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Nadir Goriilen Bir Olgu Sunumu:
Brankio-Oto Renal Sendrom

A Rare Case Presentation:
Branchio-Oto-Renal Syndrome

OZET Brankio-oto-renal sendrom, erken ortaya ¢ikan igitme kaybi, brankial ark defektleri ve
bobrek anomalilerinin goriildagi; klinik olarak heterojen, otozomal dominant kalitim gosteren
nadir bir hastaliktir. Brankio-otik sendrom bébrek anomalilerinin olmadigy; Brankio-oto-renal
sendrom iligkili bir hastaliktir. Her tiirlti brankial ark defektleri goriilebilir ve siklikla isitme kayb1
ile birliktedir. Isitme kayb1 sensorinoral, iletim veya mikst tip olabilir. Gocuklarda konusmanin
gelisimi i¢in erken yaglarda tan1 konup uygun isitme cihazi verilmelidir. Brankio-otik sendrom
diisiiniilen ailelerde genetik arastirmalar yapilarak genetik danigmanlik verilmelidir. Konusma
geriligi, isitme azhig1 ve sik bogaz enfeksiyonu sikayetleri ile klinigimize basvuran; bilateral
preaurikiiler fistiil, aurikula anomalisi, isitme kaybs, i¢ kulak anomalileri saptanan ve etkilenmis
aile bireyleri ile brankio-otik sendrom tanisi alan bes yasinda erkek hasta sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Brankio-oto-renal sendrom; konjenital anomaliler; isitme kayb:

ABSTRACT Branchio-oto-renal syndrome is a clinical hetoregenous, autosomal dominant rare dis-
ease with early onset hearing loss, branchial arch defects and renal abnormalities. Branchio-otic
syndrome is a Branchio-oto-renal syndrome releated disease without renal abnormalities. The three
kind of hearing loss can be seen; sensorineural, conductive and mixed. Hearing- aids can be used
for the hearing loss. Hearing aids must be used in the early childhood for the appropriate speech de-
velopment. Counsultation for genetics must be done. We present a case of a five year old boy who
complained from speech problems, hearing loss and recurrent tonsillar infection and diagnosed as
branchio-otic syndrome with preauriculary fistulas, auricular malformations, hearing loss, inner
ear abnormalities and affected family members.

Key Words: Branchio-oto-renal syndrome; congenital abnormalities; hearing loss
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rankio-oto-renal sendrom, (BORS) erken ortaya ¢ikan igitme kayb,
brankial ark defektleri ve renal anomalileri icermektedir.! Klinik ola-
rak heterojen, otozomal dominant kalitim gosteren nadir bir hasta-
liktir. Brankio-otik sendrom (BOS) bobrek anomalilerinin olmadigi BORS
iligkili bir hastaliktir.2 BORS ve BOS prevalansi 1/40.000’dir. Cocuklarda
siddetli igitme kaybinin yaklagik %2’sini olusturur.® Aurikiila anomalileri,
servikal fistiiller, preaurikiiler fistiiller, kistler en sik goriilen brankial ark
defektleridir. Isitme kaybu; iletim, sensérinéral veya mikst tipte olabilmek-
tedir. Bobrek anomalileri BORS’da cesitli sekillerde goriilebilmekle birlik-
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te agir tutulum BORS vakalarinin %6’sinda goriil-
mektedir. Bunlar arasinda bobrek duplikasyonlari,
hipoplazi, kistik displazi, iireteropelvik darlik, hid-
ronefroz, vezikotireteral reflii, pelvikaliksiel ano-
maliler ve agenezi bulunmaktadir.?*

Konugma bozuklugu ve isitme azlig sikayeti
ile bagvurdugunda preaurikiiler fistiil ve kepge ku-
lak anomalisi bulgularindan siiphelenilerek BOS ta-
nis1 konan 5 yasinda erkek ¢ocuk tani ve tedavisi
ile birlikte sunulmustur.

IOLGU SUNUMU

Bes yasinda erkek hasta konugma geriligi, isitme az-
lig1 ve sik bogaz enfeksiyonu sikayetleri ile klinigi-
mize bagvurdu. Fizik muayenesinde bilateral kepce
kulak anomalisi ile birlikte bilateral preaurikiiler
siniis izlendi (Resim 1). Bilateral timpanik mem-
branlarinda vaskiilarizasyon artis1 olan hastanin ya-
pilan saf ses odyogram tetkikinde bilateral ileri
derecede mikst tipte isitme kaybi saptand: (Sekil 1).
Timpanogramda bilateral -400 basing ile birlikte tip
B egrisi mevcuttu. Diger sistem muayeneleri dogal-
d1. Ailesinin tek ¢ocugu olan hastanin; soygecmisi
arastirildiginda babasinda bilateral isitme kayb,
kepce kulak anomalisi ve preaurikiiler fistiil oldu-
gu 6grenildi (Resim 2 ve Sekil 2). Hastanin dede-
sinde de bilateral preaurikiiler fistiilleri oldugu
gozlendi (Resim 3). Dedesinin ii¢ kizkardesinde de
bilateral preaiirikiiler fistiil varlig1 ve babasinin da
boynundaki bir kistten operasyon oykiisii mevcut-
tu. Aile agac1 Sekil 3’de gosterilmistir.

RESIM 1: Hastanin bilateral kepce kulak anomalisi ve preaurikiiler fistilleri
mevcuttur.
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$EKiL 1: Hastanin saf ses odyogramda ileri derecede mikst tip isitme kaybi
gorllmektedir.

RESIM 2: Hastanin babasinda bilateral kepge kulak anomalisi ve preau-
rikiiler fistlller mevcuttur.
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RESIM 3: Hastanin dedesinde bilateral kepge kulak anomalisi ve preau-
riktler fistiller mevcuttur.

Bilateral timpanik membranlar1 dogal olan
hastanin babasinin yapilan saf ses odyograminda
sag kulakta hafif, sol kulakta hafif-orta derecede
mikst tip isitme kayb1 izlendi (Sekil 2).

Hastamizin BORS diistiniilerek yapilan, tam
idrar tetkiki, bobrek fonksiyon testleri ve bobrek
ultrasonografisi (USG) normal sinirlarda bulundu.
Temporal Bilgisayarli Tomografi (BT) tetkikinde de
ic kulak anomalilerine rastlandi. Her iki Internal
Akustik Kanal’ da (IAK) biilb6z dilatasyon mevcut-
tu. IAK’larin fundusu ile koklea bazal kivrimi ara-
defekt
mevcuttu (Resim 4). Hastanin babasinin ¢ekilen

sindaki lamina kriprozada minimal

temporal BT sinde de hastamizda oldugu gibi her

T A T
T T - 1 i
I T
4 ::a i E= (g lur.a
—S— - =TT
e 1 3 -':j .,F‘i"':':.': e |-.-._J
Ji- T — " | - o M—
B I ey
| - T |
_I.r.;a_Fn_-I-
| e e
- - - = s
. I .3 - =] = =] =
=TT 1]
s —
T e s o s e I ™ e e
[&= 1 T——1—] =l
| rma dan ™ | EL_.__ .
o — — . e ]
T — i | Bt vt e
..---——— gy - - -
= ==
e ki pis -
SN ———— S | Q" i eS| W S T RS Py -
Fomlin s ....-.3'-.-

SEKIL 2: Hastanin babasinin odyograminda mikst tip isitme kaybi veri-
leri.
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iki TAK’da
[AK’larin fundusu ile koklea bazal kivrimi arasin-

biilboz dilatasyon mevcuttu ancak

daki lamina kriproza intakti: (Resim 5). Hastanin;
¢ocuk hastaliklar konsiiltasyonunda ndorolojik ve
yapisal gelisiminin normal sinirlarda oldugu belir-
tildi.

Bilateral efiizyonlu otitis media nedeni ile me-
dikal tedavi ile izlem sonrasi hastaya genel aneste-
zi altinda adenotonsillektomi yapildi ve bilateral
ventilasyon tiipii uygulandi. Operasyon sonrasinda
hastanin isitme kaybinin iletim tipi ile ilgili olan
seklinde diizelme izlendi. Bilateral isitme cihazi ve-
rilen hasta, 6zel egitime yonlendirildi. Hastanin
kontrollerinde konusmasinda diizelme ve sosyal
becerilerinde artis izlendi. Ailenin diger bireyleri
de genetik danismanliga yonlendirildi.

I TARTISMA

Brankio-oto-renal sendrom erken ortaya ¢ikan isit-
me kaybi, brankial ark defektleri ve bobrek ano-
malilerini igermektedir.! Klinik olarak heterojen,
otozomal dominant kalitim gosteren nadir bir has-
taliktir. BOS bobrek anomalilerinin olmadigi BORS
iligkili bir hastaliktir.>®> BORS ve BOS’lu ailelerde
kromozom 8q13.3 iizerindeki EYA1 genindeki ge-
netik mutasyonlar gosterilmistir. Bu da BORS ve
BOSnun bu tek gendeki mutasyonlarin allelik fe-

RESIM 5: Olgunun babasinin temporal kemik bilgisayarli tomografi tetkikin-
de i¢ kulak anomalileri gértilmektedir.
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RESIM 4: Hastanin temporal kemik bilgisayarli tomografi tetkikinde bilateral
i¢ kulak anomalileri gértilmektedir.

-

i

SEKIL 3: Aile agac, hastaligin otozomal dominant kalitimini géstermektedir.

notipleri olabilecegini diistindiirmektedir.® Ancak
yakin zamanda yapilan bir aragtirmada BOS’lu bir
ailede kromozom 1q31 iizerinde yeni bir lokiise
baglant1 ve son zamanlarda BORSda SIX1 ve SIX5
gen mutasyonlar1 da gosterilmistir. Bunlar da bu iki
sendromun farkl iki genetik duruma karsilik gele-
bilecegini diisiindiirmektedir.*

BORS ve BOS prevalans: 1/40.000’dir. Cocuk-
larda siddetli isitme kaybinin yaklasik %2’sini olus-
turur. Aurikiila anomalileri, servikal fistiller,
preaurikiiler fistiiller, kistler en sik goriilen branki-
al ark defektleridir. Bobrek anomalileri BORS’da ¢e-
sitli sekillerde goriilebilmekle birlikte ciddi tutulum
vakalarin %6’sinda rastlanmaktadir. Bunlar arasin-
da duplikasyonlar, hipoplazi, kistik displazi, iirete-
ropelvik darlik, hidronefroz, vezikoiireteral refli,
pelvikaliksiel anomaliler ve agenezi bulunmakta-
dir. Klinik stiphe duyulan durumlarda mutlaka re-
nal tutulum aragtirilmalidir. Bébrek tutulumun
arastirilmasi, yapisal anomaliler yaninda paranki-
mal bobrek hastaliklar ile ilgili olarak da yapilma-
s1 gereklidir. Hastalarda glomeriiler filtrasyon
hizinda azalma, histolojik olarak segmental veya fo-
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kal hiyalinizasyon, IgG, IgM, IgA depolanmalarinin
da goriilebilecegi bildirilmektedir. Maliyet ve ula-
silabilirlik agisindan ilk 6nerilen goriintiileme y6n-
temi renal USG dir. Hastamizin yapilan tam idrar
tetkiki, bobrek fonksiyon testleri ve bobrek USG’si
normal siirlarda bulundu. Tani esnasinda olmasa
bile izlemde bobrek tutulumu gelisebilmektedir.
Hastalar olas1 bobrek tutulumu agisindan yakindan
izlenmeli, gerektiginde ileri tetkikler yapilmaldir.
Vezikotireteral reflii gibi diizeltilebilen durumlar-
da erken cerrahi tedavi uygulanmaktadir.’

BORS tanis1 major ve/veya minor kriterlere
dayanmaktadir. Major kriterler preaurikiiler fistiil-
ler, aurikiiler deformite, ikinci brankial ark anoma-
lileri, isitme kayb1 ve bobrek anomalileridir. Minor
kriterler icinde dis kulak yolu anomalileri, orta ku-
lak anomalileri, preatirikiiler katlantilar, i¢ kulak
anomalileri ve digerleri bulunur (fasial asimetri,
yumusak damak anomalileri). Bobrek anomalileri-
nin goriilmedigi durumlarda, BOS klinik tanis1 ko-
nulmalidir. Etkilenmis bir aile bireyi olan
hastalarda bu tani i¢in bir major kriter yeterlidir.
Aile oykiisii yoklugunda {i¢ veya daha fazla major
kriter veya iki major ve iki minor kriter tani igin
gereklidir.® BOS ayiric1 tanisinda BORS, brankio
otik benzeri sendrom, brankiookulofasial sendrom
bulunmaktadir. Hastamizda bilateral preaurikiiler
fisttil, atirikiiler deformite, isitme kayb1 ile 3 major
ve orta kulak anomalileri ile 1 minor kriter mev-
cuttu. Hastamizin BORS diisiiniilerek yapilan; tam
idrar tetkiki, bobrek fonksiyon testleri ve bobrek
ultrasonografisi (USG) normal sinirlarda bulundu.
Bu bulgularla ve etkilenmis aile bireyleri ile hasta-
miza brankio-otik sendrom klinik tanisi kondu.

Hastamizda oldugu gibi BORS/BOS’da radyo-
lojik arastirmalar ile konjenital i¢ kulak anomalile-
ri gosterilmigtir."! Genis vestibiiler akua duktus ve
koklear hipoplazi BORS/BOS’lu hastalarda goriile-
bilmektedir. Ancak anomalilerin hi¢biri BORS/B
OS i¢in patognomonik degildir. BT ve/veya Manye-
tik Rezonans Goriuntilleme (MRG) tetkikleri bu
durumu arastirmak icin gereklidir. BT tetkiki ke-
mik degisikliklerini gosterebilmesi ve daha kolay
ulagilabilecegi icin degerlidir. Iyonize radyasyona
maruziyet BT tetkiki i¢in dezavantajdir. MRG yu-
musak dokuda yiiksek rezolusyona sahip oldugu
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i¢in i¢ kulak yapilarini detayl bir bicimde ortaya
koymaktadir. BORS/BOS i¢ kulak anomalileri ol-
madan da goriilebilmektedir. Ancak BT tetkikinde
anomalinin saptanmadig1 durumlarda MRG, i¢ ku-
lak anomalisi ayiric1 tanisinda bir segenek olabilir.!

BOR/BOS’lu hastalarda ikinci brankial ark fis-
tiilleri cerrahi olarak eksize edilmektedir. Preau-
rikiiler siniislerde enfeksiyon varliginda uygun
antibiyotik tedavisi uygulanir. Rekiirren enfeksi-
yon durumunda ise cerrahi eksizyon tercih edile-
bilir.” Aurikula anomalilerinde hastalarin sosyal
izolasyonunu 6nlemek i¢in otoplasti uygulanabi-
lir. Isitme kaybi; iletim, sensoérinéral veya mikst
tipte olabilmektedir. BORS’lu hastalarin ¢ogunda
bizim vakamizda da oldugu gibi mikst tipte isitme
kaybi goriilmektedir.® Dalgali sensorindral igitme
kaybi olan vakalar da bildirilmistir. Kemperman
ve ark. 6 aileden toplam 35 BORS’lu hastanin
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9’una iletim tipi isitme kaybi1 nedeni ile orta kulak
cerrahisi uygulamiglardir.! Hastalarda isitme kay-
b1 nedeni ile isitme cihazlar1 kullanmilabilir. Uygun
rehabilitasyonun yapilmasi, konusma ve lisan ge-
lisiminin normal siire¢ icerisinde gerceklesmesi
icin 6nemlidir.? BORS /BOS disiiniilen ailelerde
genetik arastirmalar yapilarak genetik danigmanlik
verilmelidir.?®

Olgumuzda da oldugu gibi sik kargilagilan
brankial patolojilerde isitme kaybu ile birlikte olan
nadir goriilen sendromlar akla getirilmeli, aile &y-
kiisii aragtirilmali ve degerlendirmeler bu dogrul-
tuda yapilmalidir. BORS/BOS’u 6nemli kilan;
kiiciik yasta baglayan isitme kaybinin sonucunda
ortaya ¢tkan kalic1 konugsma bozukluklar: ve buna
eslik eden sosyal ve zihinsel geriliktir. Isitme kay-
binin erken farkedilmesi ve diizeltilmesi bu neden-
le ¢cok 6nemlidir.
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