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Waardenburg Sendromu (WS); pigment anomalileri ve
nöral yar›ktan köken alan dokular›n çeflitli defektleriy-
le karakterize, nadir görülen otozomal dominant ge-
çiflli bir hastal›kt›r. Klinikte, konjenital sa¤›rl›k, poilozis
(saçta beyaz perçem), heterokromik iris, hipomelanotik
maküler lezyonlar, lakrimal punktum ve iç kantusun la-
teral yer de¤iflimi (distopia kantorum), medial kafl ve
burun kökünün ç›k›kl›¤› ve geniflli¤i ile karakterizedir1-

4. Her iki cinste ve tüm ›rklarda eflit olarak görülmekte-
dir. De¤iflik klinik tablolar ve penetrasyon nedeniyle ta-
n› koymada güçlükler bulunmaktad›r. WS'li bütün has-
talarda, klinik belirtilerin hepsini tafl›mamalar›ndan do-

lay›, inkomplet formlar daha s›k izlenmektedir. Dört tip
WS belirtilmifltir. ‹nsidans›; genel populasyonda
1/42000, konjenital sa¤›rl›k olgular›nda ise %1-2'dir1-2.
Burada, nadir görülmesi nedeniyle 21 ve 22 yafllar›nda
iki WS'li olgu sunulmaktad›r.

Olgu 1

Yirmibir yafl›ndaki erkek olgu, vücudundaki beyazl›k
ve saç›ndaki beyaz leke nedeniyle poliklini¤imize bafl-
vurdu. Öyküsünde çocuklu¤undan beri sa¤›rl›¤› oldu-
¤u ö¤renildi. Soy geçmiflinde bir özellik yoktu.
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Özet

Waardenburg Sendromu (WS), parsiyel albinizm, beyaz perçem, bilateral konjenital sa¤›rl›k, interoküler alanlar›n gelifliminde
anomaliler ve di¤er geliflim anomalileri ile karakterize nadir görülen otozomal dominant geçiflli herediter bir hastal›kt›r. Her
olguda WS'nin tüm klinik belirtileri görülmeyebilir ve bu nedenle tan› zorlu¤u ve karmaflas› gösterebilmektedir. Hastal›k her
iki cinste eflit oranda görülmekte ve insidans› 1/20000 ile 1/40000 aras›nda de¤iflebilmektedir.
Bu makalede, WS tan›s› konulan, vücudunda hipopigmente makül ve plaklar, beyaz perçem, tek tarafl› konjenital sa¤›rl›k, dis-
topia kantorum, aç›k mavi iris ve genifl burun kökü ile karakterize 21 yafl›nda erkek olgu ve beyaz perçem, heterokromi, genifl
burun kökü, distopia kantorum ve sinofris ile karakterli 22 yafl›nda erkek olgu, nadir görülmesi ve Türk Dermatoloji literatü-
ründe ilk olmas› nedeniyle sunulmufltur. (Türkderm 2006; 40 (Özel Ek B): B64-B67)
Anahtar Kelimeler: Waardenburg sendromu, vitiligo

Summary

Waardenburg's syndrome (WS) is a rare autosomal dominant disorder that is characterized by clinical manifestation of parti-
al albinism, white forelock, congenital deafness, and lateral displacement of the inner canthi and of lacrimal puncta, promi-
nence of the nasal root and of the medial eyebrows. Variable expression and penetrance create confusion about criteria for
the diagnosis. Spontaneous occurrences of WS do occur and may not be unusual. The incidence of the WS is more likely to be
about 1 per 42,000 populations. WS equally affects both sexes and all races with no sex difference among persons with con-
genital deaf-mutism.
In this article, we describe two cases of 21 and 22-year-old men with WS, that one has features of hypomelanotic macules on
the trunk, white forelock, unilateral congenital deafness, distopia cantorum, blue pale iridis and prominence of the nasal ro-
ot, and the other one has features of white forelock, heterocromia, distopia cantorum, prominence of the nasal root and syn-
ophrys. These cases were presented for rarity of the disease and being the first case report in Turkish Dermatology literature.
(Turkderm 2006; 40 (Suppl B): B64-B67)
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Fizik muayenesinde, ayaklar›n dorsal bölgesi, el bilekleri, ge-
nital bölge, sa¤ aksiller bölge, gövde ön yüzde, s›n›rlar› belir-
gin ve düzensiz, de¤iflik boyutlarda, 6-7 adet, beyaz depig-
mente makül ve plaklar saptand› (fiekil 1). Saçl› deride frontal
ve parietal bölgelerde iki adet beyaz plak saptand› (perçem)
(fiekil 2). Oftalmolojik muayenede aç›k mavi iridis gözlendi.
Katarakt haricinde fundoskopik muayene normal idi. Hastada
genifl burun kökü ve distopia kantorum mevcut idi (fiekil 3).
Hastada tek tarafl›, orta derecede sensorinöral sa¤›rl›k sap-
tand›. Odyogramda sa¤ tarafta duyma kayb› tespit edildi.
Histopatolojik incelemede, epidermisin bazal membran›nda
melanosit say›s›nda azalma ve bu melanositlerde say›ca azal-
m›fl melanozom gözlendi. 

Olgu 2

Yirmiiki yafl›nda erkek hasta, saç›ndaki beyazl›k için poliklini-
¤imize baflvurdu. Öyküsünden, do¤ufltan itibaren saç›nda al›n
bölgesinde beyazl›k ve iki göz renginin birbirinden farkl› ol-
du¤u ö¤renildi. Soygeçmiflinde, anne ve baba akrabal›¤› bu-
lunmad›¤› ancak ayn› rahats›zl›¤›n anne ve annesinin babas›n-
da da bulundu¤u ö¤renildi.
Fizik muayenesinde; saçlarda frontal bölgede poilozis, al›n›n
sol yar›s›nda 3x5 cm. çapl› hiperpigmente maküler lezyon, me-
dial kantuslar›n lateral yerleflimi (distopia kantorum), burun
kökü geniflli¤i, yüksek damak, sinofris (iki kafl›n orta hatta bir-
leflmesi) saptand› (fiekil 4).
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fiekil 1. Birinci olguda gövde ön yüzde bulunan hipopigmente
maküler lezyonlar

fiekil 3. Birinci olguda bilateral izokromik iridis (aç›k mavi
iridis), burun kökü geniflli¤i ve distopia kantorum

fiekil 2. Birinci olguda saçl› deride frontal ve parietal bölgede
yerleflmifl beyaz perçemler



Oftalmolojik muayenede; heterokromik iris (sol göz mavi, sa¤
göz kahverengi idi) ve sol fundusta pigment epitel atrofik ola-
rak izlendi.
Odyogramlar normaldi ve patoloji saptanmad›. Akci¤er rad-
yolojisinde ve kemik grafilerinde lumbosakral grafi hariç, pa-
tolojik bir görüntü saptanmad›. Lumbosakral grafide lomber
aks düzleflmesi ve sakroiliak eklemlerde aç›kl›k mevcuttu.

Tart›flma

‹lk olarak 1951 y›l›nda Hollandal› oftalmolog ve genetikçi olan
PJ Waardenburg taraf›ndan tan›mlanan Waardenburg send-
romu, distopia kantorum ile birlikte medial kantusun lateral
yer de¤iflimi ve blefarofimozis, ç›k›k genifl burun kökü, kaflla-
r›n medial k›sm›n›n hipertrikozu, poilozis (beyaz perçem), he-
terokromik iris ve sa¤›rl›k ile karakterize otozomal dominant
geçiflli bir hastal›kt›r1-5. Waardenburg Konsorsiyumu taraf›n-
dan önerilen tan› kriterleri Tablo 1'dedir4.
Klinik özelliklerine göre dört tip WS bildirilmifltir. Tip I: hasta-
l›¤›n bütün semptomlar›n›n ve distopia kantorumun görüldü-
¤ü, en s›k tiptir. PAX3 geninde fonksiyonel mutasyonlar›n so-
nucu görülür. Tip II: sensorinöral iflitme kayb› ve heterokromik
irisin görüldü¤ü ancak distopia kantorumun olmad›¤› tiptir.
MITF (microptalmia associated transcription factor) geninde
mutasyon sonucu gerçekleflir. Tip III: (Klein-Waardenburg
Sendromu) tip I'e benzer ancak kas-iskelet sistemi anomalile-
ri efllik eder1,3,4. Tip IV: Shah-Waardenburg sendromu olarak
bilinir, WS ile birlikte konjenital aganglionik megakolon

(Hirschsprung Hastal›¤›) mevcuttur. Endothelin-3 geninde ve-
ya onun reseptörlerinden biri olan endothelin-B reseptöründe
(EDNRB) ve daha sonra bulunan SOX10 genindeki mutasyon-
lar sonucu geliflir. Geçifli otozomal resesiftir3,4,6.
WS'li olgularda distopia kantorum s›kl›¤› %41.2 ile %99 ara-
s›nda de¤iflmektedir3. ‹ki olgumuzda da bu bulgu var idi. Ari-
as ve Mota'n›n gelifltirdi¤i W indeksi distopia kantorum tan›-
s›nda kullan›lmaktad›r. W indeksi= X+Y+a/b, (X=[a-
(0.21119c+3.909)]/c ve Y=[2a-(0.2497b+3.909)]/b; a= iç kantus-
lar aras› mesafeyi, b= pupiller aras› mesafeyi, c= d›fl kantuslar
aras› mesafeyi mm. cinsinden ifade eder) fleklinde hesaplan›r
ve 2.07'yi üzerinde ise distopiyi gösterir3,4. ‹kinci olgumuzda
bu de¤er 2.11 idi.
WS'li olgularda genellikle konjenital sa¤›rl›k vard›r. ‹nsidans›
%9 ile %62.5 aras›nda de¤iflmektedir. Duyma kayb›, tek ya da
çift tarafl›, fliddetli veya orta derecede ve tam ya da parsiyel
flekilde olabilmektedir3. ‹lk olgumuzda sa¤›rl›k var iken ikinci
olguda bu bulgu yok idi. Mancini, sa¤›rl›k ve distopia kanto-
rum olmadan di¤er bulgular› ile WS tan›s› koydu¤u 37 yafl›n-
da bir Taiwanl› kad›n olgu bildirmifltir5.
WS'de deri, saç ve gözlerde pigmentasyon de¤ifliklikleri göz-
lenir. Deri de¤ifliklikleri iki tiptir. Hipopigmente maküller ve
hiperpigmente adac›klar fleklinde görülür. ‹nsidans› %8.3 ile
%50 aras›nda de¤iflmektedir3. ‹lk olgumuzda vücutta de¤iflik
hipopigmente makül ve plaklar saptan›rken, ikinci olguda al›n
bölgesinde hiperpigmente makül saptand›. Saçl› deride beyaz
perçem ve saçlar›n erken grileflmesi bulgular› WS'deki saç de-
¤ifliklikleridir. Beyaz perçem olgular›n %17 ile %58.4 aras›nda
gözlenir1,3. Gözdeki pigmentasyon de¤ifliklikleri heterokromi
iritis, bilateral izohipokromi iritis ve fundus pigmentasyon de-
¤ifliklikleri olarak üç çeflittir. Heterokromi %21-%28 aras›nda
görülür ve ikinci olguda bu bulgu varken ilk olgumuzda bila-
teral izohipokromi (s›kl›¤› %14.9 -%42) mevcut idi3.
WS'li olgularda karakteristik yüz görünümü bir di¤er önemli
bulgudur. Her iki olgumuzda da bulunan burun kökünün ge-
niflli¤i %17.6 ile %78 aras›nda görülür. ‹kinci olguda bulunan
kafllar›n medialindeki hipertrikoz bulgusu ise olgular›n %17.6
ile %69'unda görülmektedir3.
Pardono ve arkadafllar› 37 aileye ait 59 WS'lu olguyu sekiz kar-
dinal bulgu üzerinden istatistiki olarak de¤erlendirerek WS 
tipI ve II'nin ay›rt edici özelliklerini bildirmifllerdir7. Konno ve

Arca ve ark.
‹ki Waardenburg Sendromu Olgusu

Türkderm
2006; 40 (Özel Ek B): B64-B67B66

www.turkderm.org.tr

fiekil 4. ‹kinci olguda yüzde frontal bölgede beyaz perçem, he-
terokromi, burun kökü geniflli¤i, distopia kantorum ve sinofris

Tablo 1. Waardenburg Konsorsiyumu Taraf›ndan Önerilen Tan›
Kriterleri4

AA--MMaajjoorr KKrriitteerrlleerr
1. Konjenital sensorinöral iflitme kayb›
2. ‹risin pigment düzensizlikleri (Komplet heterokromik iris, par-

siyel veya segmental heterokromi,hipoplastik mavi göz)
3. Saç hipopigmentasyonu (poilozis=beyaz perçem)
4. Distopia kantorum
5. Etkilenen birinci derece akrabalar 
BB--MMiinnöörr KKrriitteerrlleerr
1. Konjenital lökoderma
2. Sinofris
3. Genifl ve yüksek burun kökü
4. Saçlar›n prematür grileflmesi (<30 yafl)
5. Ala nasi hipoplazisi



Silm, tüm klinik belirtileri gösteren tip I WS'lu bir olgu bildir-
mifllerdir4. Ayn› flekilde Krishtul ve Galadari de 15 yafl›nda bir
erkek çocukta tip I WS bildirmifllerdir8. Her iki olgumuzu da
özellikle distopia kantorum olmas› nedeniyle tip I WS olarak
kabul etmekteyiz. Almanya'da bir Türk ailesinde WS tip II sap-
tanm›flt›r9. Keefe de 27 yafl›nda bir erkek olguda, tek tarafl›
orta derecede sensorinöral sa¤›rl›k, beyaz perçem, aç›k mavi
iridis ve bir iriste kahverengi iridial makülü olan tip II WS bil-
dirmifltir10.
WS, nöral yar›k orijinli hastal›klardan biri olarak düflünülmek-
tedir. Melanoblastlar; migrasyonda, diferansiyasyonda ve ya-
flamada baflar›s›z olmakta, ayn› zamanda sinir hücrelerinin de
migrasyonu tam anlam›yla gerçekleflmedi¤i için sa¤›rl›k da
oluflabilmektedir. Histolojik olarak depigmente alanlarda me-
lanositlerin tamamen veya k›smen yoklu¤unu göstermifltir1,3,8.
Ay›r›c› tan›da; piebaldizm; dominant kal›t›lan yama tarz›nda
depigmentasyonu olan hastalar da akla getirilmelidir. Deride,
saç ve gözlerde pigment de¤ifliklikleri dikkat çekici flekilde
parsiyel albinizmle WS'de benzerdir. Bununla birlikte piebal-
dizmde interokuler bölgelerin geliflimsel anomalileri ve iflitsel
anomaliler yoktur. Ancak piebaldizm de megakolon gibi nö-
rolojik bozukluklarla birlikte rapor edilmifltir3.
Fisch, Rozycki, Woolf, Pendred ve Ziprkowski-Margolis send-
romlar› da ay›r›c› tan›da dikkat edilmesi gereken sendromlar-
d›r1,3,4. Erken grileflen saçlarla konjenital sa¤›rl›k tamamen ayr›
bir flekilde Fisch Sendromu olarak kabul edilmektedir. Vitiligo
ile birlikte otozomal resesif geçiflli sa¤›rl›k Rozycki Sendromu
olarak bilinmektedir. Woolf sendromunda piebaldizm ve sa-
¤›rl›k vard›r1. Pendred; otozomal resesif geçiflli, kohlean›n ge-
liflimsel anomalileri, sensorinöral iflitme kayb› ve difüz tiroid
büyümesi ile karakterize bir sendromdur3. Ziprkowski-Margo-
lis Sendromu, X'e ba¤l› resesif geçiflli, konjenital sa¤›rl›k, deri
ve saç›n pigment anomalileriyle karakterize bir durumdur8.

WS için etkin bir tedavi bulunmamaktad›r. Poilozisin spontan
kaybolmas› ve beyaz maküllerin spontan repigmentasyonu
görülebilir. ‹flitme kayb›n›n erken tan›s› ve tedavisi, normal
sosyal ve mental geliflim ve genetik dan›flma için önemlidir1-3.
‹ki olgumuza da bir tedavi planlamad›k.
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