HIV'in fetiise gecisini azalttig1 belirtilmektedir. HIV'in embriyopatolojik etkilerinin spektrumu
tamamiyle bilinmemektedir. Prenatal AIDS'li bebeklerde bildirilen biiyiime geriligi,
prematiire dogum, diisiik dogum agirhigi, dismorfik goriiniimler gibi etkiler yaygin olarak
gozlemlenmektedir. Olgularin %80'inde, tam 3 yasinda belirgin hale gelmektedir. Bu
cocuklarin yaklasik %75'1 tanidan sonraki 2 yil iginde 6lmektedir. Bir yasindan 6nce tani
konanlarda yasam siiresi daha kisadir. Oliim nedeni AIDS'den ziyade diger enfeksiyon ve
hastaliklardir. Norolojik gelisim geriligi, ataksi ve mikrosefali gibi santral sinir sistemi
komplikasyonlar1 goriiliir. Isitme kayb1, menenjit veya ototoksik antibiyotik kullanimma bagl

olarak ortaya cikar (2).

2.4.2.2.Sensorinéral Isitme Kaybina Neden Olan Perinatal Solunum
Sistemi Hastahklar
2.4.2.2.1.Solunum Sikintis1 Sendromu (Hiyalin Membran Hastahgr)

Solunum sikintis1 sendromu olan bebekler, gérme, solunum ve santral sinir sistemi
komplikasyonlar1 gelistirebilirler. Solunum sikintis1 sendromlu prematiire bebeklerde en sik
goriilen komplikasyon retinopatidir ve gérme kaybina neden olur. Santral sinir sistemi
komplikasyonu olarak intrakraniyal hemoraji, periventrikiiler veya intraventrikiiler hemoraji
goriiliir. Agir kanamali olgularda ciddi norogelisimsel gecikme gorilir. Bu bebeklere

entilbbasyon ve "suctioning" gibi invazif tedavi teknikleri uygulandigindan, enfeksiyon
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gelisme riski artmustir. Septik bebeklerde uygulanan antibiyotiklerin potansiyel ototoksik

ozellikleri vardir (2).

2.4.2.2.2.Yenidoganda Persistan Pulmoner Hipertansiyon
Dogumdan hemen sonra kompleks kardiyopulmoner fonksiyon bozukluguna bagh
olarak persistan pulmoner hipertansiyon goriliir. Yeterli oksijen saglamak icin

ekstrakorporeal membran oksijenasyonu tedavisi uygulanir (2).

2.4.2.2.3.Mekonyum Aspirasyonu Sendromu

Solunum yollar1 ve akcigerlerin mekonyumla obstriiksiyonuna bagli olarak solunum
fonksiyonunun tehlikeye girmesidir. Mekonyum normalde yenidogan bebegin dogumdan
hemen sonraki ilk digkisidir. Uterusta hipoksik olan fetiis, anne karninda iken mekonyum
birakir, zira oksijen azlig1 anal sfinkteri gevsetir. Hipoksinin siirmesi sonucu fetiis solunum
hareketleri yapar, bu da, mekonyumlu amniyotik sivinin fetiisiin agzma, burnuna,
orofarenksine dolmasina neden olur. Derin solunan mekonyumun solunum yollarmni tikamasi
ile dogum sonrasi akcigerlerin gaz alis verisi yapamamasi mekonyum aspirasyonu

sendromuyla sonuglanir (2).

2.4.2.2.4.Bronkopulmoner Displazi

Bronkopulmoner displazi iatrojenik bir hastaliktir. Solunum sikintis1 sendromlu
bebeklerin tibbi tedavisine bagli olarak ortaya ¢ikan istenmeyen bir durumdur.
Bronkopulmoner displazi akcigerlerin oksijen-karbondioksit alis verisini etkilediginden
bebekler, mekanik ventilasyon ve ek oksijen gereksinimi duyarlar. Bu bebeklerde solunum
yollar1 enfeksiyonu riski nedeniyle uygulanan ototoksik antibiyotiklere bagli komplikasyon

gelisebilir (2).

2.4.2.2.5.Solunum Sistemi Hastaliklarinin isitmeye Etkisi

Prematiire ve miadinda yenidoganlarda solunum sistemi bozukluklar1 ile sensorindral
isitme kayb1 arasindaki iliskiyi gosteren ¢esitli calismalar vardir. Aminoglikozit antibiyotik ve
loop diiiretigi alan bebeklerde sensorinoral isitme kaybi ve santral sinir sistemi bozukluklari
goriilmektedir. Walton, persistan pulmoner hipertansiyonlu bebeklerde isitme kaybi riskinin
arttigin ve ilerleyici kayip goriildiigiinii belirtmistir. Isitme kayb1 genellikle bilateral, ender
olarak unilateral sensorindraldir. Baz1 bebeklerde Ozellikle yiiksek frekanslara dogru artan

ilerleyici kayip goriilmektedir, isitme kaybinin derecesi hafif ile ileri derece arasindadir (2).
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2.4.2.3.Dogumsal Kalp Hastaliklarinin Isitme Uzerine Etkisi

Izole dogumsal kalp hastaliklar1 ile isitme kaybi iliskisini gdsteren calismalar
olmamasina karsmn, dogumsal kalp hastalig1 ile diger dogumsal anomalisi olan bebeklerde
siklikla igitme kaybi da goriiliir. Kalp ve isitme bozukluklarinin birlikte goriildiigii cesitli
sendromlar tanimlanmistir. Bunun bir 6rne§i CHARGE asosiasyonudur. CHARGE
kelimesindeki her bir harf farkli bir patolojik olay1 temsil eder; 'C'(coloboma) retina defekti,
'H' (hearth defect) kalp defektleri (Fallot tetralojisi, patent duktus arteriozus, ventrikiiler septal
defekt, artrial septal defekt ve diger kalp anomalileri), 'A' koanal atrezi, 'G' (growth
deficiency) gelisme geriligi, mental retardasyon, 'E' (ear anomalies) kulak kanali anomalileri
ve isitme kaybini ifade eder. CHARGE asosiasyonu olan bebeklerde siklikla dis kulak kanali
anomalileri goriiliir. Isitme kaybi siklikla orta-ileri derece arasinda, iletim tipi, mikst veya
sensorindraldir. Nadiren ilerleyici isitme kaybi1 da goriiliir. Siklikla otozomal dominant,
nadiren otozomal resesif gecislidir (2).

Jervell ve Lange-Nielsen sendromunda ise kalpte yapisal bir anomali olmamasina
ragmen elektrokardiyak bozukluklarla birlikte bayilma nobetleri goriiliir ve hatta bazen
cocukluk caginda agiklanamayan ani Olimler goriilebilir. Bu sendromda ileri derecede
sensOrindral igitme kaybi goriiliir, zeka normaldir. Otozomal resesif ge¢islidir. Kromozomal
bozukluklar arasinda dogumsal kalp defektleri ve isitme kaybi1 sik goriilen bir bulgudur. Down
sendromlu bebeklerin %40'inda ventrikiiler septal defekt, patent duktus arteriozus veya atrial
septal defekt gibi bir tiir kalp anomalisi de olabilir. Isitme kayb1 Down'lu bebeklerde sik
gozlenir. Isitme kaybi ¢ofu zaman iletim tipi olmasma karsin muhtelif ¢alismalarda
sensOrindral isitme kaybi da siklikla hafif-orta derece arasindadir. Histopatolojik ¢alismalar

Down'lu ¢ocuklarda kokleanin gorece daha kisa oldugunu gostermistir (2).

2.4.2.4.Santral Sinir Sistemi Bozukluklarinin isitme Uzerine EtKisi

Hipoksiye neden olan herhangi bir primer bozukluk bebegin isitmesini ve ndrolojik
durumunu etkiler. Norolojik hasar, santral isitme siirecini etkilediginden konusma ve dil
gelisimi etkilenir (2).

Spina bifida, omurilik (spinal kord) ve vertebrada noral tiip defektidir. Noral tiiplin
kaudal kismindaki, siklikla da omuriligin lomber kismindaki defekt spina bifida olarak
adlandirilir. Spina bifida 500 dogumda bir goriiliir. Meningosel ve meningomiyelosel olmak
iizere 2 ana sekli vardwr. Spina bifidanin 3. sekli miyelosizistir. Agir olgularda omurilik

tamamen agiktir. Spina bifidali baz1 bebeklerde, mediillayi, 4. ventrikiilii ve alt serebellumu
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tutan ek noral anomaliler de goriiliir. Arnold-Chiari malformasyonu olarak adlandirilan bu
defektte noral iletim bozukluguna bagl olarak Isitsel Beyinsapt Yanitlarinda (ABR) I-V

dalgalar arasi latans uzamis olarak goriiliir (2).

2.4.2.4.1.Hipoksik Ensefalopati

Kanda oksijen azalmasi veya beyne kan akiminda azalmaya bagli beyin hasari
hipoksik ensefalopatidir. Yeterli oksijenasyonun olmayisi beynin biitiin korteksinde 6deme
yol agar, kalici serebral hasar olusur. Prematiire bebeklerde hipoksik ensefalopati,

intrakraniyal kanamaya baglidir, miadinda bebeklerde ise perinatal asfiksiye baghdir (2).

2.4.4.2.2.Hiperbilirubinemi

Bilirubin, kandaki eritrositlerin pargalanmasi ile olusan bir yan {iriindiir. Viicutta
dolasan kanda belirli bir yayilim araligmin iizerine ¢ikmasi hiperbilirubinemiye neden olur.
Deri ve goziin beyaz kismi sar1 renk alir. Fizyolojik sarilik 6nemli degildir, hemen biitiin
yenidogan bebeklerde goriiliir. Onemli sarilik siklikla prematiire bebeklerde ve gebelikte anne
ile fetiis arasinda Rh veya ABO kan gruplarmmin uyusmazligi, dogumsal veya perinatal
enfeksiyonlar ya da dogum travmalar1 sonucu olusur. Yenidogan bebegin karacigeri bilirubini
konjiige hale getirmeye biitiiniiyle yeterli olmayabilir. Bu nedenle kanda normalden daha
yiiksek diizeyde bulunur. Bilirubin diizeyi belirli bir yayilim araligini asan bebekler, klinik
acidan onemli hiperbilirubinemi gosterir. Cok yiiksek bilirubin diizeyi santral sinir sisteminde
hasara yol agarak ndrolojik fonksiyon bozukluguna neden olur. Bu duruma kernikterus denir.
Kernikterus, konjiige olmayan bilirubinin kan-beyin bariyerini asarak santral sinir sistemine
ulagsmast sonucunda Lentikiiler Nukleus, Subtalamus ve Ammon Boynuzu gibi yapilarda
karakteristik sar1 pigmentin yerlesmesi ve dejeneratif lezyonlar olusmasidir. Bazal ganglion,
beyin sapmdaki cekirdekler, serebellum ve hipokampus gibi yapilar en riskli yapilardir. Bu
yapilardaki hasar, atetoid serebral palsi, mental retardasyon, noral veya santral isitme kaybina
neden olur. Fototerapi ile sarilig1 kontrol edilemeyen bebeklerde kan dolasim sistemindeki
konjiige olmayan bilirubini elimine etmek i¢in kan degisimi yapilir. Zamaninda ve basarili
tedavi; gecici ABR bozukluklariyla sonuglanirken, zamaninda ve uygun miidahale
yapilamayan hiperbilirubinemili bebeklerde siklikla isitsel noropati goriilmektedir.
Maksimum siddet diizeylerinde bile alterne polarite ile hicbir ABR dalgas1 goriilmez veya geg
dalgalar gozlenmez. Kondensasyon ve rarefaksiyon polariteleri ile dalga polaritesinde yon
degisikligi olan bu bebeklerde otoakustik emisyon vardir. Otoakustik emisyonun ve koklear

mikrofonigin varlhigi, kokleadaki dis tiiylii hiicrelerin normal fonksiyonunu gosterir.
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Emisyonun varligina ragmen ABR'nin olmayisi, i¢ tiiylii hiicreler veya bunlarin aferent
baglant1 noktalari, yani Tip I aferent noronlarla sinaptik baglantilarinda, dendritlerde, spiral
ganglion ndronlarinda, spiral ganglion néronlarinin aksonlarinda ya da beyinsap1 isitme

yollarinda hasar olabilecegine isaret etmektedir (2).

2.4.2.3.0totoksik ilaglar

Baz1 ilaglar koklea iizerinde toksik etkiye sahiptir. Ototoksisite edinilmis veya
dogumsal olabilir. Edinilmis ototoksisite, enfeksiyonlar veya kanser tedavisinde kullanilan
ilaglara bagli olarak meydana gelir. Belirli cevresel toksinlere yogun bir bigimde maruz kalma
ototoksisite ile sonucglanir. Dogumsal ototoksisite ise, gebelik swrasinda anneye verilen
ilaglarin  teratojenik etkisi sonucu olusur. Bakteriyel enfeksiyonlar i¢in kullanilan
aminoglikozidler siklikla ototoksik etki gdsterir. Bazi aminoglikozidler kokleadaki tiiylii
hiicreleri  etkilerken (kokleotoksik), bazilar1 vestibiildeki tiiyli hiicreleri etkiler
(vestibiilotoksik). Bu antibiyotiklerin pek cogu enfeksiyonlarla savasim sirasinda kiigiik
dozlarda kullanildiginda ototoksik etki yapmaz. Yiiksek dozlarla agresif tedavi gerektiren
durumlarda sensorindral igitme kaybi ortaya cikar. Ototoksik etkiye sahip antibiyotiklerden
bazilar1 amikasin, garamisin, gentamisin, kanamisin, neomisin, netilmisin, streptomisin,
tobramisin ve viomisindir.

Kansere kars1 kullanilan karboplatin ve sisplatin de ototoksik etkiye sahiptir.

Ototoksik ilaclar, kalici, bilateral ve simetrik sensorindral isitme kaybina neden olur.
Hasarin mekanizmasi kullanilan ilaca bagl olarak degismekle birlikte, genel olarak hasar,
kokleanmn bazal kismindaki tiiylii hiicrelerden baglar. Dolayisiyla isitme kaybi tipik olarak
yiiksek frekanslardan baglar; ilaca devam edilmesi ile algak frekanslar1 da icerecek sekilde
ilerler.

Etakrinik asit ve furosemid gibi sodyum ve suyun bobreklerde rezopsiyonunu inhibe
ederek idrarm atilimmi saglayan ilaclarin neden oldugu isitme kaybi geriye doniislii ya da
kalic1 olabilir. Bu ilaclar yiiksek dozda kullanildiginda ani sensdrindral isitme kaybina neden

olabilir (2).

2.5. i¢ Kulak Gelisme Bozukluklan

I¢ kulagm gelisimi embriyogenezisin erken donemlerinde baslar. Sekizinci haftanin
sonuna dogru labirent kendine has kivrimli yapisina kavusur. Otik kapsiiliin membrandz

labirenti saracak sekilde kemiklesmesi yavas yavas devam ederek doguma kadar tamamlanir.
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Duyu epitelinin olgunlagsmast membrandz labirentin olusumundan c¢ok sonra, ikinci
trimesterin sonu ile li¢iincii trimesterin baglangici siralarinda olur. Gebeligin 26 ile 28'inci
haftalar1 arasinda tiiylii hiicre ve isitme sinirinin gelisimi biiylik oranda tamamlanir. Boylece

normal insan fetiisii dogumdan 2,5-3 ay 6ncesinde isitmeye baslar (45).

Tablo 6:Koklear Malformasyonlarin Rélatif insidans:

Malformasyonlar Insidans (%)
Inkomplet boliinme (Mondini) 55

Ortak kavite 26

Koklear hipoplazi 15

Koklear aplazi 3

Tam labirent aplazisi (Michel) 1

Sekil 5. Normal Temporal kemik Aksiyel kesit
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2.5.1.Tam Labirent Aplazisi (Michel)

En agir membrandz ve kemik labirent deformitesi olan tam labirent aplazisi ilk kez
Michel tarafindan tarif edilmistir. Bu malformasyon son derece nadirdir. Muhtemelen otik
kesenin olusumundan once gelisimde bir duraklama olur ve bunun sonucunda i¢ kulak
yapilar1 hi¢ olugsmaz. Tam labirent aplazisinin anensefali ve thalidomide maruziyetiyle iligkili
oldugu bildirilmistir. D1s kulak anomalileriyle bir iliskisi oldugu da bildirilmistir. Michel
aplazisinin anlamli bir literatiir olgusunda gerc¢ektende ortak kavite tipinde kistik bir i¢ kulak
yapist tanimlanmistir. Tam labirent aplazisi radyolojik literatiirde normalde olmasi
gerekenden daha fazla siklikta bildirilmistir ¢iinkii labirent osifikasyonu ile karistirilmaktadir.
Yasamla birlikte kazanilan ikinci durumda, radyolojik olarak tespit edilebilen, 6l¢iilebilir ve
yogun bir otik kapsiil mevcuttur. Tam labirent aplazisinde ise otik kapsiil hi¢ yoktur. Boyle

kulaklar beklendigi gibi tamamen sagirdir (45,46).

Sekil6: Michel Aplazisi
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Tablo 7. Konjenital ic Kulak Malformasyonlarinin Smiflandirilmasi

Membranéz labirentte sinirh olan malformasyonlar

Membrandz labirentin tam displazisi (Siebenmann-Bing)

Membrandz labirentin siirli displazisi

Kokleosakkiiler displazi (Scheibe)

Koklear bazal kivrim displazisi

Kemik ve membranéz labirentin malformasyonlar

Tam labirent aplazisi

Koklear anomaliler

Koklear aplazi

Koklear hipoplazi

Inkomplet boliinme (Mondini)

Ortak kavite

Labirent anomalileri

Semisirkiiler kanal displazisi

Semisirkiiler kanal aplazisi

Akuadukt anomalileri

Vestibiiler akuadukt genislemesi

Koklear akuadukt genislemesi

Intemal audituar kanal anomalileri

Dar internal audituar kanal

Genis internal audituar kanal

Sekizinci sinir anomalileri

Hipoplazi

Aplazi

2.5.2.Koklear Anomaliler

2.5.2.1.Koklear Aplazi

Koklear aplazi muhtemelen hamileligin besinci haftasinda koklear tomurcugun
gelisiminde bir duraklama olmasi sonucu kokleanin hi¢ olmamasi durumudur Bu morfolojik
yapiya nadir rastlanir. Radyolojik olarak sadece bir vestibiil ve siklikla deforme olan SSK'lar

vardir. Bu anomaliyi labirent ossifikasyonundan ayirt etmek icin internal audituar kanal (IAK)
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oniindeki otik kapsiil kemiginin miktarin1 degerlendirmek lazimdir. Koklear aplazide otik
kapsiil yoktur. Ossedz obliterasyonda ise yogun ve normal boyutlardadir. Koklear aplazili

kulaklar da isitme fonksiyonundan yoksundurlar (45).

2.5.2.2.Koklear Hipoplazi

Gelisimin hamileligin altinc1 ay1 civarinda durmasi tek bir tura ya da daha azina sahip
hipoplastik bir koklea olusumu ile sonuglanir. Bu deformite tiim koklear deformitelerin
yaklasik %15'inde bulunur. Radyolojik olarak, vestibiilden uzunlugu siklikla 1-3 mm arasinda
degisen kiiglik bir tomurcuk ¢ikmugtir vakalarin yaklasik yarisinda siklikla semisirkiiler kanal
malformasyonlarinin da eslik ettigi vestibiil genislemesi saptanir. Histolojik olarak modiolusu
veya i¢ yapisinda bir takim eksiklikleri olan kii¢lik koklealar tanimlanmistir. Bu kulaklarda
isitme seviyesi degiskendir ancak bu kadar kiigiik bir koklea olmasina ragmen bazen isitme
belirgin bir sekilde iyi olabilir. Isitmedeki bu degiskenlik muhtemelen kisalmis olan koklear

limen iginde membrandz labirentin gelisiminin derecesine baglidir (45).

Sekil 7. Kokler hipoplazi (Aksiyel) Sekil 8. Koklear hipoplazi( Koronal)

2.5.2.3.inkomplet Béliinme (Mondini)

Gebeligin yedinci haftasinda olusan bir duraklama 1,5 turluk bir koklea olusumu ile
sonuclanir. Tiim bu gibi deformitelerin %50'sinden fazlasini olusturacak sekilde en sik
goriilen koklear malformasyon tipidir. Radyolojik olarak interskalar septumu kismen veya
tamamen eksik olan normalden daha kiiciik bir koklea izlenir. Koklea vertikal olarak 8 ile 10
mm arasinda olmas1 gerekirken, inkomplet boliinme deformitesinde tipik olarak 5 ile 6 mm

arasinda Ol¢iiliir. Koklea turlar1 radyolojik olarak sayilirken dikkatli olmak gerekir ¢linkii
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yiikksek ¢oziiniirliklii BT ile incelerken bile bunu belirlemek zor olabilir. Radyolojik olarak
koklear kivrim sayisindan ziyade kokleanm boyutlar1 ve skalar septumun olmadiginin tespit
edilmesi ile tan1 koyulur. Yaymnlanan farkli vakalarda kemik spiral laminadaki yetersizlik
nedeniyle ortak bir apikal skala ihtiva eden 1,5 turluk kiigiik bir koklea oldugu tanimlanmuistir.
Isitme siniri popiilasyonunun farkli oldugu gibi Korti organmin gelisimi de degiskendir.
Tahmin edilebilecegi gibi, isitme fonksiyonu normalden derin isitme kaybina kadar varan bir
aralikta degiskendir. Inkomplet béliinme tespit edilen 41 kulakta ortalama isitme esigi (3-ton
ortalamasi) 75 dB olarak saptanmistir. Vakalarin yaklasik %20'sinde kokleanm inkomplet

boliinmesi yaninda SSK deformiteleri de vardir (45).

Sekil 9. Mondini deformitesi

2.5.2.4.0rtak Kavite

Koklea ve vestibiiliin birlikte i¢ yapilar1 olmayan oval bir kistik bosluk olusturarak
deforme bir i¢ kulak olugmasi, dordiincii haftadaki otokist evresinde meydana gelen bir
duraklama ile agiklanabilir. Bundan baska daha ileri evrede olusacak bir gelisim hatasinin

sonucu olarak da bu deformite olusabilir. Radyolojik olarak horizontal diizlemde daha genis
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olan oval sekilli bir bosluk olusur. Kistin biiyiikliigli degiskenlik gosterse de ortalama olarak
vertikalde 7 mm ve horizontalde 10 mm boyutlarindadir. Displastik bir lateral SSK'in
yanliglikla ortak kavite deformitesi olarak tani almasi olduk¢a kolaydir. Bu iki deformiteyi
birbirinden ayirmada piif noktast aksiyel BT'de ortak kaviteli kokleanin genellikle internal
akustik kanalin Oniinde, displastik vestibiiler sistemin ise bunun arkasinda yerlesmesidir.
Histolojik olarak ovoid veya kiiresel, diizgiin duvarli membrandz labirent primordiasi ihtiva
eden kistik bir kavite seklinde tanimlanir. Kist duvarlariin ¢evresine dagmik sekilde yerlesen
duyusal ve destek hiicreleri korti organi olarak tanimlanabilecek kadar farklilasmistir. Sinir

hiicrelerine seyrek olarak rastlanir veya hi¢ yoktur (45).

Sekil 10. Ortak kavite (Beyaz ok), Siyah Ok : Genis Internal akustik kanal

2.5.3.Labirent Anomalileri

2.5.3.1.Semisirkiiler Kanal Displazisi

Lateral SSK displazisi sik goriilen bir i¢ kulak malformasyonu tipidir. Koklea
malformasyonu olan kulaklarin yaklagik %40'inda lateral SSK displazisi de birlikte bulunur.
Bazen lateral SSK displazisi i¢ kulak malformasyonunun tek nedeni olabilir. Gelisimin altinc1

haftasinda vestibiiler bolgeden semisirkiiler evajinasyonla SSK tomurcuklanmasi baslar. Cep
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seklindeki ¢ikintinin orta boliimii periferal semisirkiiler bir tiip olusturacak sekilde yapisir.
Orta boliimdeki bu yapisma gerceklesemezse SSK displazisi gelisir. SSK displazisi bazen
yaygin olarak rastlanan yarim disk seklinden farkli olarak, kiiciik bir tomurcuk seklinde de
olabilir; bunun nedeni gelisimsel hasarin muhtemelen daha erken bir sathada olmasidir.
Lateral SSK deformitesine posterior veya superior SSK deformitesine oranla daha sik rastlanir
ve buradan embriyogenezisin daha erken sathalarinda gelistigi anlasilir. SSK displazisinin
tipik radyolojik goriiniimii vestibiille birlikte kisa, genis bir kistik bosluktur . Literatiirde SSK
displazisinin ¢ok sayida histolojik tarifi mevcuttur. Yarim disk seklindeki kavite rudimenter
bir krista ampullarise sahip olabilir. Utrikiil ve sakkiil sigsmis, kollabe olmus veya hig
gelismemis olabilir. SSK displazisi olan birgok vakada kalorik cevaplar elde edilemez veya

azalmig olarak oOlgiiliir, fakat ¢cok az sayida vakada normal yanit alinabilir (45,47).

Vestibiiler sistemde smirli malformasyonu olan kulaklarda igitme genellikle normal
veya normale yakindir. SSK displazileri ile birlikte iletim tipi isitme kayiplarinin da
goriilebilmesi stapes fiksasyonundan ¢ok muhtemel i¢ kulak mikromekanik faktorlerinden

kaynaklanir (47).

2.5.3.2.Semisirkiiler Kanal Aplazisi
SSK aplazisi SSK displazilerinin yalnizca dortte biri kadar yaygindir. Siklikla koklear
anomalilere eslik ederler. SSK aplazisi muhtemelen vestibiiler sistemin gelistigi gebeligin

altinct haftasindan 6nce meydana gelen bir duraklama sonucu olusur (45).

Sekil 11. Semisirkiiler Kanal Aplazisi.
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2.5.4.Vestibiiler ve Koklear Akuadukt Malformasyonlari

2.5.4.1.Vestibiiler Akuadukt Genislemesi

Vestibiiler akuadukt (VA) genislemesi radyolojik olarak tespit edilebilen en yaygin i¢
kulak alformasyonudur. Yiiksek ¢oziiniirliiklii BT'nin ¢ikmasiyla birlikte aksiyel planda alinan
goriintiilerle VA ¢ok daha kolay degerlendirilmeye baslanmistir. Ortak krus ve bunun dig
aperturasi arasindaki yar1 yol dlgiilerek hesaplanan normal VA ¢ap1 0.4 ile 1 mm arasmdadr.
VA genislemesi tanisin1 koymak i¢in ¢capini 2 mm'yi gecmesi gerekmekle beraber VA'larm
caplar1 6 mm'ye kadar genisleyebilir VA gebeligin besinci haftasinda otokist duvarinda olusan
bir divertikiilden kaynaklanir. Gelisimine kisa, genis bir cep seklinde baslar ve uzayip
incelerek eriskindeki karekteristik 'J' seklini alir Gelisimde erken bir duraklama olmasinin
anormal sekilde kisa ve genis bir VA ortaya ¢ikarmasi beklenir. Eldeki kanitlarmn giderek
artmastyla birlikte VA genislemesinin, kese gelisiminin erken safhalarda duraklamasidan
kaynaklanmadig1 fakat daha ziyade kazanilmis bir deformite oldugu kanis1 hakim olmustur.
Genis VA sendromu tipik olarak bilateraldir. Cocuklar siklikla normal veya hafif azalmis bir
isitmeyle dogarlar ve bu ¢ocukluk doneminden ergenlige ve geng eriskinlige kadar giderek
kotiilesir. Sonug olarak isitme diizeyleri degisken olmasma ragmen hastalarin en az %40'inda
agir SNIK geligir. Diger i¢ kulak malformasyonlarmda oldugu gibi, ozellikle kafa
travmalarindan sonra ani isitme kayb1 gelisimine yatkindirlar. iletim tipi isitme kayb1 olabilir,
fakat bunun nedeni kemikg¢iklerin mobilitesinin azalmasindan ziyade intrakoklear
mikromekanik bozukluklardir. Beyin omurilik sivist (BOS) otore riskinin yiiksek olmasi
nedeniyle Ozellikle stapes cerrahisinden ka¢milmalidir. Bu hastalarin siklikla vestibiiler
sikayetleri de vardir. Genis VA'lu eriskin ve cocuklarda koklear implantasyon basarili

sonuglar vermistir (45).
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Sekil 12. Normal vestibuler Akuaduct

Sekil 13. Bilateral Genis Vestibular Akuaduct
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2.5.5.internal Audituar Kanahn Gelisimsel Anomalileri

2.5.5.1.Genis internal Audituar Kanal

I¢ kulak anomalileri ile beraber olan genis bir IAK (cap1 10 mm'den biiyiik), isitme
seviyesini tek bagina bagimsiz bir parametre olarak degistiremez. Yalnizca bir yayinda genis
IAK'm isitme kaybiyla iliskisi olabilecegi bildirilmistir. internal audituar kanal (IAK)
darligindan farkli olarak IAK genislemesi rastlantisal olarak saglikli kisilerde de tespit
edilebilir. [AK genislemesinin klinikte tespit edilmesinin asil 6nemi spontan BOS kagag1 ve
stapes cerrahisi sirasinda olusabilecek gusher ile olan yakin iligkisinden gelir. Cogunlukla
yanlig olarak perilenf gusher olarak bahsedilen BOS gusher't olan hastaya yapilan
stapedektomi sonrasi isitmenin iyi olmamasinin beklenmesi nedeniyle konjenital stapes
fiksasyonu oldugu diisiiniilen hastaya ameliyat oncesi BT ile goriintiilleme yapilmalidir.
Ozellikle IAK'in bittigi yerin lateraliyle i¢ kulak arasindaki duvarda bir defektten dolay1

genisleme varsa bu durumda stapedektomi kontrendikedir (45).

Sekil 14. Genis Internal Audituar Kanal

2.5.5.2.Dar Internal Audituar Kanal
Fasiyal sinir fonksiyonlar1 normal olan bir hastanmn IAK ¢ap1 3 mm'nin altinda

Olgiilmiigse bu durumda muhtemelen kemik kanal igerisinden sadece fasiyal sinir
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gecmektedir. Dar bir IAK yetersiz gelismis bir sekizinci kranial sinirin isaretgisi olabilir. Dar
IAK sagir bir cocukta radyolojik olarak tespit edilebilen tek i¢c kulak anomalisi olabilir veya
baska anomalilere eslik edebilir. Dar IAK tespit edilen bir hastada sekizinci kranial sinir
isitsel elektrik sinyalini iletmeye yetecek kadar gelismemis olabileceginden dolay1 bu hastalar
koklear implantasyon i¢in rélatif kontrendike gurupta kabul edilir. Dar TAK'1 olan hastalarin

bir kisminda koklear implantasyon sonrasi yiizde agri ve segirme ile birlikte kullanigli

olmayan bir isitme olusabilir (45).

Sekil 15. Dar Internal Akustik Kanal Koronal, Aksiyal ve Normal IAC(Kontrlateral)

2.5.6.Sekizinci Sinir Anomalileri

Sekizinci sinirin aplazi ve hipoplazisi her zaman olmasa da IAK’m gelismedigi veya
dar oldugu konjenital anomalilerle birlikte sik goriiliir. Benzer sekilde sekizinci sinir gelisim
bozukluklar1 siklikla i¢ kulak malformasyonlariyla beraber goriiliir ancak koklea ve
semisirkiiler kanallar normal yapida olsalar bile isitme ve denge sinirleri saglikli olmayabilir.
Yiiksek ¢oziiniirliikli, ince kesitli, T2 agirliklh MRG, IAK igerisindeki sekizinci sinirin
anatomisinin degerlendirilmesinde en iyi yontemdir. Agwr i¢ kulak malformasyonlari,
sekizinci sinir gelisim bozukluguyla birlikte sik goriilen sendromlar (6r: koloboma, kalp
anomalileri, koanal atrezi, biiylime ve gelisme geriligi veya isitme kayb1 (CHARGE, Mobius)
ile birlikte BT'de dar kemik IAK tespit edilmisse koklear implantasyon yapmadan énce MRG
yapilmasi gerekir (45,48).
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2.5.7.Birlikte Goriilen Sendromlar ve Ailesel Gegcisler

SNIK yaptig1 bilinen ve sayilari giderek artan birgok sendromda i¢ kulak
malformasyonlarmin da oldugu tespit edilmistir. Tip I Waardenburg sendromunda
semisirkiiler kanallarn iigliniin birden olmamas1 %17 oraninda bildirilirken koklear hipoplazi
siklig1 %8 olarak bildirilmistir. Tip II Waardenburg sendromunda ise posterior semisirkiiler
kanalin gelisim bozuklugu yaymlanmistr. CHARGE sendromunda da semisirkiiler kanal
hipoplazi veya agenezisine rastlanan vakalar olmustur. Brankiootorenal sendromda da bazen
genis VA ile birlikte olabilen koklear hipoplazili olgular yaymlanmistir. Pendred
sendromunda bazen modiolus anomalisiyle birlikte olabilen genis VA sik rastlanan bir
durumdur. Trizomi 13 ve Usher sendromunda da otik kapsiil anomalileri bildirilmistir. Ailesel
gecisli nonsendromik i¢ kulak malformasyonlar1 da tanimlanmistir. Otozomal resesif gecis
ozelligi gosteren bir Mondini aplazisi tipi bildirilmistir. Ailesel Mondini displazisinin genetik
analizinde DFN3 gen lokiisiinde bir delesyon saptanmistir. Michel'in tam labirent aplazisinde
muhtemel otozomal resesif gecis 0zelligi gosterilmistir. Ailesel lateral semisirkiiler kanal
malformasyonu dis ve i¢ kulak anomalileri ile beraber goriilebilir. Nonsendromik ailesel

gecisli genis VA'un Pendred geniyle bir baglantis1t mevcuttur (45,49).
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3.GEREC VE YONTEM

Calismamiz Ekim 2013-Nisan 2014 tarihleri arasinda Harran Universitesi Tip
Fakiiltesi KBB poliklinigine basvuran sensorinoral isitme kayipli ¢cocuk hastalar {izerinde
yapilmistir. Calismaya 71 hasta dahil edildi. Calismaya katilacak hastalarin ailelerine bilgi
verilerek onamlar1 alindi. Ailelerden genis bir anamnez alma adina daha 6nce olusturdugumuz
anket formundaki sorular cevaplandirildi (Tablo 8). Daha sonra hastalarin kulak burun bogaz
ve bas boyun muayeneleri yapildi. Hastalardan kisaca sistemik muayene i¢in anamnez alindu.
Sensorindral isitme kaybi etyolojisi ile iliskili olabilecegini diislindiiglimiiz hastalara ilgili
boliimlerden konsiiltasyon istendi. Hastalara isitme testi bataryasmna giren testler (AC-40
model odyometri cihaziyla saf ses odyometrisi, AZ-26 model ve AT235H model
immitansmetri cihazlariyla timpanometri ve stapes refleksleri, Interacustics EP15 model ABR
cihaziyla ABR) yapild1. Isitme kayip diizeyleri ANSI 1989’a (American National Standards
Institute) gore smiflandirildi. Fizik muayene sonucunda serdz otitis media ve kronik otitis
media tespit edilenlere tedavi verildi. Tedavi sonucunda otitis medias1 diizelen hastalara
isitme testler1 tekrar yapildi.

Fizik muayene tamamlandiktan sonra hastalardan genetik tarama (Connexin 26 ve 32)
ve mikrobiyolojik testler (Toksoplazma Ig G, Rubella Ig G, CMV, Herpes Simplex Ig G-I ve
Herpes Simplex Ig G-II) i¢in kan alind1. Konrol grubu olarak poliklinigimize bagvuran igitme
kayb1 bulunmayan 30 ¢ocuktan sadece mikrobiyolojik testler i¢in kan alind1 ve ¢aligildi.

I¢ kulak malformasyonlarmi arastirmak icin hastalardan temporal BT ya da MR’1
olanlar degerlendirildi. Daha 6nceden temporal BT ya da MR’1 mevcut olmayan hastalarin
radyasyona maruz kalmamasi agisindan herhangi bir grafi ¢ekilmedi.

Istatiksel analiz igin incelenen bazi demografik degiskenler, yiizde ve frekans ile
betimlenmistir. Benzer sekilde, gerekli duyulan yerlerde yine betimsel istatistik grubundan
aritmetik ortalama, standart sapma ve standart hata gibi parametreler kullanilmigtir.
Degiskenler arasi iligki y2 testi ve Kruskal Wallis testi istatistigi ile degerlendirilmistir.

Caligmadaki istatistiksel analizler icin SPSS 11.5 programi kullanilmistir.
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Tablo 8. Sensérindral isitme Kayiph Cocuklar igin Tarama Formu

1. | AdiSoyadi
2. | Yas
3. | Cinsiyet Kiz( ) Erkek ()
4. | Dogum Sezeryan( ) Dogal( ) ‘ Zor () | Kolay( )
5. | Erken Dogum | Var( ) Yok ( )
6. | Ailede sagir dilsiz var mi ? | Yok ( ) Var () ‘ Var ise kimde ?
7. | Gegirilmis atesli hastalik Var ( ) | Yok ( )
Menenijit
Kizamik
Kabakulak
Su Cigegi
Kizamikgik
Diger
8. | Havale gegirme oykiisu ? Var( ) | Yok ( )
9. | sarilik (dogumda) Var () | Yok ( )
10. | Sarilik (postnatal ) Yok ( ) Var ( ) Fototerapi ( ) Kan transflizyonu (
)
11. | Apgar skoru( )
12. | Hastaligi ne zaman tespit ettiniz ? |
13. | isitme cihazi kullaniyor mu | Evet( ) Hayir ()
?
14. | isitme cihazini ne zamandir kullaniyor ?
15. | isitme cihazindan fayda gériiyor mu ? Evet ( ) Hayir ( )
16 | isitme cihazini diizenli kullaniyor mu? Evet ( ) Hayir ( )
17. | isitme cihazi var ise markasi
18. | Akraba evliligi var mi ? Var( ) | Yok ( )
19. | Anne baba egitim dlizeyi ?
20. | Kardes sayisi ?
21. | Cocugun ek bir hastaligi var mi ? ‘
22. | Kan grubu ? (varsa) ‘
23. | Fizik Muayene
Kulak
Burun
Bogaz
Bas boyun
Sistemik bulgu
24. | Saf ses odyometrisi Sag kulak () Sol kulak( )
25. | Timpanometri Sag kulak () Sol kulak ()
26. | Stapes refleksi Var () Yok ()
27. | ABR (varsa) Sag kulak () Sol kulak( )
28. | Temporal kemik BT (varsa )
29. | isitme cihazi denemesi Faydalandi () | Faydalanmadi ( )
30. | Ototoksik ilag kullaniyor ise hangi ilaci

kullaniyor ?
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4.BULGULAR

Klinigimizde sensdrindral isitme kayipli ¢ocuk hastalarin etyolojik ve epidemiyolojik
degerlendirilmesi amaciyla yapilan ¢alismadan elde edilen bulgular asagida sunulmustur.

Calisma grubu 43 erkek (%60.6) ve 28 kiz (%39.4) hastadan olusmaktadir. Erkek
cocuklarin en kiigiigii 1, en biiyiligii 16 yasinda ve erkeklerin yas ortalamasi 8.116 olarak tespit
edildi. Kiz ¢ocuklarin en kii¢iigli 1, en biiyiigii 16 yasinda ve kizlarin yas ortalamasi 6.107
olarak tespit edildi (Tablo 9,10).

Tablo 9. Cinsiyete bagh yas dagihimm

n Minimum Maksimum Ortalama Std. Sapma
Erkek 43 1 16 6.107 4.524
Kiz 28 1 16 8.116 4.836
Toplam 71 1 16 7.323 4.786

Tablo 10. Cinsiyete iliskin frekans-yiizde dagihm

Cinsiyet Frekans Yiizde
Kiz 28 39.4
Erkek 43 60.6
Toplam 71 100

Isitme kayipl1 71 ¢ocuktan 16 kiz (%43.2) ve 21 erkek (%56.8) toplam 37 ¢ocugun ailesinde
ya da akrabalarinda sensorinoral igitme kayb1 anamnezi vardi (Tablo 11). Oniki k1z(%35.3) ve
22 erkek (%64.7) hastada ailesinde ya da akrabalarinda isitme kayb1 anamnezi yoktu. Mevcut
tablodaki parametreler arasmndaki iliski (X*=0.469 ; sd=1 ; p>0.05 ) anlamli goriilmedi.
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Tablo 11. Ailede isitme kayb1 anamnezi

Ailede isitme kaybi1 varligi
Yok Var Test ve anlamlilik
Cinsiyet n % n % X*=0.469
Kiz 12 353 16 43.2 sd=1
Erkek 22 64.7 21 56.8 p>0.05
Toplam 34 100.0 37 100.0

Timpanometri uyumlu olan ve testi kabul eden 21 kiz (%41.2), 30 erkek (%58.8)
toplam 51 hastaya yapildi. Erkeklerin 22’°sinin (%43.1) sag kulaginda Tip A, kizlarin 12’sinin
(%23.5) sag kulaginda Tip A, erkeklerin 6’smin (%11.8) sag kulaginda Tip B, kizlarin
4’liniin(%7.8) sag kulaginda Tip B, erkeklerin 2’sinin (%3.9) sag kulaginda Tip C, kizlarin
5’inin (%9.8) sag kulaginda Tip C, erkeklerin 19°nun (%37.3) sol kulaginda Tip A, kizlarin
14°niin (%27.5) sol kulaginda Tip A, erkeklerin 6’smnin (%11.8) sol kulaginda Tip B, kizlarin
5’inin (%9.8) sol kulaginda Tip B, erkeklerin 5’inin (%9.8) sol kulaginda Tip C, kizlarin
2’sinin (%3.9) sol kulaginda Tip C timpanogram tespit edildi. Ayrica 2 hastanin kulaklar1

perfore ve 4 hastanin kulaklarinda ventilasyon tiipii oldugundan test yapilamadi (Tablo 12).

Tablo 12. Cocuklardaki Timpanometrik Bulgular

Sag kulak Sol kulak
Erkek Kiz Erkek Kiz
n % n % n % n %
Tip A 22 43.1 12 23.5 19 37.3 14 27.5
Tip B 6 11.8 4 7.8 6 11.8 5 9.8
Tip C 2 3.9 5 9.8 5 9.8 2 3.9
Toplam | 30 58.8 21 41.2 30 58.8 21 41.2

Mevcut hasta grubumuzdaki 71 hastanin isitme esigini tespit etmek i¢in uyum
durumuna gore saf ses odyometri veya ABR testi yapildi. Hastalardan 21 erkegin (%29.6) ve
19 kizin (%26.8) sag kulaginda, yine 24 erkegin (33.8) ve 20 kizin (%28.2) sol kulaginda ¢ok
ileri derece sensorinoral igitme kaybi tespit edildi. Hastalardan 15°1 erkek (%21.1), 3’1 kiz
(%4.2) toplam 18 hastanin sag kulaginda ve 12’si erkek (%16.9), 3°i kiz (%4.2) toplam 15

hastaninda sol kulaginda ileri derece sensorindral igitme kaybi tespit edildi. Hastalardan 5’1
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erkek (%7.0), 5’1 kiz (%7.0) toplam 10 hastanin sag kulaginda ve 5’1 erkek (%7.0), 5’1 kiz
(%7.0) toplam 10 hastaninda sol kulaginda orta derece sensorinoral isitme kaybi tespit edildi.
Hastalardan 2’si erkek (%2.8), 1’1 kiz (%1.4) toplam 3 hastanin sag kulaginda ve 2 erkek
(%2.8) hastanin sol kulaginda hafif derece sensorindral isitme kaybu tespit edildi (Tablo 13).

Tablo 13. Cocuklardaki Isitme Esigi Degerleri

Sag kulak Sol kulak

Erkek Kiz Erkek Kiz

n % n % n % n %
55dB | 2 2.8 1 1.4 2 2.8 0 0
56-70 dB 5 7.0 5 7.0 5 7.0 5 7.0
71-90 dB 15 21.1 3 4.2 12 16.9 3 4.2
90dB 1 21 29.6 19 26.8 24 33.8 20 28.2
Toplam 43 60.6 28 39.4 43 60.6 28 39.4

Hasta grubu cocuklarimizin ebeveynlerinin egitim diizeylerine bakildiginda 3
baba (%4.2) yiiksekogretim mezunu iken annelerden {iniversite mezunu tespit edilmedi. Lise
mezunu baba sayisit 7 (%9.9), anne sayist 3 (4.2) tespit edildi. Ortaokul mezunu baba 10
(14.1), anne sayis1 1(1.4) tespit edildi. Ilkokul mezunu baba sayis1 24 (33.8), anne sayis1 20
(28.2) tespit edildi. Okur-yazar olmayan ise 27 baba (%38.0) ve 47 anne (%66.2) tespit edildi
(Tablo 14).

Tablo 14. Ebeveyn Egitim Diizeyi

Baba Anne
n % n %

Okur-yazar degil | 27 38.0 47 66.2
Ikokul 24 33.8 20 28.2
Ortaokul 10 14.1 1 1.4
Lise 7 9.9 3 4.2
Yiksekogretim 3 4.2 0 0
Toplam 71 100.0 71 100.0
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Hastalarimizdan toplam 58 hastaya g6z muayenesi yapilmistir. Bunlardan 47 hastanin
g6z muayenesi dogal olarak degerlendirilmistir. Hastalarimizdan 4’tinde kirma kusuru, 4’tinde
sasilik, birinde iriste atrofi, birinde optik atrofi ve birinde de katarakt tespit edilmistir (Tablo
15).

Tablo 15. G6z muayene bulgularn

Hastanin cinsiyeti
Kiz Erkek Toplam
Dogal 18 29 47
Katarakt 0 1 1
Kirma kusuru 2 2 4
Optik atrofi 0 1 1
Sasilik 2 2 4
Iriste atrofi 0 1 1

Ailelerin ¢ocuklarindaki isitme kaybini1 fark etme zamanma baktigimizda 15 aile
(%21.1) ilk 1 ay, 9 aile (%12.7) 1-6 ay arasinda, 8 aile (%11.3) 7-12 ay arasinda, 10 aile
(%14.1) 2-3 yas arasinda, 11 aile (%15.5) 4 yas iistii donemde ¢ocuklarindaki igsitme kaybini
fark etmislerdir. Mevcut verilere gore ailelelerin cocuklarindaki isitme kaybini fark etme yasi

ortalama 20,19 ay olarak tespit edildi (Tablo 16).

Tablo 16. Cocuklardaki isitme kaybinin fark edilme yasi

n %
1 aylik 15 21.1
1-6 aylik 9 12.7
7-12 ayhik 8 11.3
1-2 yas aras1 18 254
2-3 yas arast 10 14.1
4 yas tistii 11 15.5
Toplam 71 100.0
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71 cocuk hastanin 70’inde otoskopik muayenesi yapilabildi. Hastalardan birinin her iki
dis kulak yolu atrezik oldugu i¢in otoskopik muyaenesi yapilamadi. Kizlardan sag kulagi
dogal olanlarin sayis1 19 (%27.1), erkeklerden ise sag kulag1 dogal olanlarin sayis1 25 (%35.7)
idi. Kizlardan sol kulagi dogal olanlarin sayist 19 (%27.1), erkeklerden sol kulagir dogal
olanlarin sayist 27 (38.6) idi. Erkeklerden 1’inin (%1.4) sag ve sol kulagi perfore idi.
Kizlardan kulag: perfore olan yoktu. Hastalardan kulak zar1 sklerotik (kalker plakli) olanlara
bakildiginda kizlardan 4’linlin sag kulagi (%5.7), 5’inin sol kulagi (%7.1) ve erkeklerin
9’unun (%12.9) sag kulagi, 7’sinin (10.0) sol kulak zar1 kalker plakli idi. Kiz hastalardan
birinin (%]1.4) sag kulak zarinda pseudomembran mevcuttu. Erkek hastalardan ikisinin hem
sag kulak zar1 (%2.9) hem de sol kulak zar1 (%2.9) hiperemik idi. kizlardan 1’inin (%1.4) sag
kulak zar1 adeziv idi. Ayni sekilde erkeklerden 1’inin de (%]1.4) sag kulak zar1 adeziv idi.
Kizlardan 1‘inin (%1.4) sag, 2’sinin (%2.9) sol kulak zarinda ventilasyon tiipli vardi. Ayni
sekilde erkeklerden 2’sinin sag (%2.9) ve sol (%2.9) kulaklarinda ventilasyon tiipii mevcuttu.
Kizlardan 2’sinin hem sag (%2.9) hem de sol (%2.9) kulak zar1 ser6z idi. Ayni sekilde
erkeklerden de 2’sinin hem sag (%2.9) hem de sol (%2.9) kulak zar1 ser6z idi (Tablo 17).

Tablo 17. Cocuklardaki otoskopik bulgular

Sag kulak Sol kulak

Kiz Erkek Kiz Erkek

n % n % n % n %
Dogal 19 27.1 25 35.7 19 27.1 27 38.6
Perfore 0 0 1 1.4 0 0 1 1.4
Ser6z 2 2.9 2 2.9 2 2.9 2 2.9
Sklerotik 4 5.7 9 12.9 5 7.1 7 10.0
Pseudomembran | 1 1.4 0 0 0 0 0 0
Hiperemik 0 0 2 2.9 0 0 2 2.9
Adeziv 1 1.4 1 1.4 0 0 0 0
Kulak zarinda | 1 1.4 2 2.9 2 2.9 2 2.9
ventilasyon tiipii
mevcut
Toplam 28 40.0 42 60.0 28 40.0 42 60.0
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Hastalarimizdan toplam 68’1 (%95.8) cihaz kullaniyordu. Bunlardan 1 yildan az
kullananlarin sayist 32 (%47.1) idi. iki yildir kullananlarin sayis1 13 (%19.1), 3 yildir
kullananlarm sayis1 8 (%11.8) ve 4 yildan fazla siiredir kullananlarin sayis1 15 (%22.1) olarak

tespit edildi (Tablo 18).

Tablo 18. Isitme cihazi olan cocuklarin cihazi kullanma siiresi

N %
1 yildan az 32 47.1
2 yildir 13 19.1
3 yildir 8 11.8
4 y1l ve tlizeri 15 22.1
Toplam 68 100.0

Isitme kayipli hastalarrmizdan 23(%32.3)’linde akkiz isitme kaybi tespit edilmistir.
Tabloda da goriildiigii gibi akkiz isitme kaybmin en sik sebebebi olarak perinatal nedenler
(hipoksi, hiperbilliiriibinemi, prematiirite, diisik dogum agirlig1) tespit edildi. Perinatal
nedenler 4 kiz ve 7 erkek toplam 11 (%15.5) hastada tespit edildi. Febril konviilziyon 4 kiz ve
4 erkek toplam 8 (%11.3) hastada tespit edildi. Kizamik sadece 2 erkek (%2.8) hastada tespit
edildi. Ayrica 1 (%]1.4) erkek hastada ototoksisite tespit edildi (Tablo 19).

Tablo 19. Ailesinde isitme kayb1 anamnezi olamayan cocuklarda isitme kaybi nedenleri

Kiz Erkek Toplam %
Menenjit 0 1 1 1.4
Febril konviilziyon | 4 4 8 11.3
Kizamik 0 2 2 2.8
Perinatal hastalik 4 7 11 15.5
Ototoksisite 0 1 1 1.4
Toplam 8 15 23 32.3
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Calismamizda sensorinoral isitme kayipli hastalarin ebeveynlerinden 47(%66.2)’sinde

akraba evliligi tespit edildi. Ebeveynlerin 24(33.8)’linde ise akrabalik tespit edilmedi.

Sag kulaginda isitme esigi 55 dB ve alt1 tespit edilen ve cihaz kullanan 3 (%4.2) hasta
tespit edildi. Sol kulaginda isitme esigi 55 dB ve alt1 tespit edilen 2 (%2.8) hasta tespit edildi.
Sag kulaginda isitme esigi 56-70 dB araliginda tespit edilen 10 (%14.1) hasta ve sol kulaginda
isitme esigi 56-70 dB araliginda tespit edilen 10 (%14.1) hastanin cihaz kullandig1 tespit
edildi. Sag kulaginda isitme esigi 71-90 dB araliginda tespit edilen 17 (23.9) hasta ve sol
kulaginda isitme esigi 71-90 dB aralifinda tespit edilen 14 (19.7) hasta isitme cihazi
kullandig1 tespit edildi. Sag kulaginda isitme esigi 71-90 dB araliginda tespit edilen 1 (1.4)
hasta ve sol kulaginda isitme esigi 71-90 dB araliginda tespit edilen 1 (1.4) hastanin isitme
cithaz1 kullanmadig: tespit edildi. Sag kulaginda isitme esigi 90 dB {istii araliginda tespit
edilen 38 (53.5) hasta ve sol kulaginda isitme esigi 90 dB iistii araliginda tespit edilen 42
(59.2) hastanin igitme cihazi kullandig1 tespit edildi. Yine sag kulaginda isitme esigi 90 dB
iistii araliginda tespit edilen 2 (2.8) hasta ve sol kulaginda isitme esigi 90 dB iistli araliginda
tespit edilen 2 (2.8) hastanin isitme cihazi kullanmadigi tespit edildi (Tablo 20).

Tablo 20. isitme diizeyine gore cihaz kullanma durumu

Sag kulak Sol kulak

Kullanan % | Kullanmayan % | Kullanan % | Kullanmayan %
55 dB ve alt1 3 42 10 0 |2 28 |0 0
56-70 dB 10 14110 0 |10 1410 0
71-90 dB 17 239 |1 1.4 |14 19.7 | 1 1.4
90 dB iistii 38 5352 2.8 |42 59.2 12 2.8
Toplam 68 95.8 |3 4.2 |68 95.8 |3 4.2

Isitme cihazi kullanan 68 hastadan 53 (%77.9)’ii cihazdan fayda gordiigiinii tespit
edildi. Hastalardan 15 (%22.2)’1 ise cihazdan fayda gormedigi tespit edildi. Sag kulaginda ¢ok
iler1 derece sensOrindral isitme kaybi bulunan 25 (%36.8) cocuk hasta cihazdan fayda
gordiigii, 13 (%19.1) ¢ocuk hasta ise cihazdan fayda gormedigi tespit edildi. Sol kulaginda

cok ileri derece sensOrindral isitme kaybi bulunan 30 (%44.1) ¢ocuk hasta cihazdan fayda
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gordiigii, 12 (%17.6) ¢ocuk hasta ise cihazdan fayda gormedigi tespit edildi. Sag kulaginda
iler1 derece sensOrindral isitme kaybi bulunan 15 (%22.1) cocuk hasta cihazdan fayda
gordiigii, 2 (%2.9) ¢ocuk hasta ise cihazdan fayda gérmedigi tespit edildi. Sol kulaginda ileri
derece sensorindral igitme kaybi bulunan 12 (%17.6) ¢ocuk hasta cihazdan fayda gordiigii, 2
(%2.9) cocuk hasta ise cithazdan fayda gormedigi tespit edildi. Sag kulaginda orta derece
sensorindral igitme kaybi bulunan 10 (%14.7) cocuk hasta cihazdan fayda gordiigi tespit
edildi. Sag kulaginda orta derece sensorinoral isitme kaybi bulunan hastalardan cihazdan
faydalanmayan hasta tespit edilmedi. Sol kulaginda orta derece sensdrindral isitme kaybi
bulunan 9 (%13.2) cocuk hasta cihazdan fayda gordiigl, 1 (%1.5) ¢ocuk hasta ise cithazdan
fayda gormedigi tespit edildi. Sag kulaginda hafif derece sensorindral isitme kaybi bulunan 3
(%4.4) ¢ocuk hasta cihazdan fayda gordigi tespit edildi. Sol kulaginda hafif derece
sensorindral isitme kayb1 bulunan 2 (%2.9) cocuk hasta cihazdan fayda gordiigii tespit edildi.
Sag ve sol kulaginda hafif derece sensorindral isitme kaybi bulunan ve cihaz kullanan

hastalardan cihazdan faydalanmayan tespit edilmedi (Tablo 21).

Tablo 21. Isitme cihazi kullanan ¢ocuklarin cihazdan faydalanma durumu

Sag kulak Sol kulak

Faydalanan Faydalanmayan | Faydalanan Faydalanmayan

n % n % n % n %
55 dB ve alt1 3 4.4 0 0 2 2.9 0 0
56-70 dB 10 14.7 0 0 9 13.2 1 1.5
71-90 dB 15 22.1 2 2.9 12 17.6 2 2.9
90 dB tistii 25 36.8 13 19.1 30 44.1 12 17.6
Toplam 53 77.9 15 22.1 53 77.9 15 22.1

Hasta grubumuzdan 32 hastanin temporal BT ya da MR’1 mevcuttu. Mevcut BT ya da
MR tetkikleri tekrar degerlendirilerek tanilar tekrar gézden gegirildi. Hastalarimizda 11 kiz 14
erkek toplam 25 hastanin temporal kemigi dogal degerlendirildi. 2 erkek hastada mondini
deformitesi, 1 kiz hastada koklear hipoplazi, 1’1 kiz ve diger 2’si erkek toplam 3 hastada genis

vestibiiler akuaduktus, 1 erkek hastada genis internal akustik kanal tespit edildi. Hasta
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grubunda radyolojik tetkikleri yapilan 32 hastadan 25 (%78.1)’inde temporal kemik dogal
bulundu. Ancak 7 (%21.9) hastada 4 farkli patolojik temporal kemik i¢ kulak malformasyonu
tespit edildi (Tablo 22).

Tablo 22. Temporal BT yada MR bulgular

Kiz Erkek Toplam

n % n % n %
Dogal 11 343 14 43.7 25 78.1
Mondini 0 0 2 6.2 2 6.2
Koklear hipoplazi 1 3.1 0 0 1 3.1
Genis vestibiiler | 1 3.1 2 6.2 3 9.3
akuaduktus
Genis internal akustik | O 0 1 3.1 1 3.1
kanal
Toplam 13 40.6 19 59.4 32 100.0

Toplam 71 hastadan uyumlu olan 59 hastaya Conneksin (Cx) 26 ve 32 dizi analizi
yapildi. 59 hastani Cx 32 test sonuglarmin hepsi dogal olarak degerlendirildi. Cx 26 bakilan
59 hastanin 3 (%5.1)’linde GJB2 geni 35 del G mutasyonunu homozigot olarak tasidigi
saptandi. Cx 26 bakilan hastalarmm 2 (%3.4)’inde GJB2 geni 35 del G mutasyonunu
heterozigot, 1 (%1.7)’inde de GJB2 genin 35 del G ve delE120 mutasyonlarin1 heterozigot
olarak tasidig1 saptandi. Ayrica Cx 26 dizi analizi yapilanlardan 3 (%5.1) hastada ise dizi
analizinde GJB2 geninin kodlama yapan ekzonunda mutasyon saptanmamakla birlikte V1531
heterozigot polimorfizm tespit edilmistir. Sonug olarak Cx 26 (GJB2) dizi analizi yapilan 59
hastada 3 heterozigot ve 3 homozigot toplam 6 mutasyon tespit edilmistir. Hastalarin
3’tindede mutasyon saptanmayip sadece polimorfizm saptanmistir. Cx 32(GJB1) dizi analizi

yapilan 59 hastanin hi¢cbirinde mutasyon tespit edilmemistir (Tablo 23).
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Tablo 23. Konneksin 26 (GJB2) mutasyon analizi

Kiz Erkek Toplam
n % n % n %
GJB2 homozigot 1 2 3
GJB2 heterozigot 2 1 3
Polimorfizm 2 1 3
Dogal 16 34 50
Toplam 21 38 59

Calisma grubunda yer alan 71 hastanin sensorindral isitme kaybir nedenleri
siniflandirildiginda hasta ¢ocuklari 42 (9%59.2)’sinde ailesel nedenler ve 23 (%32.3)’linde de
akkiz nedenler tespit edildi. Hastalarm 6 (%8.5)’sinda herhangi bir neden tespit edilemedi.
Ailesel faktorlerin neden oldugu sensérindral isitme kayipli hastalarin 34 (%47.9)linde
nonsendromik ve 8 (%11.3)’inde de sendromik nedenler tespit edildi. Sendromik nedenlerden
metabolik hastaliklar 3 hasta ile en sik tespit edilirken; diger tespit edilen sendromlar
Waardenburg, Stickler, Brachio-oto-renal, Down, Pendret sendromlaridir. Akkiz nedenlerden
11 hasta ile perinatal nedenler (hipoksi, diisik dogum agirhigi, erken dogum,
hiperbilliiriibinemi) en sik tespit edildi. Ayrica 8 hastada febril konviilziyon, 2 hastada
kizamik, 1 hastada menenjit, 1 hastada ototoksisite tespit edilmistir. Ayrica 6 hastada herhangi
bir neden tespit edilememistir. Idiopatik hasta grubundaki hastalarda konjenital enfeksiyonlar
(Toksoplazma, Rubella, CMV, HSV-1, HSV-2) disinda etyolojiyi aciklayacak herhangi bir
bulgu tespit edilemedi. Dolayisiyla bu 6 (%8.5) hastanin konjenital enfeksiyonlar olabilecegi
disiiniildii  fakat baska neden tespit edilemediginden idiopatik nedenler grubunda

simiflandirilmasi uygun bulundu (Tablo 24).

67




Tablo 24. Sensorinoral Isitme Kayiplarinin Nedenlerinin Simiflandiriimas:

n %
1. Genetik nedenler 42 59.2
Nonsendromik nedenler 34 47.9
Sendromik nedenler 8 11.3
Metabolik bozukluklar 3 4.2
Waardenburg sendromu 1 1.4
Stickler sendromu 1 1.4
Brachio-oto-renal sendrom 1 1.4
Down sendromu 1 1.4
Pendret sendromu 1 1.4
2. AKkiz nedenler 23 32.3
Perinatal nedenler 11 15.5
Febril konviilziyon 8 11.3
Kizamik 2 2.8
Menenjit 1 1.4
Ototoksisite 1 1.4
3. Idiopatik nedenler 6 8.5
Toplam 71 100.0

Isitme diizeylerine etkisi olabilecegini diisiindiigiimiiz cinsiyet, ailede isitme kaybi

varligi, atesli hastaliklar (menenjit, kizamik, kizamik¢ik, sucicegi, kabakulak), akraba evliligi

isitme diizeyleri ile karsilastirildi. Bu parametrelerin igitme diizeyine etkileri anlamli olarak

bulunmadi (p>0.05) (Tablo 25 ve 26).

Tablo 25. Sol kulakta isitme kaybi diizeyi iizerinde etkili olan baz1 degiskenlerin

incelenmesi
n Kruskal sd p
Wallis testi
Cinsiyet 71 4.742 3 0.192
Ailede isitme kayb1 varligi 71 3.496 3 0.321
Atesli hastaliklar 71 2.741 3 0.433
Akraba evliligi 71 6.700 3 0.082
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Tablo 26. Sag kulakta isitme kaybi diizeyi iizerinde etkili olan baz1 degiskenlerin

incelenmesi
n Kruskal sd p
Wallis testi
Cinsiyet 71 5.433 3 0.143
Ailede isitme kaybi1 varligi 71 6.130 3 0.105
Atesli hastaliklar 71 2.395 3 0.495
Akraba evliligi 71 3.871 3 0.276

Sensorindral isitme kayb1 bulunan 59 hasta ve 30 kontrol grubundan TORCH i¢in kan
alindi. Hasta ve kontrol grubundan alinan kanlarda Anti Toksoplazma Ig G, Anti Rubella Ig
G, Anti CMV Ig G, Anti HSV-1 Ig G, Anti HSV-2 Ig G antikorlarmna bakildi.

Sensorindral isitme kayipli ¢ocuk hastalarda en kiiciik 1, en biiylik 16 ve yas
ortalamasi 7.52 bulundu. Kontrol grubunda ise en kiigiik 1, en biiyiikk 16 yasinda ve yas
ortalamasi 6.33 bulundu. Hasta grubu 23 (%39.0) erkek ve 36 (%61.0) kizdan olugsmaktaydi.
Kontrol grubu 10 (%37.6) erkek ve 20 (%62.4) kizdan olusmaktaydi (Tablo 27,28).

Tablo 27. Hasta ve kontrol grubu yas ortalamasi

n Minimum Maksimum Ortalama Sd
59 1 16 7.52 4.94
30 1 16 6.33 4.90
Tablo 28. Kontrol grubunun cinsiyete bagh yas dagilinm

Hasta Kontrol

Cinsiyet n % n %
Erkek 23 39.0 10 37.6
Kiz 36 61.0 20 62.4
Toplam 59 100.0 30 100.0
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Hasta ve kontrol grubu TORCH yoniinden istatiski olarak karsilastirildiginda;

Toksoplazma, Rubella, CMV ve HSV-2 yoniinden farklilik gostermedigi tespit edildi. Ancak,

HSV-1 yoniinden anlamli diizeyde farklilik gosterdigi tespit edildi (Tablo 29).

Tablo 29. Hasta ve kontrol grubunun TORCH yoniinden karsilastirilmasi

Hasta Kontrol Test ve anlamlilik
n: 59 % n: 30 % X*=1.301
Anti Toksoplazma Ig G df=1
Pozitif 8 89.9 1 11.1 p=0.254
Negatif 51 63.8 29 36.3 (p>0.05)
Anti Rubella Ig G X*=2.763
Pozitif 53 69.7 23 30.3 df=1
Negatif 6 46.2 7 53.8 p=0.096 (p>0.05)
Anti CMV Ig G X*=0.000
Pozitif 53 66.3 27 33.8 df=1
Negatig 6 66.7 3 333 p=1.000 (p>0.05)
Anti HSV-1 Ig G X*=6.678
Pozitif 33 56.9 25 43.1 df=1
Negatif 26 83.9 5 16.1 p=0.010 (p<0.05)
Anti HSV-2 Ig G
Pozitif 1 100.0 |0 0 -
Negatif 58 65.9 30 34.1
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5.TARTISMA

Isitme bozukluklar1 etyolojilerine gore; genetik veya non-genetik, baslama yaslarmna
gore; prelingual veya postlingual, fenotipik 6zelliklerine gore; sendromik veya nonsondromik,
isitme yolu tizerinde etkili olduklar1 bolgeye gore; iletim tipi, sensorindral ve miks tip ve
siddetine gore; hafif orta, orta derecede siddetli, siddetli, ve derin olarak siniflandirilmaktadir.
Non-genetik isitme kayiplarma perinatal ve postnatal enfeksiyonlar, kohleay1 etkileyen
akustik veya serebral travmalar, ototoksik ilaclar neden olmaktadir. Genetik isitme kayiplari
ise tek bir genin mutasyonu (monogenik) veya farkli genlerin mutasyonlar1 ile ¢evresel
faktorlerin kombine etkileri (multifaktoriyel) sonucunda gelismektedir (25-27). Sendromik
isitme kaybi, isitme kaybinin bir veya daha fazla doku veya organdaki spesifik patolojilerle
birlikte goriilmesidir. Bularin arasinda Waardenburg, Usher, Pendred ve Alport sendromlari
en sik goriilen orneklerdir. Nonsendromik isitme kaybinda ise sadece isitme kaybi goriiliir.
Bununla birlikte bir gendeki mutasyonlardan biri sendromik digeri non-sendromik isitme
bozukluguna neden olabilmektedir (25,28). Klinik inceleme ile non-sendromik isitme
bozukluklarint ¢evresel faktorlere bagli gelisen isitme bozukluklarindan aywrmak miimkiin
olmamaktadir. Ancak ailedeki ikinci bir isitme engelli bireyin varligi, isitme bozuklugunun
kalitsal oldugu yoOniinde bilgi vermektedir. Bu da ailelere genetik danismanlik vermeyi
zorlagtirmaktadir. Kesin teshis ancak molekiiler yontemlerle konulabilmektedir (29). Yeni
dogan her 1000 ¢ocuktan 1'inde prelingual isitme kayb1 goriilmektedir (30). Yaklasik olarak
vakalarin %350'sini tek gene bagl isitme kayiplarit olustururken geri kalan diger yarisini
perinatal faktorler, bebeklik donemi infeksiyonlar1 veya travmalar teskil etmektedir (31). Tek
gene bagli prelingual isitme kayiplarimin %70'in1 nonsendromik ve %30'unu sendromik igitme
kayiplar1 olusturmaktadir. Non-sendromik isitme kayiplarmnim %75't otozomal resesif, %20'si
otozomal dominant, %5'1 X'e bagli ve %1'den az1 mitokondrial kalitim gdstermektedir (34).
Postlingual isitme kaybi, prelingual isitme kaybindan daha sik goriilmekte olup toplumda 60
yas lzerindeki insanlarin %10'unu ve 80 yas iizerindeki insanlarin %50'sini etkilemektedir
(32,33).

Bu calisma daha 6nce herhangi bir arastrmaya konu olmamis Sanlwrfa ilindeki bir
kisim sensdrindral isitme kayipli ¢cocuk hastalarin durumunu ortaya koymak, etyolojisi ve

epidemiyolojisi hakkinda fikir edinmek ve ililkemizdeki ¢ocukluk cagi sensorindral isitme
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kayiplarinin etyolojisinin saptanmasi ve bu isitme kayiplarinin smiflandirilmasina katki
saglamak amaci ile yapilmistir.

Konugma ve oral dilin gelisimi agisindan yasamin ilk 6 ayr kritik bir donem
oldugundan, bebeklerdeki isitme kaybmnm yasamin ilk 3 ay1 icinde saptanmasi gerekir. Isitme
kayb1 agisindan risk tasiyan bebeklerin isitmelerinin taranmasiyla belirgin isitme kayipli
bebeklerin sadece 9%350'si saptanmaktadir; geri kalan %50'de isitme kaybinin tanisi ve
miidahale ne yazik ki kabul edilemeyecek kadar ge¢ bir zamanda olabilmektedir. Dogum
sonrast donemde bir bebegin isitme kaybi olup olmadigini, tarama testlerine bagvurmadan
anlamak son derece zordur. Cok az sayida anne baba herhangi bir risk faktorii olmayan

bebeklerinde isitme kaybindan siiphelenmektedirler (17).

1993-1999 yillar1 arasinda Ege Universitesi Tip Fakiiltesi KBB Anabilim Dali’nda
yapilan bir ¢alismada isitme kaybi1 kuskusu ile basvuruda bulunan 1645 c¢ocukta, isitme
kaybinin fark edildigi yas ortalamas: iki oldugu halde, ortalama bagvuru yast dort
bulunmustur (50). Egeli ve ark. (51) yaptig1 calismada ¢ocuklarin %92.5 ‘ine 2.5 yasmdan
once, %7.4’line 2.5 yasindan sonra tani konulmustur. Avusturya’da yapilan bir ¢alismada,
isitme kayb1 nedeniyle bir hekime ya da merkeze basvuru yasmnin ortalama 33 ay oldugu
belirtilmistir (9). Amerika Birlesik Devletleri’nde ise bu siire 1.3-2.3 yil olarak bulunmustur
(10,22). Bizim ¢alisgmamizda isitme kaybinin fark edilme yas1 ortalama 2.19 yil olarak tespit

edilmistir.

Isitme kaybinin etiyolojisini belirlemek amaciyla ilk ¢alisma 1856°da Peet tarafindan
isitme engelliler okulunda yapilmis ve isitme kaybmin %50'sinden nedeni bilinmeyen
hastaliklar ve kazalarin sorumlu oldugu, genetik kokenli isitme kayiplari oranmnin ancak %21
oldugu belirtilmistir (52). Bu yonde daha sonra yapilan caligmalar isitme kayiplarmin
etyolojisinde genetik faktoriin %35-60 oraninda rol aldigmi gostermistir (53,54). Yiicel ve
ark. (55) 2004 de yaptig1 bir calismada olgularin %55’inde genetik neden tespit etmislerdir.
Tirkiye’de yapilan ¢alismalara gore genetik isitme kaybi1 orami bolgelere gore degisiklikler
gostererek %38.5 ile %67.2 arasinda degismektedir (56). Bizim g¢alismamizdaki genetik
kokenli 1sitme kayb1 %59.2 bulunmustur. Buldugumuz deger, hem yabanci literatiirle, hem de
iilkemizde bu konuda yapilan c¢alislmalarla paralellik gostermektedir.

Orta ve ileri derecede iki tarafli sensorinoral igitme kaybimnin goriilme olasiligi her
1000 canli dogumda 0.5-1 arasindadir (57). Sensorindral igitme kayipli hastalardaki aile

oykiisii, isitme kaybinin genetik kokenini arastirmada oldukc¢a 6nemli bir dl¢iittiir. Billings ve
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Kenna (58) yaptiklar1 bir ¢alismada isitme kayipli ¢ocuklarin yaklasik %28’inde pozitif aile
oykiisii oldugunu belirtmislerdir. Etkilenen akraba oraninin degisiklikler gdstermesi biiyiik
oranda akraba evliliklerine baglidir. Ulkemizde akraba evliliginin yiiksek boyutlarda oldugu
dikkate alindiginda, genetik kokenli sensorindral isitme kaybi oraninin da artacagi
diisiiniilebilir. Ulkemizde yapilan degisik ¢alismalarda akraba evliligi oran1 bdlgelere gore
degisiklik gostermektedir; bu oran dofu ve giiney bolgelerimizde %40-45, Karadeniz
bolgesinde %46 bulunmustur (59,60). Derekdy (61) isitme kaybi etyolojisinde kalitimin
onemli rol aldig1 bir hasta grubunda akraba evliligi oranm1 %90.3 gibi oldukca yiiksek bir
degerde bulmustur. Hindistan’da yapilan bir calismada akraba evliligi oran1 %48, Israil’de
yapilan bir ¢alismada ise %17 olarak bildirilmistir (62,63). Bizim yaptigimiz c¢aliymada
akraba evliligi oran1 %66.2 bulunmustur. Akraba evliligi oranlarinin bu sekilde farkliliklar
gostermesi  biiylik olasilikla {lkelerin ve bdlgelerin egitim ve kiiltiir diizeylerinden
kaynaklanmaktadir.

Cocukluk cagi isitme kaybi derecesinin erken yaslarda belirlenmesi, isitme kaybi1
bulunan ¢ocuklarin egitimlerinin planlanmasini ve bu c¢ocuklarin topluma kazandirilmasini
saglayacaktir. Ege iiniversitesi tarafindan yapilan bir ¢alismada Izmir Isitme Engelliler
Okulu’nda okuyan 6grencilerin %98’1 ileri ve ¢ok ileri derecede isitme kayipli ¢ocuklardan
olusmaktayd1 (50). Kilig’m (59) 2004 yilinda Kahramanmaras Isitme Engelliler Okulu’nda
etyolojiye yonelik yaptig1 calismasinda hastalardan %70.8'inde ¢ok ileri, %24.6'sinda ileri,
%3.1'inde orta-ileri, %1.5'inde orta derecede isitme kaybi saptanmustir. Ingiltere’de isitme
engelliler okulunda yapilan bir caligmada bu oran %68 bulunmustur (52). Tamayo ve ark. (53)
Kolombiya’da bu oran1 %72.2 bulmuslardir. Bizim yaptigimiz calismada sag kulakta ileri ve
cok ileri sensorinoral isitme kayipl isitme kayb1 oran1 %81.7 ve sol kulakta ileri ve ¢ok ileri
sensorindral isitme kayipli isitme kayb1 oran1 %83.1 olarak tespit edilmistir. ileri derecede
isitme kayipli ¢ocuklarin bizim saptadigimiz ve iilkemizde yapilan diger c¢aligsmalarda
bildirilen oranlarinin yabanci iilkelere gore daha yiliksek olmasmnin nedeni, lilkemizdeki
akraba evliliginin yiiksek siklig1 nedeniyle otozomal resesif gegisli isitme kaybi1 oraninin daha
yiiksek olmasma bagli olabilir. Ozellikle bu gruptaki dgrencilerin isitme kayiplarmin erken
yaslarda saptanmasi ve bu cocuklarin isitme cihazi ile rehabilitasyona alinmalari, bu
cocuklarin sesli egitim yardimiyla duyabilmelerine ve konusabilir hale gelmelerine katkida
bulunacaktir.

Sendromik isitme kaybi, isitme kaybinin bir veya daha fazla doku veya organdaki
spesifik patolojilerle birlikte goriilmesidir. Bunlarin arasinda Waardenburg, Usher, Pendred

ve Alport sendromlar1 en sik goriilen 6rneklerdir. Nonsendromik isitme kaybinda ise sadece
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isitme kaybi1 goriiliir. Bununla birlikte bir gendeki mutasyonlardan biri sendromik digeri non-
sendromik igitme bozukluguna neden olabilmektedir (25,28). Belgin ve ark. (64) 2 olguda
Waardenburg sendromu, 3 olguda Albinizm ve 2 olguda Pendred sendromu saptamiglardir.
Okten ve ark. (60) ¢alismalarinda olgularin %25.9’unda guatr saptamasi Pendred sendromu,
%13.8’inde 1ise lriner enfeksiyon olmadan proteiniiri, hematiiri gibi anormal idrar
bulgularinin olmas1 Alport sendromu yoniinden diisiindiiriicii bulunmustur. Telcioglu ve ark.
(65) ve Nomer ve ark. (66) calismalarinda herhangi bir sendroma rastlamadiklarin
belirtmektedirler.

Bizim calismamizda genetik nedenli sensorinoral isitme kaybi orant %59.2 bulundu.
Bunlarin %47.9°u nonsendromik ve %11.3’unun sendromik oldugu tespit edildi. Tespit edilen
sendromlar 3 (%4.2) hasta ile en sik Metabolik Sendrom ve birer hastada Stickler Sendromu,
Brachio-Oto-Renal Sendrom, Down Sendromu, Pendret Sendromu olarak toplam 8 sendromik
sensOrindral 1sitme kaybi1 nedeni tespit edildi.

Hastalarimizdan toplam 59’una connexin 26 (GJB2) ve 32 (GJBI1) dizi analizlerine
bakildi. Bakilan 59 hastanin hi¢birinde GJB1 geninde mutasyon tespit edilmedi. GJB2
bakilan 59 hastadan 3 hastada (%5.1) 35 del G mutasyonunu homozigot olarak tasidigi tespit
edildi. Bakilan 3 hastada (%35.1) ise GJB2 geninde heterozigot mutasyon tespit edildi. Bu 3
hastanm birinde GJB2 geni p.Gly 109Arg (¢.325G>A) degisimini heterozigot olarak tasidigi
saptanmistir. Digerinde GJB2 geni 35del G mutasyonunu heterozigot olarak tasidigi
saptanmistir. Son olarak {iclincii hetrozigot hastamizda GJB2 geni 35del G ve delE120
mutasyonlarini hetrozigot olarak tasidigi saptanmistir. Ayrica GJB2 geni dizi analizi yapilan
59 hastanin 3’tinde de GJB2 geninin kodlama yapan ekzonunda mutasyon saptanmamigstir
fakat V1531 heterozigot polimorfizm saptanmistir.

Genetik temeli kesin olarak belirlenmis olgularda konjenital isitme kaybina neden olan
genlerden en 6nemlisi Cx26 genidir (67). Konjenital isitme kayiplarmin %60-70’inden Cx26
mutasyonlarmin sorumlu oldugu bildirilmistir (68). Cx26 mutasyonlar1 arasinda en sik
goriileni 35delG mutasyonudur (69). Bu gendeki 35 delG mutasyonu, her iki ucunda timin (T)
bulunan ardisik alt1 guaninden (G) birinin delesyonu sonucu cerceve kaymasi (frame-shift)
mutasyonu ile erken stop (premature stop) kodonu olusturmaktadir. Delesyon sonucunda
olusan erken stop kodonu, fonksiyonel bolgesinden yoksun eksik bir protein olusumuna yol
acmaktadir. Bu eksik proteinin GJB2 gen iirlinliniin major fonksiyonunda 6nemli bir kayba
neden olarak fenotip lizerinde ciddi etkilere sahip olabilecegi ongoriilmektedir (73,76,77).
Isitme kaybma neden olan 35delG mutasyonunun gériilme siklig1 rklara ve populasyonlara

gore biiyiik farkliliklar gostermektedir. Diinyada farkl iilkelerde yapilan ¢aligmalarda 35delG
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homozigot mutasyonu farkli oranda saptanmistir. Amerikada yapilan 3 farkli ¢alismada
35delG homozigot mutasyonu Kenna MA ve ark. %2, Prasad S va ark. %14,8 ve Kelley PM
ve ark. %24,1 oraninda saptamiglardir (70-72). Nonsendromik sensorindral igsitme kayb1 olan
bireylerde Japonya, Gana, Hindistan, Kore, Tayvan ve Tayland da yapilan c¢aligmalarda
homozigot 35delG mutasyonu rapor edilmemistir (73).

Homozigot 35delG mutasyon oranlar1 aym iilkede farkli populasyonlar arasinda
yapilan calismalarda cok biiyiik farklar ortaya g¢ikabilmektedir. Minarik G ve arkadaslari
tarafindan 2005 yilinda Slovakyada yapilan bir ¢calismada %40 oraninda homozigot 35delG
mutasyonu saptanirken ayni ¢alisma grubu tarafindan 2003 yilinda dogu Slovakya’da roman
populasyonunda yapilan bir calismada homozigot 35delG mutasyonu nonsendromik
sensorindral isitme kaybi1 olan bireylerde %1,9 oraninda saptanmistir (73-75). Bizim
calismamizda 3 hastada (%5.1) Homozigot 35delG mutasyonu tespit edilmistir. Calismamizda
GJB2 (Cx 26) genindeki tespit ettigimiz mutasyon oranlar1 liteartiir ile uyumludur.

Genetik olmayan isitme kayiplar1 annenin hamile iken gecirdigi enfeksiyonlar,
ototoksik 1ilaclar, premature dogum, dogum sirasinda anoksi-hipoksi gelisimi,
hiperbiliiribinemi, diisiik dogum agirligi, dogum sonrast yogun bakim iinitesinde kalmasi ile
gelisebilir. Kizamik, kizamik¢ik, kabakulak ve menenjit gibi asilarin ulusal asilama
programina dahil edilmesi akkiz sensorinoral igsitme kaybmin en 6nemli nedenlerinden olan
viral enfeksiyon hastaliklarinin oranlarin1 6nemli diizeyde azaltmustir. Ayrica gebelik
sirasinda ilag kullaniminin engellenmesi, antibiotiklerle enfeksiyon hastaliklarmin ve Rh
uyusmazliklarmin tedavi edilmesi gibi Onleyici tedaviler de genetik olmayan isitme
kayiplarinin azalmasia neden olmustur.

Kilig’m Kahramanmaras Sagirlar Okulu’nda okuyan 116 ¢ocugun isitme kaybini
arastirdig1 calismasinda genetik olmayan isitme kaybi oranini %38.2 (en sik %21.6 ile
menenyjit) ile postnatal nedenlere baglarken, perinatal neden olarak %4.6 yenidogan sarilig1 ve
%3.1 ile zor dogum olarak saptamustir (59). Kanada’da yapilan calismada prenatal nedenler
%11.44 (Rubella %5.77, CMV %0.79, alkol %0.72, Kizamik % 0.39, ototoksik ila¢ alimi
%0.06), perinatal nedenler % 9.79 (kernikterus %?2.35, asfiksi %1.98, prematiirite %1.38),
postnatal nedenler % 6.87 (menenjit %3.03, kafa travmas1 %0.71, kemoterapi %0.17, viicut
dis1 oksijen uygulama %0.13) oraninda bulunmustur (78). ABD'de 114 cocuk iizerinde
yapilan calismada menenjite bagl isitme kaybi oran1 %3.5 olarak bildirilmistir (79). Gana’da
yapilan ¢alismada ise akkiz sagirlik oranint %48.5 olarak belirtmis olup sebepler arasinda
havale, menenjit, kizamik, kabakulak ates ve sarilik siralanmistir (80). Samileh ve ark. (81)

yaptig1 calismada dogumsal sitomegaloviriis (CMV) ¢ocuklarda kalitsal olmayan sensorindral
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isitme kaybmm (SNIK) en yaygin sebebidir. Sebebi bilinmeyen %40’tan fazla sagirhik
vakalar1i dogumsal CMV’den kaynaklanmaktadir.

Bizim ¢alismamizda 71 hastadan 23 (%32.3)’linde akkiz nedenler tespit edildi. Akkiz
nedenlerden 11 (%15.5) hasta da perinatal nedenler (hipoksi, diisiik dogum agirligi, erken
dogum, hiperbilliiriibinemi), 11 (%15.5) hastada postnatal nedenler (8 hastada febril
konviilziyon, 2 hastada kizamik, 1 hastada menenjit) ve 1 (%1.4) hastada prenatal nedenler
(ototoksisite) tespit edilmistir. Mevcut bulgularimizin literatiirle uygunlugu goézlendi.

Konjenital i¢ kulak malformasyonlar1 temporal kemik BT ve temporal kemik MR ile
%20 oraninda saptanabilir. Geri kalan %80 malformasyon, membran6z malformasyonlardir.
Bunlar higbir goriintiilleme yontemi ile saptanamaz, patoloji kemik yapida degil hiicresel
diizeydedir (82). Coticchia JM ve ark. (83) SNIK bulunan ¢ocuklarm yaklasik %20-30'unda
i¢ kulak anomalisi goriiliiyor olmas1 nedeniyle SNIK tespit edilen biitiin ¢ocuklara standart
arastirmanin bir parcasi olarak temporal BT ¢ekilmesi ideal bir yaklasim olarak dnermislerdir
ancak; Park ve ark. (84) ise yaptig1 calisma sonunda vardiklar1 sonuca gore ise konjenital
SNIK olan g¢ocuklarin degerlendirilmesinde temporal kemik yiiksek rezoliisyonlu BT nin
roliiniin halen tartismali olarak kabul etmigsler. Yiicel ve ark. (55) ise 2004 de yaptig1 bir
calismada vardiklar1 sonuca gore konjenital sensorindral isitme kaybinin g¢ogunlukla
nedeninin “membrandz labirent” patolojisi oldugunu ifade etmislerdir. Bu patoloji yiiksek
rezoliisyonlu bilgisayarli tomografi tetkiki ile saptanamaz, pahali ve az da olsa risk tasir.
Dolayisiyla BT’nin tanisal degeri olmakla birlikte sensorindral isitme kaybinin
degerlendirilmesinde ilk siralar1 almamasi gerektigini ifade etmislerdir.

SNIiK’nmn nedeni olarak i¢ kulak anomalisi tespit edilmesinde hastanin takibi
onemlidir ve tedavi ile daha fazla isitme kaybi gelismesi Onlenebilir. Hastalara, isitme
kaybmin ilerlememesi ve minor kafa travmasindan sonra BOS kagagi riskinin artmamasi i¢in
temas sporlarindan uzak durmasi tavsiye edilir. I¢ kulak anomalileri olan hastalarda orta kulak
enfeksiyonunun yayilimi ile menenjit gelisme riski daha fazladir ve boyle bir durumda agresif
tedavi ihtiyaci vardir (83).

I¢ kulak anomalilerini gostermede BT'min Onemi iizerine cesitli arastirmalar
yapilmistir. Coticchia JM ve ark. (83) ABD’de yaptiklar1 ¢alismada SNIK’li olan 69 hastanin
cekilen temporal kemik BT de 17 (9%24.6) kiside i¢ kulak anomalisi tespit etmistir. Bunlardan
8 (%47) hastada LVAS, dort (%23.5) hastada membrandz defekt ve 5(%29.37) hastada cesitli
bozukluklarin oldugu goriilmiistiir. Ondort hastanin kayitlar1 i¢ kulak anomalisi olmayan
SNIK’l1 hastalarla karsilastirilmistir. Isitme kaybinm ortaya cikis yasma bakildig1 zaman, ic

kulak anomalisi olan hastalarin %71.4'linde 2 yasin altinda basladigi, i¢ kulak anomalisi
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olmayanlarin ise %78.6'sinda basglangi¢ yasinin 2'nin altinda oldugu goriilmiistiir. Unilateral
veya bilateral olma durumuna bakildigi zaman anomali bulunan hastalarin %42.9'unda ve
anomali bulunmayanlarin %28.6'sinda unilateral hastalik tespit edilmistir.

I¢ kulak anomalilerinin spesifik klinik bulgularmi arastiran ¢alismalar sinirhidir. En
fazla calisilan i¢ kulak anomalisi LVAS'dir. Bamiou ve ark. (85) tarafindan yapilan ve
unilateral igitme kayb1 bulunan ¢ocuklarin temporal BT bulgularini arastiran bir ¢alismada 35
cocuk degerlendirilerek 11'inin BT'sinde I¢ kulak anomalisi saptanmustir. Bunlardan 3 kiside
labirentitis ossifikans, 2 kiside unilateral, 2 kiside bilateral LVAS , 1 kiside Mondini, 1 kiside
unilateral siddetli labirentin displazi, 1 kiside daralmis internal akustik kanal ve 1 kiside dilate
semisirkiiler kanal bulunmustur.

Yiicel ve ark. (55) 2004 de yaptig1 bir ¢alismada i¢ kulak malformasyonlarinin
sensOrindral isitme kayipl ¢cocuk hastalarm %5’inde i¢ kulak malformasyonu tespit etmisler.

Hasta grubumuzdan 32 hastanin temporal BT ya da MR’1 mevcuttu. Mevcut BT yada
MR tetkikleri tekrar degerlendirilerek tanilar tekrar gézden gegirildi. Hastalarimizda 11 kiz 14
erkek toplam 25 hastanin temporal kemigi dogal degerlendirildi. 2 erkek hastada mondini
deformitesi, 1 kiz hastada koklear hipoplazi, 1’1 kiz ve diger 2’si erkek toplam 3 hastada
genis vestibiiler akuaduktus, 1 erkek hastada genis internal akustik kanal tespit edildi. Hasta
grubunda radyolojik tetkikleri yapilan 32 hastadan 25 (%78.1)’inde temporal kemik dogal
bulundu. Ancak 7 (%21.9) hastada 4 farkli patolojik temporal kemik i¢ kulak malformasyonu
tespit edildi. Mevcut bulgularimizin literatiir ile uygunlugu goriildii.

Sensorindral isitme kayipli hastalardaki etiyolojinin tespiti i¢in detayli goriintiileme,
genetik, mikrobiyolojik calismalar gibi yorucu ve pahali arastirmalara ragmen SNIK
nedenleri bulunmayabilir.

Derekoy’tin (61) 2000 yilinda Afyon isitme engelliler okulunda egitim goren 130
cocuk hastanmn etyolojisini arastirdigi ¢alismasinda hastalarm %26.1’inde etyolojiyi tespit
edememistir. Egeli ve ark. (51) 2002 yilinda Yeditepe Isitme Engelliler Okulu’nda egitim
goren 162 sensorindral isitme kayipli cocuk hastanin etyolojilerini inceledigi ¢alismasinda
hastalarin %20.98’inde etyoloji tespit edilememistir. Yine Kiilahli ve ark. (86) yaptigi
calismada da idiopatik neden %31.9 bulunmustur.

Yabanci iilkelerde yapilan c¢aligmalarda etiyolojik faktdriin bulunamamasi orani
Portekiz’de %30, Kanada’da %37.7, Gana’da %34.37, Tanzanya’da %?24.4 olarak
bulunmustur (78,80,87,88).

Bizim ¢alismamizda ise idiopatik nedenli hasta sayis1 6(%38.5) olarak tespit edilmistir.

Bulgumuzun literatiir ile uygunlugu gorildi.
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Ulkemizde SNIK etiyolojisinde akraba evliligini sorusturan bir ¢ok ¢alisma vardir.
Kilig’in (59) 2004 yilinda Kahramanmaras Isitme Engelliler Okulu’nda etyolojiye yonelik
yaptig1 ¢alismasinda hastalardan herediter etyolojiye sahip olanlarda akraba evliligi oranini
%40.0, non herediter etyolojiye sahip olanlarda akraba evliligi oranimm1 %32.5 bulmustur.
Akraba evliligi oranmi Derekdy (51) yaptigi calismada %49.2, Egeli (61) ise yaptigi
calismada %36.6 olarak tespit etmislerdir. Sensorindral igitme kayipli ¢ocuklarda akraba
evliligi oranmni1 Gray (62) Hindistan’da %48, Feinmesser ve ark. (63) ise, Israil’de herediter
sagirlig1 olan ¢ocuklarda akraba evligi oranin1 %14.58, non-herediter sagirliklarda ise %1.69
olarak bulmuslardir. Bizim calismamizda hastalarin ebeveynlerinde akrabalik oranit %66.2
olarak tespit edilmistir. Bu oran iilkemizde yapilan arastirmalara bakildiginda elde edilen en
yiiksek oran olup sonuglara gore bdlgemizde akraba evliligi oram1 anlamli derecede diger
bolgeler gore yiiksek oldugu tespit edildi. Bunun nedeni olarak daha dnceki ¢alismalarda da
tespit edildigi gibi Dogu ve Giineydogu Anadolu bolgesinde akraba evliligi orani diger
bolgelelere gore oldukga yiiksektir (89). Dolayisiyla bizim g¢alismamizda tespit ettigimiz
oranin literatiire gore daha yliksek olmasini buna baglayabiliriz.

Egeli ve ark. (90) Van Isitme Engelliler Okulu'nda yaptiklar1 ¢alismalarmda
cocuklarm %44.9’nun isitme cihazmni kullandigmi bunlarinda %16.1’in okula kayittan 6nce
%28.8’inin de okula kayittan sonra isitme cihazi kullanmaya bagladigi tespit edilmistir.
Nomer ve ark. (66) dgrencilerin %67.4’{iniin isitme cihazinin olmadigmi saptanmustir. Isitme
cthazi olan 6grencilerden %17.04’linlin cihaz kullandigi, %12.5’inin cihazmni kullanmadigi,
%3.4’1iniin 1se cihazin1 az kullandig1 saptanmistir. Yapilan calismalar gostermistir ki birgok
isitme engelliler okulunda ¢ocuklar isitme cihazlarmi yeterli diizeyde kullanmamaktadirlar
(90,91).

Bizim c¢alismamizda hastalarrmizdan 68(%95.8)°’1 isitme cihaz1 kullantyordu.
Hastalardan 3(%4.2)’ii ise cihaz kullanmiyordu. Isitme cihazi kullanan hastalarimizdan
53(%77.9)’linilin igitme cihazindan fayda gordiigii, 15(%22.1)’inin isitme cihazindan fayda
gormedigi tespit edildi. Isitme cihazindan fayda gdérmeyen hastalarinmn genelde ok ileri
derece sensorindral isitme kaybina sahip olduklar1 goriildii. Hastalarin alman anamnezlerinde
Ozellikle cihazdan fayda gormeyen hastalarda ya isitme kaybinin gec tespit edildigi yada

cthazi diizenli kullanmadiklar1 tespit edildi.
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6.SONUC

Bu calisma Harran iiniversitesi Tip Fakiiltesi KBB poliklinigine bagvuran ve
sensorindral isitme kaybi tanisit alan 71 g¢ocuk hasta ve isitme kaybi anamnezi olmayan
poliklinigimize basvuran 30 ¢ocuk iizerinde yapild1.

Isitme kayb1 nedenleri siniflandirildiginda 42 (%59.2) hastada ailesel nedenler, 23
(%32.3) hastada akkiz nedenler saptandi. 6 (%8.5) hastada neden saptanamadi. Ailesel
nedenlerden 8(%11.3)’inde sendromik nedenler tespit edildi. 34(%47.9) hasta ise
nonsendromik olarak degerlendirildi. Sendromik hastalardan 3(%4.2)’tinde Metabolik
Sendromlar, birer hastada ise Waardenburg, Stickler, Brachio-Oto-Renal Sendrom, Down
Sendromu ve Pendret Sendromu tespit edildi. Akkiz nedenlerden 11 (%15.5) hastada
postnatal nedenler (8 hastada febril konviilziyon, 2 hastada kizamik, 1 hastada menenjit) tespit
edilmistir. 11 (%15.5) hastada perinatal nedenler (hipoksi, diisiik dogum agirligi, erken
dogum, hiperbilliiriibinemi) tespit edildi. 1 (%]1.4) hastada ise prenatal nedenler (ototoksisite)
tespit edilmistir.

Hastalarimizdan toplam 59’una connexin 26 (GJB2) ve 32 (GJBI1) dizi analizlerine
bakildi. Bakilan 59 hastanin hi¢birinde GJB1 geninde mutasyon tespit edilmedi. GJB2
bakilan 59 hastadan 3 hastada (%5.1) 35 del G mutasyonunu homozigot olarak tasidigi tespit
edildi. Bakilan 3 hastada (%5.1) ise GJB2 geninde heterozigot mutasyon tespit edildi. Ayrica
GJB2 geni dizi analizi yapilan 59 hastanin 3’linde de GJB2 geninin kodlama yapan
ekzonunda mutasyon saptanmadi fakat V1531 heterozigot polimorfizm saptandi.

Sensorindral isitme kaybi bulunan 71 hastadan 59’una ve kontrol grubu olarak
sensorindral igitme kayb1 bulunmayan 30 ¢ocuga Anti Toksoplazma Ig G, Anti Rubella Ig G,
Anti CMV Ig G, Anti HSV-1 Ig G, Anti HSV-2 Ig G antikorlarma bakildi. Hasta ve kontrol
grubu TORCH yoniinden istatiski olarak karsilastirildiginda; Toksoplazma, Rubella, CMV ve
HSV-2 yoniinden farklilik gostermedigi tespit edildi. Ancak, HSV-1 yoOniinden anlamli
diizeyde farklilik gosterdigi tespit edildi.

Hasta grubumuzdan 32 hastanin temporal CT ya da MR’1 tekrar degerlendirilerek
tanilar tekrar gozden gecirildi. Hastalarin 25 (%78.1)’inde i¢ kulak malformasyonu tespit

edilmedi.. Ancak 7 (%21.9) hastada 4 farkli patolojik temporal kemik i¢c kulak
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malformasyonu tespit edildi. 2 hastada mondini deformitesi, 1 hastada koklear hipoplazi, 3

hastada genis vestibiiler akuaduktus, 1 hastada genis internal akustik kanal tespit edildi.

Hastalarin ebeveynlerinden %66.2’sinde akraba evliligi tespit edildi.

Sonug olarak;

1.

Isitme kayipli ¢cocuklarin erken yaslarda saptanmasi, bu ¢ocuklarin erken
isitsel  rehabilitasyona  alinmalar1  agisindan  6nemlidir.  Bunun
gergeklestirilebilmesi, ailelerin bu konuda uyarilmasi ve bilgilendirilmesi
ile miimkiin olacaktir.

Cocukluk cag1 sensorindral tip isitme kayiplarinin cogunda genetik gecis rol
oynamakta ve bunun da en Onemli nedenini akraba evlilikleri
olusturmaktadir. Akraba evliligi ayrica nonsendromik isitme kayiplarindan,
ozellikle otozomal resesif gecis gosterenlerde de onemli bir faktérdiir. Bu
nedenle akraba evliliklerinin riskleri konusunda aileleri aydmnlatmak,
genetik gecisli isitme kayiplarinin 6nlenmesinde ilk basamak olmalidir.
Konjenital sensorinoral isitme kaybinin cogunlukla nedeni olan membrandz
labiren patolojisi BT ya da MR tetkiki ile saptanamaz. Bu tetkiklerin tanisal
degeri olmakla birlikte sensorindral isitme kaybinin degerlendirilmesinde
ilk istenecek tetkikler olamamalidir. Ciinkii bu testler hem pahali hemde
riskli olabilir.

Sensorindral isitme kayipl olgularm i¢ kulak malformasyonlar1 olabilecegi
diistiniilerek, tiim yakin c¢evresinin olast menenjit ve ani veya progressif
isitme kaybi yOniinden bilgilendirilmesi ve riskli davramiglar yoniinden
uyarilmasi gerektigini diislinmekteyiz.

Menenjit ve febril konviilziyon basta olmak {iizere atesli hastaliklar
cocuklarda sensOrinoral isitme kayiplarma yol actigindan hekimler bu tiir
enfeksiyonlarin sonrasinda mutlaka ¢ocuklar1 isitme kaybi1 varligi ve varsa
tedavisi agisindan bir kulak burun bogaz hekimine ydnlendirmeleri
gerekmektedir.

Konjenital isitme kaybinin erken tami ve tedavisinin 6nemli ayagi olan
ailelerin  mutlaka  bilinglendirilmesi  gerekmektedir.  Sivil  toplum
kuruluslarma da biiyiik gorevler diismektedir. Bu konuda tiim sivil toplum

kuruluslar1 desteklenmeli ve giiclendirilmelidir.
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Cocugun kemik yas1 ile konusma yas1 arasinda 4 yildan fazla fark olusursa
cocugun egitim ve cihazla yasitlarini yakalamasi ¢ok zor olacagindan erken
tan1 ve erken cihazlama ¢ok dnemlidir.

Yenidogan isitme taramasmin hedefine tam olarak ulagsmasi ig¢in
akademisyenlerin, uzmanlarm, ailelerin, saglik bakanligmin ve bu konu ile
ilgili herkesin iizerine diiseni yapmasi yenidogan isitme taramalarini

hedefine ulastiracaktir.
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