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OZET Amag: Hastanemiz odyoloji bilim dalina basvuran Treacher Collins
Sendromlu (TCS) hastalarin odyolojik bulgularini ve amplifikasyon kulla-
nimlarini incelemektir. Gere¢ ve Yontemler: Ocak 2013-Aralik 2023 ta-
rihleri arasinda Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Odyoloji Bilim Dali’na
bagvuran TCS tanili hastalarin, odyolojik degerlendirme sonuglari retros-
pektif olarak incelendi. Calismada, 0-18 yas aras1 TCS tanis1 alan 4’4 kadin,
9’u erkek olmak tizere 13 hasta dahil edildi. Calismaya dahil edilen hasta-
larmn isitsel beyinsapi yanitlari ile hastanin yagina ve bilissel durumuna gére
uygulanmis olan davranim veya saf ses odyometrisi sonuglari incelendi.
Bulgular: Hastalarmn ilk isitme kaybi tanis1 konuldugundaki yas ortalamasi
21,30+20,36 aydir. Hastalarm ilk isitme kayb1 tanis1 9’unda isitsel beyin-
sap1 yanitlari, 3’tinde davranim odyometrisi ve isitsel beyinsap1 yanitlari,
1’inde ise saf ses odyometrisi uygulanarak konulmustur. Hastalarimizin
%84,62’sinin (11 birey) iletim tipi isitme kayb1, %7,69 unun (1 birey) mikst
tip isitme kayb1 ve kalan %7,69’unun (1 birey) ise sensorinéral tipte isitme
kayb1 oldugu goriildi. Hastalarimizin %38,46’smin bir amplifikasyon tek-
nolojisinden yararlanmadigi, %7,69 unun geleneksel hava yolu isitme ci-
hazi kullandig1 ve %53,85”inin ise kemige implante isitme cihaz (KiiC)
kullandig1 belirlenmistir. Tsitsel amplifikasyondan yararlanan hastalarimn ci-
hazli saf ses ortalamalar1 8 bireyde ortalama olarak 23,37+3,58 dB HL ola-
rak elde edilmistir. Sonu¢: TCS’li cocuklarda siklikla iletim tipi isitme kayb1
goriiliir ve kalicidir. Isitme kaybimin gocugun dil ve konusma gelisimine
olumsuz etkisini en aza indirmek igin igitme kaybinin erken tespit edilmesi
ve isitsel amplifikasyonun erken donemde saglanmasi gerekmektedir. Bu
¢ocuklarda isitsel amplifikasyon yontemi olarak genellikle dis kulakta olan
malformasyonlar nedeniyle geleneksel isitme cihazlari uygulanamadigi i¢in
KIiC énerilmelidir. KIIC sistemleri TCS’li hastalar igin oldukga uygun bir
segenektir.

Anahtar Kelimeler: Tletim tipi isitme kayb;
mandibulofasiyal dizostozis;
isitsel uyarilmis potansiyeller; saf ses odyometri

ABSTRACT Objective: To examine the audiological findings and ampli-
fication use of Treacher Collins Syndrome (TCS) patients who applied to
our hospital’s audiology department. Material and Methods: Audiologic
evaluation results of patients diagnosed with TCS who applied to the Audi-
ology Department of Marmara University Faculty of Medicine between Jan-
uary 2013-December 2023 were retrospectively examined. The study
included 13 patients, 4 female and 9 male, diagnosed with TCS, aged 0-18.
The auditory brainstem responses of the patients included in the study and
the behavioral or pure tone audiometry results applied according to the pa-
tient’s age and cognitive status were examined. Results: The mean age of
the patients when their first hearing loss was diagnosed was 21.30+20.36
months. The initial hearing loss diagnosis of the patients was made by au-
ditory brainstem responses in 9 patients, behavioral audiometry and auditory
brainstem responses in 3 patients, and pure tone audiometry in 1 patient. It
was observed that 84.62% (11 individuals) of our patients had conductive
hearing loss, 7.69% (1 individual) had a mixed type, and 7.69% (1 individ-
ual) had sensorineural type hearing loss. It was observed that 38.46% of our
patients did not benefit from an amplification technology, 7.69% used tra-
ditional air-conduction hearing aids, and 53.85% used bone-anchored hear-
ing aids (BAHA). The average pure tone with aids of the patients who
benefited from auditory amplification was 23.37+3.58 dB HL in 8 patients.
Conclusion: Conductive hearing loss is frequently seen in children with
TCS and is permanent. To minimize the negative impact of hearing loss on
the child’s language and speech development, early detection of hearing
loss and early auditory amplification are necessary. Since conventional hear-
ing aids cannot be used as an auditory amplification method in these chil-
dren due to malformations commonly in the outer ear, BAHA should be
recommended. BAHA systems are a very suitable option for patients with
TCS.
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Isitme kaybi, her 1.000 yenidogandan 1’ini etki-
lemektedir. ABD yenidogan isitme tarama programi ra-
porlarina gore ise bu oran 1,5-2/1.000’¢ kadar
cikmaktadir.! Dogustan isitme kayiplarinin %50’sin-
den daha fazlasi genetik faktorlere baglidir. Genetik
isitme kayiplari, sendromik ve sendromik olmayan ola-
rak 2’ye ayrilir. Sendromik olmayan isitme kayiplari
ise kalitim paternine gére otozomal resesif, otozomal
dominant, X e bagli, mitokondriyal olarak simiflandiri-
labilir.? Sendromik isitme kayiplari, genetik isitme ka-
yiplarinin %30’ unu olusturmaktadir. Giiniimiize kadar
400’den fazla sendromun igitme kaybr ile iliskisi bildi-
rilmistir.* Sendromik ve sendromik olmayan olgularin
tanist; anamnez, fizik muayene, radyolojik degerlen-
dirme ve laboratuvar testlerini de i¢erir. Bu tanisal test-
ler, ek klinik bulgularin varligini degerlendirmemize
olanak taniyarak; sendromik olgularin, sendromik ol-
mayan olgulardan ayirt edilmesine imkéan saglar.*

Otozomal dominant kalitim gdsteren Treacher
Collins Sendromu (TCS), mandibulofasiyal dizostoz
olarak da bilinen konjenital fasiyal malformasyon
sendromudur.’ Insidans1 1/50.000 olarak bildirilmek-
tedir. Nadir goriilen, otozomal dominant gegisli, ka-
litsal hastaliktir. Sendrom, kraniyofasiyal kompleksin
erken embriyonik gelisiminde 6nemli rol oynayan
treacle proteinini kodlayan TCOF1 genindeki mutas-
yonlardan kaynaklanir.® TCS’nin tanisi, genellikle
dogum sonrasi konulur. Birinci ve ikinci brankial ark-
larin gelisimini 6nemli 6l¢iide etkileyen bu sendrom,
fetal hayatin 5-8. haftalari arasinda ortaya ¢ikar. Has-
taligin karakteristik klinik 6zellikleri olan; bimaksil-
ler mikrognati ve retrognati (%78), dis kulak aplazisi
veya mikrotia (%78), alt goz kapaklarinda koloboma
(%069) ile iliskili kirpik noksanligi (%53), palpebral
fissiirlerde diistikliik ve gbz ¢ukurunda hipoplazi, zi-
gomatik kemikte hipoplazi, paranazal siniislerin kis-
men veya tamamen yoklugu, yumusak ve sert doku
malar eksikligi, damak yariklar1 (%24-28) gibi feno-
tipik ozellikler, ayirici tani i¢in 6nemli bulgulardir.
Sendromda yer alan fenotipik 6zellikler genellikle bi-
lateral olarak goriilmektedir. TCS’li bireylerde nazal
kanallarin tikanmasi veya daralmasi gibi solunum
yollar1 problemleriyle birlikte solunum gii¢liigii ya-
sanabilmektedir.” Dig ve orta kulaktaki malformas-
yonlar1 nedeniyle vakalarin %50’sinde iletim tipi
isitme kayb1 mevcuttur.® Bu hastalara yaklagim kar-

magiktir ve yasamlar1 boyunca multidisipliner bir eki-
bin takibini gerektirir. Degerlendirme protokolii sira-
sinda igitme kaybinin derecesi belirlenmeli, uygun
olan amplifikasyon yontemi ile yeterli isitsel girdi
saglanmali ve isitsel rehabilitasyonu yapilmalidir. D1g
kulaktaki ¢esitli malformasyonlardan dolay1 amplifi-
kasyon yontemi olarak geleneksel hava yolu isitme
cihazlarinin yerine siklikla kemige implante edilen
isitme cihazlar1 (KiIC) tercih edilir. Giiniimiizde iil-
kemizde, Cin’de, Birlesik Krallik’ta ve diger bircok
iilkede KIiC; dis kulak malformasyonlarina bagl olu-
san iletim tipi isitme kaybini rehabilite etmek i¢in en
sik tercih edilen segeneklerden biri olmustur. Siklikla
5 yasindan Once bas bandi ile sabitlenen kemik yolu
implant1 uygulanirken, ortalama 5 yas itibariyle tem-
poral kemik osseointegrasyon acisindan yeterli ka-
linliga  ulastigindan  implantasyon  islemi
yapilabilmektedir.”!' Bu ¢ocuklarda cihaz kullani-
miyla birlikte normal dil ve konugma gelisimini sag-
lamak i¢in kulak burun bogaz hekimi ve odyolog

tarafindan diizenli olarak takip edilmelidir.'>'*

Literatiir incelendiginde tlilkemizdeki TCS, od-
yolojik test bulgular1 ve tedavi ya da rehabilitasyon
yontemlerini inceleyen giincel caligmalarin az sayida
ve genellikle olgu sunumu ile sunuldugu goriilmekte
ve odyolojik bulgulara yeterince odaklanilmamakta-
dir. Bu dogrultuda bu ¢aligmanin amaci; hastanemi-
zin odyoloji klinigine bagvuran TCS’li hastalarin
odyolojik test bulgularimi ve amplifikasyon kulla-
nimlarini inceleyerek {ilkemizdeki TCS tanili hasta-
larin literatiire giincel verilerini sunmaktir. Bu
calisma daha genis bir 6rneklem kullanilan ve TCS’li
hastalarin odyolojik degerlendirmelerine odaklanilan
giincel bir aragtirma olma 6zelligi tagimaktadir.

I GEREC VE YONTEMLER

Bu calisma i¢in etik kurul onayi, 12 Ocak 2024 tari-
hinde Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi Klinik
Aragtirmalar Etik Kurulundan 01.2024.39 protokol
koduyla alinmistir. Bu ¢alisma, Helsinki Deklaras-
yonu prensiplerine uygun olarak yiiriitiilmiistiir.

BIREYLER

Ocak 2013-Aralik 2023 tarihleri arasinda Marmara
Universitesi T1p Fakiiltesi Odyoloji Klinigine basvu-
ran TCS tanili hastalarin, odyolojik degerlendirme



sonuclar1 retrospektif olarak incelenmistir. Calis-
mada, 0-18 yas arasindaki hastalar yer almaktadir.
Calismaya, TCS tanis1 konulan 4 kadin, 9 erkek
olmak {izere toplam 13 hasta dahil edilmistir.

ODYOLOJiK DEGERLENDIRME

Caligmaya dahil edilen hastalarda isitsel beyinsap1
yanitlar1 ve davranim veya saf ses odyometrisi so-
nuglari degerlendirilmistir. Hastalarimizin 3’ harig,
timiinde bilateral dis kulak yolu atrezisi bulundu-
gundan immitansmetrik testler ve oto-akustik emis-
yon testleri yapilamamustir.

Isitsel beyinsap1 yanitlar1 (ABR), Interacoustic
Eclipse EP25 (Interacoustic, Middelfart, Danimarka)
klinik ABR cihazi ile yapilmistir. Click/Klik, 1000
Hz ile 4000 Hz tonal ve kemik ABR yanitlar1 sonug-
lar1 incelenmigtir. Klik ABR yanitlarinda, 5. dalga-
nin elde edilebildigi en diisiik uyaran siddeti esik
olarak kabul edilmistir. Tonal ABR yanitlari, 1.000
ve 4.000 Hz frekanslarinda kaydedilmistir. ABR ya-
nitlarini hava yolu iizerinden kayit almak igin insert
kulaklik veya supra-aural kulaklik; kemik yolu {ize-
rinden kayit almak i¢in ise B-71 Kemik vibrator ve 4
adet yiizeyel elektrot (2 mastoid, verteks ve toprak
elektrot) kullanilmaktadir.

Davranim odyometrisi ve saf ses odyometrisi ise
Interacoustic AC40 (Interacoustic, Middelfart, Dani-
marka) klinik odyometre cihazi ile yapilnustir. Isitme
esikleri, hastalarin yasia ve bilissel durumuna uygun
olarak gorsel pekistiregli odyometri veya oyun odyo-
metrisi ile belirlenmigtir. Davranim odyometrisi 250-
8.000 Hz aras1 oktav frekanslarda yapilmistir.
Cocuklarin cihazli kontrolleri yapildiginda yaglarinin
bliylimesine ve dolayistyla biligsel durumuna uygun
olarak saf ses odyometrisi uygulanmustir. Saf ses orta-
lamasi ise 500 Hz, 1000 Hz, 2000 Hz ve 4000 Hz fre-
kanslarindaki igitme esiklerinin aritmetik ortalamasi
alinarak hesaplanmigtir. Hastanin yasi ve bilissel du-
rumu goz Oniline alinarak, konusma testleri uygulan-
mistir.

Davranim odyometrisi ve isitsel beyinsapi1 ya-
nitlar1 sonucunda, isitme kaybi derecesinin belirlen-
mesi i¢in Clark siiflamasi kullanilmistir.' Ayrica
hastalarimizin giincel durumda kullandig1 amplifi-
kasyon cihazlar1 hakkinda bilgi edinilmis ve bulgu-
lara eklenmistir.

ARASTIRMAYA DAHIL EDILME VE
HARIC TUTULMA KRITERLERI

Dahil Edilme Kriterleri

m TCS tanis1 almak

m Odyolojik test sonuglara ulasmak
Hari¢ Tutulma Kriterleri

m Odyolojik test sonuglarina ulasamamak

m 18 yasin iistiinde olmak

ISTATISTIKSEL ANALIZ

Test sonuglarinin ortalama, standart sapma ve yiiz-
delik degerleri gibi tanimlayici istatistiksel verileri
IBM SPSS 22.0 programu kullanilarak hesaplanmis-
tir.

I BULGULAR

Calismamizda 9’u erkek (%69,23), 4’ kadin
(%30,77) olmak iizere toplam 13 TCS’li ¢ocuk has-
tanin odyolojik bulgular1 degerlendirildi. Bireylerin
ilk isitme kaybr1 tanis1 konuldugundaki yas ortalamasi
21,30+20,36 aydir. Hastalarin 9’una isitsel beyinsap1
yanitlari, 3’iine davranim odyometrisi ve isitsel be-
yinsap1 yanitlari, 1’ine ise saf ses odyometrisi uygu-
lanarak ilk isitme kayb1 tanisi
Hastalarin yaslari, cinsiyetleri ve temel odyolojik bul-
gulart Tablo 1’de gosterilmistir. Hastalarimizin kon-
Sekil 1’de

konulmustur.

jenital kulak anomalisi durumlari
gosterilmistir.

Hastalarimizin %84,62’sinin (11 birey) iletim
tipi igitme kaybi, %7,69’unun (1 birey) mikst tip
isitme kaybi1 ve %7,69 nun (1 birey) ise sensorinoral
tipte isitme kayb1 oldugu goriildii. Iletim tipi isitme
kayipli bireylerin ise %72,73 niin (8 birey) orta-ileri
olmak {izere ayn1 derecede isitme kaybina sahip ol-
dugu goriildii. Ayrica hastalarimizin %100’iinde mik-
rognati, %15,38’inde yarik damak, %61,54iinde (8
birey) solunum sikintisindan dolay1 yenidogan yogun
bakim iinitesi dykiisii oldugu ve %7,69’nun ise (1
birey) eksitus oldugu goriilmiistiir (Tablo 1).

Tablo 2’de goriildigli iizere hastalarimizin
%38,46’s1n1n (5 birey) herhangi bir amplifikasyon
teknolojisinden yararlanmadigi, %7,69’unun (1
birey) geleneksel hava yolu isitme cihazi kullandig1
ve %53,85’1nin ise (7 birey) kemige implante isitme
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| Bilateral Dis Kulak Yolu Atrezisi

M Unilateral Dis Kulak Yolu Atrezisi
M Orta Kulakta Anomali

| Bilateral Dis Kulak Yolu Dogal

SEKIL 1: Hastalarin konjenital kulak anomalisi

cihazi kullandig1 belirlenmistir. Kemige implante
isitme cihazi kullanan 7 bireyin %71,43’i (5 birey)
kemige implante isitme cihazi kullanirken, %28,57’si
ise (2 birey) 5 yas altinda olmalar1 sebebi ile bas
bandi ile sabitlenebilen kemige implante isitme ci-
hazi kullandig1 goriilmiistiir. Kemige implantasyon 5
hastaya yapilmistir. Implantasyonun uygulanma yast
ortalama 8,60 yildir. Implante olan hastalarin
%80’inin (4 birey) sag kulagina, %20’sinin (1 birey)
ise sol kulagma implant uygulanmustir. Implantasyon
yerine temporal kemigin kalinligina, hastanin sag
el/sol el tercihine ve her iki kulaktaki isitme kaybi-
nin derecesine gore karar verilmistir. Isitme cihazlari
(KIIC, geleneksel hava yolu isitme cihaz1) ile yapilan
saf ses odyometrisi ortalamalar1 8 bireyde ortalama
23,37+3,58 dB HL olarak elde edilmistir. Hastalarin
ayrintili ABR ve isitme esiklerine ait odyolojik bul-
gular1 Tablo 2’de gosterilmistir.

I TARTISMA

TCS multidisipliner yaklasim gerektiren bir hastalik-
tir. 50.000 de 1 goriilme oraniyla sik rastlanilma-
makla birlikte literatiirde odyolojik bulgularin
sunuldugu calismalarin simirh oldugu goriilmiistir.

Bu dogrultuda, bu caligmada kinigimize basvuran
TCS’li hastalarin odyolojik test bulgular isitsel am-
plifikasyon kullanim oranlar1 retrospektif olarak in-
celenmisgtir.

Klinigimizde takip edilen TCS’li hastalarin
%064’1 erkektir. Literatiirde ise TCS agisindan bir cin-
siyet stiinliigl belirtilmemistir.>¢ Bu durum analiz
edilen vaka sayisinin sinirli olmasiyla agiklanabilir.

TCS’li hastalarda dig kulak anomalilerinden mi-
krotia veya dig kulak yolunda atrezi; orta kulakta ise
kemikgiklerde malformasyon, kemikgiklerin yoklugu
veya oval pencerenin kismi yoklugu gibi anomaliler
olabilmektedir.!® Literatiirde auricula anomalilerine
ek olarak ¢ogu kiside disg kulak yolunda darlik veya
atrezi (%28-72), hipoplastik orta kulak kavitesi
(%33-82) ve displazik kemikgikler (%22-67) bulu-
nur.'”'® Bu ¢aligmadaki hastalarin ise %76’sinda (10
birey) dis kulak yolu atrezisi oldugu, %7’sinde (1
birey) ise displazik kemikgiklerin bulundugu go-
rilmiistiir. Calismamizdaki dis kulak yolu atrezisi
stkligy, literatiirle benzerdir. Ancak displazik kemik-
ciklerin goriilme siklig1 ise literatiirdeki ¢caligmalar-
dan daha diisiik olarak saptanmistir. Bunun sebebinin
kullanilan radyolojik goriintiileme yontemlerindeki
farkliliklar, displazik kemikgiklerin tanimlanmasinda
kullanilan kriterlerdeki degisiklikler ve vaka sayimi-
zin sinirli olmasidan kaynaklanabilecegi diistiniilm-
ustiir.

Literatiirdeki calismalarda TCS’nin siklikla dis
ve orta kulak malformasyonlarindan dolay iletim tipi
isitme kaybina neden oldugu gosterilmistir.!*-3
TCS’li hastalarin %88-100’linde bilateral iletim tipi
isitme kaybina rastlandig1 bildiren ¢alismalar bulun-
maktadir.?** Bu ¢alismada ise hastalarimizin ikisi di-
sinda tiimiinde, %84,62’sinde bilateral iletim tipi
isitme kaybi bulunmustur. Odyolojik agidan TCS’li
hastalara bakildiginda iilkemizde ve diger birgok {il-
kedeki temel amag; igitme kaybinin ekarte edilmesi-
dir. Siklikla olusan iletim tipi isitme kaybini
rehabilite edebilmek igin siklikla KiiC kullanilmak-
tadir. Implantasyon i¢in temporal kemigin yeterli ka-
linliga ulagmasi beklenmektedir. Bu dogrultuda
hastalar kemige implante isitme cihazlarini 5 yasina
kadar bas bandi ile kullanirken 5 yas itibariyle im-
plantasyon olarak kullanilmaktadir.®!' Bu ¢aligmada
ise hastalarin %28,57’sinin (2 birey) 5 yasindan
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kiigiik olmas1 sebebiyle bag bandi ile KIIC kullandig1
goriilmektedir. Bu ¢aligmada, implantasyonun uygu-
lanma yasi ise ortalama 8,60 yildir. Bu ¢alismada, or-
talamanin 5 yasindan biiyiik olmasinin literatiirle
uyumlu oldugu diistiniilmektedir.

Bu ¢aligmadaki diger igitme kaybu tiplerine ba-
kildiginda ise bir vakamizda sensorinoral tip igitme
kayb1 goézlenirken bir vakamizdaki ise mikst tip
isitme kayb1 gdzlenmistir. Sensorindral tip isitme
kaybi1 olan vakada sensorindral tip isitme kaybi ne-
deninin hastanin menenjit gegirmesi oldugu diisiiniil-
Bakteriyel
sensorindral isitme kaybina neden oldugu ve menen-
jit tanis1 almis bireylerin %6-16’sinda ¢ok ileri dere-

mektedir. menenjitin  hastalarda

cede isitme kaybi oldugu bilinmektedir.?*?” Mikst tip
isitme kaybi ise literatiirde %7 olarak bildirilmekte-
dir.'”'® Bu ¢alismada ise mikst tip isitme kaybi oran
%7,69 olarak bulunmustur. Bu ¢aligmanin sonuglari-
nin literatiirle benzer oldugu gorilmustiir.

Literatiire bakildiginda Wang ve ark. KIiC uy-
gulanan TCS’li 6 hastada, Marsella ve ark. ise 23 has-
tada KIiC’in etkinligini, cihazs1z ve cihazl saf ses
odyometrisi 6l¢iimleri aracilifiyla degerlendirmis-
tir.?%? Bu ¢alismada da cihazsiz ve cihazli saf ses od-
yometrisi 6l¢iimleri yapilmis olup saptanan bulgular,
bu 2 ¢aligmayla uyumlu olarak elde edilmistir. Bul-
gularimiz, TCS’li hastalarda KiIC kullaniminin etkili
oldugunu desteklemektedir.

Amplifikasyon kullanimi kisinin yasam kalite-
sini artirmaktadir. Yetigkinlerde kemige implante
isitme cihazlariyla ilgili kapsamli ¢aligmalar mevcut-
tur. Kemige implante isitme cihazlariyla odyolojik
performansin artt1g1 ve yetiskin kullanicilarda yasam
kalitesini artirdig1 bilinmektedir.**3! Chan ve ark.nin
KIiC kullanan 45 ¢ocukla yaptig1 caligmada, aileler-
den alman geri bildirimle genel memnuniyet icin
%72,7, isitmede genel iyilesme i¢in %81,8, konugma
ve dil geligimi i¢in %57,5; okul performansi %63,6;
yasam kalitesi i¢in ise %75,7 oraninda memnun ol-
duklarmi bildirmislerdir.*? Ebeveynlerin bu ameliyati
bagkalarina tavsiye etme istekliligi %78,7 olarak elde
edilmistir. Ancak buna ragmen %30’unun cihaz kul-
lanmadig1 goriilmistiir. Bu ¢alismada da literatiirle
uyumlu olarak, cihaz kullanmasi gerektigi halde kul-
lanmayan hasta sikliginin %38 oldugu goériilmiistiir.

Bu ¢alismadaki cihaz kullanmayan hastalara bakildi-
ginda 3 numarali hastanin saglik kurulu onayini
heniiz aldigini ve cihazi temin etme siirecinde oldu-
gunu, 5 numarali hastanin bilincinin kapali oldugu,
4, 9 ve 10 numarali hastalarin ise cihaz kullanma ko-
nusunda isteksiz oldugu goriilmiistiir. Bu bulgular,
cihaz kullanmayan hastalarda resmi siireglerin, biling
durumu ve isteksizlik gibi ¢esitli faktorlerin rehabili-
tasyona uyumu etkileyebilecegini gdstermektedir.
Ozellikle isteksizlik gdsteren hastalar incelendiginde
isitme kayb1 derecesinin ¢ihazi kabullenmede dnemli
bir rol oynadig1 diisiiniilmektedir. Isitme kayb1 hafif
derecede olan hastalarin, cihaz kullanimina yo6nelik
daha diigiikk motivasyon sergileyebilecegi, ¢iinkii ye-
terli isitsel kayip hissetmedikleri i¢in cihazin gerek-
liligini fark edemedikleri diisiiniilmektedir.

Bu ¢alismada, hastalarin 8 tanesinin (%61,54)
perinatal solunum sikintisi nedeni ile yenidogan
yogun bakim {initesinde kaldiklar1 g6zlenmistir. Bu
durum ise TCS’nin karakteristik 6zelligi olarak or-
taya ¢ikan ciddi mikrognatiden kaynaklanabilmekte-
dir. Mikrognati, havayolu tikanmalarina ve beslenme
giicliigiine neden olabilmektedir. Ayrica TCS’li has-
talarda damak siklikla burun i¢ine dogru normalden
daha fazla derinlesmis durumdadir. Bu durum ise so-
lunum problemlerine neden olabilmektedir. Litera-
tirde TCS’1i hastalarin %24-40’1nda yarik damak
oldugu goriildiigi belirtilmistir.”**3* Bu ¢alismada ise
hastalarin %15,38’inde yarik damak goriilmiistiir.
Calismamizdaki yarik damak sikligimin literatiire
gore biraz daha diisiik ¢cikmasinin sebeplerinin, farkl
popiilasyonlardan elde edilen 6rneklemler olmasi ve
tan1 kriterlerindeki ¢esitlilikten kaynaklanabilecegi
diistinmekteyiz.

TCS, birden fazla organi veya sistemi etkileyen
sistemik bir hastaliktir. Literatiire bakildiginda bu
hastalarda dogum sonrasi erken 6liimlerin yaygin ol-
dugu bildirilmistir.3>3¢ Genellikle siddetli hava yolu
bozuklugu nedeniyle erken 6lim goriiliir.*” Yapilan
bir ¢alismada TCS’li hastanin 1 yasindayken solu-
num probleminden dolay1 eksitus oldugu bildirilmis-
tir'3 Bu ¢alismada ise 1 hastanin TCS’ye bagh
solunum probleminden dolay1 3 yasinda eksitus ol-
dugu goriilmis ve literatiirle uyumlu olarak deger-
lendirilmistir.



TCS, cesitli fenotiplerde, farkli siddetlerde kli-
nik varyasyonlara yol agcan otozomal dominant bir
hastaliktir. Cesitli derecelerde ortaya ¢ikan igitme ka-
yiplariin erken teshis ve rehabilitasyonu ile igitme
kaybinin neden olabilecegi dil ve konusma geriligi,
akademik performans diisiikliigii, sosyal izolasyon
vb. gibi etkiler azaltilabilir. Genel klinik varyasyon-
lar gbz Oniine alindiginda, hastalarin tedavisi kulak
burun bogaz hekimi, odyolog, dil ve konusma tera-
pistinin de yer aldig1 multidisipliner bir ekip tarafin-
dan yiiriitiilmeli, periyodik kontroller ile bebeklik,
cocukluk, ergenlik donemlerinde siirdiriilmelidir.

I SONUG

Sonug olarak TCS’li ¢ocuklarin malformasyon 6zel-
likleri, multidisipliner bir ekip yaklasimini gerekti-
rir.%? Disiplinler kulak, burun ve bogaz boliimi,
odyoloji, ortodonti, genetik, plastik cerrahi ve pediatri
boliimlerine kadar gesitlilik gostermektedir.® TCS’li
hastalara, dogumdan yetiskinlige kadar olan siiregte
cesitli disiplinlerin ekip olarak miidahale etmesi ge-
rekmektedir.!> TCS’li ¢ocuklarda siklikla iletim tipi
isitme kaybi goriiliir ve kalicidir. Tletim tipi isitme
kaybinin ¢ocugun dil ve konusma gelisimine olumsuz
etkisini en aza indirmek i¢in isitme kaybinin erken
tespiti ve isitsel amplifikasyonun erken dénemde sag-
lanmasi gerekmektedir. Isitme kaybinin erken tespiti,
isitme ve konusmanin rehabilitasyon olasiligini arti-
rir. Bu ¢ocuklarda isitsel amplifikasyon yontemi ola-

rak genellikle dis kulakta olan malformasyonlar ne-
deniyle geleneksel isitme cihazlar1 uygulanamadigi
icin kemige implante isitme cihazlar1 6nerilmelidir.
KIiC sistemleri TCS’li hastalar i¢in olduk¢a uygun
bir segenektir.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma sirasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili dogru-
dan baglantisi bulunan herhangi bir ilag firmasindan, tibbi alet,
gereg ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya herhangi
bir ticari firmadan, ¢alismanin degerlendirme siirecinde, ¢alisma
ile ilgili verilecek karart olumsuz etkileyebilecek maddi ve/veya

manevi herhangi bir destek alinmamgtir.

Cikar Catismast

Bu ¢aligma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismast potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite iiye-
ligi veya iiyeleri ile iligkisi, danigsmanlik, bilirkisilik, herhangi bir

firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlart yoktur.

Yazar Katkilar

Fikir/Kavram: Betiil Tasci Gengtiirk, Hiisna Yoktan Talay, Nilii-
fer Bal, Ay¢a Ciprut; Tasarim: Betiil Tasci Gengtiirk, Hiisna Yok-
tan Talay, Niliifer Bal, Ay¢a Ciprut; Denetleme/Danismanlik:
Niliifer Bal, Ay¢ca Ciprut; Veri Toplama ve/veya Isleme: Betiil
Tasct Gengtiirk, Hiisna Yoktan Talay, Niliifer Bal, Ay¢a Ciprut;
Analiz ve/veya Yorum: Betiil Tasci Gengtiirk, Hiisna Yoktan Talay,
Niliifer Bal, Ay¢a Ciprut; Kaynak Taramasi: Betiil Tasci Geng-
tiirk, Hiisna Yoktan Talay; Makalenin Yazimui: Betiil Tasci Geng-
tiirk, Hiisna Yoktan Talay, Niliifer Bal, Ay¢a Ciprut,; Elestirel
Inceleme: Niliifer Bal, Ayca Ciprut.

I KAYNAKLAR

1. Mehl AL, Thomson V. The Colorado newborn hearing screening project, 1992-
1999: on the threshold of effective population-based universal newborn hear-
ing screening. Pediatrics. 2002;109(1):E7. PMID: 11773575.

2. Morton NE. Genetic epidemiology of hearing impairment. Ann N'Y Acad Sci.
1991;630:16-31. PMID: 1952587.

3. Grundfast KM, Atwood JL, Chuong D. Genetics and molecular biology of deaf-
ness. Otolaryngol Clin North Am. 1999;32(6):1067-88. PMID: 10523453.

4. Bayazit YA, Yilmaz M. An overview of hereditary hearing loss. ORL J Otorhi-
nolaryngol Relat Spec. 2006;68(2):57-63. PMID: 16428895.

5. Martini A, Calzolari F, Sensi A. Genetic syndromes involving hearing. Int J
Pediatr Otorhinolaryngol. 2009;73 Suppl 1:52-12. PMID: 20114151.

6. Plomp RG, Bredero-Boelhouwer HH, Joosten KF, Wolvius EB, Hoeve HL,
Poublon RM, et al. Obstructive sleep apnoea in Treacher Collins syndrome:
prevalence, severity and cause. Int J Oral Maxillofac Surg. 2012;41(6):696-
701. PMID: 22521672.

7. Sogukpinar A, Mutluay M. Treacher Collins Sendromu’nda dentofasiyal bul-
gular ve tedavi yaklasimi [Dentofacial findings in Treacher Collins Syndrome
and treatment approach]. Sakarya Tip Dergisi. 2019;9(2):213-7. https://dergi-
park.org.tr/tr/download/article-file/745886

8. Rosa F, Coutinho MB, Ferreira JP, Sousa CA. Ear malformations, hearing
loss and hearing rehabilitation in children with Treacher Collins syndrome.
Acta Otorrinolaringol Esp. 2016;67(3):142-7. English, Spanish. PMID:
26025357.

9. Cobb AR, Green B, Gill D, Ayliffe P, Lioyd TW, Bulstrode N, et al. The surgi-
cal management of Treacher Collins syndrome. Br J Oral Maxillofac Surg.
2014;52(7):581-9. PMID: 24776174.

10. Sakallioglu O. Dis ve orta kulak malformasyonlarina yaklagimda klasik ve
yeni uygulamalar [Classic and new approaches to external and middle ear
malformations]. ~ Osmangazi  Tip  Dergisi. ~ 2018;40(1):101-9.
https://doi.org/10.20515/otd.303594



20.

21.

22.

23.

24.

. FanY, Zhang Y, Wang S, Chen X. Auditory development after placement of

bone-anchored hearing aids Softband among Chinese Mandarin-speaking
children with bilateral aural atresia. Int J Pediatr Otorhinolaryngol.
2014;78(1):60-4. PMID: 24290950.

Stach BA, Ramachandran V. Clinical Audiology: An Introduction. 3rd ed. Cal-
ifornia: Plural Publishing; 2021.

Thompson JT, Anderson PJ, David DJ. Treacher Collins syndrome: protocol
management from birth to maturity. J Craniofac Surg. 2009;20(6):2028-35.
PMID: 19881372.

Tjellstrom A, Hakansson B, Granstrém G. Bone-anchored hearing aids: cur-
rent status in adults and children. Otolaryngol Clin North Am. 2001;34(2):337-
64. PMID: 11382574,

Clark JG. Uses and abuses of hearing loss classification. ASHA.
1981;23(7):493-500. PMID: 7052898.

van Gijn DR, Tucker AS, Cobourne MT. Craniofacial development: current
concepts in the molecular basis of Treacher Collins syndrome. Br J Oral Max-
illofac Surg. 2013;51(5):384-8. PMID: 23036831.

Plomp RG, van Lieshout MJS, Joosten KFM, Wolvius EB, van der Schroeff
MP, Versnel SL, et al. Treacher Collins Syndrome: a systematic review of ev-
idence-based treatment and recommendations. Plast Reconstr Surg.
2016;137(1):191-204. PMID: 26710023.

Carey JC, Cassidy SB, Battaglia A, Viskochil D. Treacher Collins syndrome
and related disorders. Cassidy and Allanson’s Management of Genetic Syn-
dromes. 2021. p.927-35.

Kantaputra PN, Tripuwabhrut K, Intachai W, Carlson BM, Quarto N, Ngam-
phiw C, et al. Treacher Collins syndrome: a novel TCOF1 mutation and
monopodial stapes. Clin Otolaryngol. 2020;45(5):695-702. PMID: 32351010.

ChenY, Guo L, Li CL, Shan J, Xu HS, Li JY, et al. Mutation screening of Chi-
nese Treacher Collins syndrome patients identified novel TCOF1 mutations.
Mol Genet Genomics. 2018;293(2):569-77. PMID: 29230583.

Fan X, Wang Y, Fan Y, Du H, Luo N, Zhang S, et al. TCOF1 pathogenic vari-
ants identified by Whole-exome sequencing in Chinese Treacher Collins syn-
drome families and hearing rehabilitation effect. Orphanet J Rare Dis.
2019;14(1):178. PMID: 31307516; PMCID: PMC6631538.

Marinac I, Troti¢ R, KoSec A. Systematic review of current audiological treat-
ment options for patients with Treacher Collins Syndrome (TCS) and surgi-
cal and audiological experiences of an otorhinolaryngologist with TCS. J Pers
Med. 2024;14(1):81. PMID: 38248782; PMCID: PMC10817470.

Pan Z, Xu H, Chen B, Tian Y, Zhang L, Zhang S, et al. Treacher Collins syn-
drome: clinical report and retrospective analysis of Chinese patients. Mol Genet
Genomic Med. 2021;9(2):¢1573. PMID: 33332773; PMCID: PMC8077114.

Teber OA, Gillessen-Kaesbach G, Fischer S, Bohringer S, Albrecht B, Albert
A, etal. Genotyping in 46 patients with tentative diagnosis of Treacher Collins
syndrome revealed unexpected phenotypic variation. Eur J Hum Genet.
2004;12(11):879-90. PMID: 15340364.

26.

271.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

36.

37.

38.

Vincent M, Geneviéve D, Ostertag A, Marlin S, Lacombe D, Martin-Coignard
D, et al. Treacher Collins syndrome: a clinical and molecular study based on
a large series of patients. Genet Med. 2016;18(1):49-56. Erratum in: Genet
Med. 2015;17(8):686. Szaskon, Kateline [corrected to Szakszon, Kateline].
PMID: 25790162.

Hunter PD, Baker SS. The treatment of enophthalmos by orbital injection of
fat autograft. Arch Otolaryngol Head Neck Surg. 1994;120(8):835-9. PMID:
8049045.

Kastenbauer S, Pfister HW. Pneumococcal meningitis in adults: spectrum of
complications and prognostic factors in a series of 87 cases. Brain.
2003;126(Pt 5):1015-25. PMID: 12690042.

Wang YB, Chen XW, Wang P, Fan XM, FanY, Liu Q, et al. [Clinical diagno-
sis of Treacher Collins syndrome and the efficacy of using BAHA]. Lin Chuang
Er Bi Yan Hou Tou Jing Wai Ke Za Zhi. 2017;31(8):577-582. Chinese. PMID:
29871318.

Marsella P, Scorpecci A, Pacifico C, Tieri L. Bone-anchored hearing aid
(Baha) in patients with Treacher Collins syndrome: tips and pitfalls. Int J Pe-
diatr Otorhinolaryngol. 2011;75(10):1308-12. PMID: 21839526.

Wazen JJ, Caruso M, Tjellstrom A. Long-term results with the titanium bone-
anchored hearing aid: the U.S. experience. Am J Otol. 1998;19(6):737-41.
PMID: 9831146.

Lustig LR, Arts HA, Brackmann DE, Francis HF, Molony T, Megerian CA, et
al. Hearing rehabilitation using the BAHA bone-anchored hearing aid: results
in 40 patients. Otol Neurotol. 2001;22(3):328-34. PMID: 11347635.

Chan KH, Gao D, Jensen EL, Allen GC, Cass SP. Complications and parent
satisfaction in pediatric osseointegrated bone-conduction hearing implants.
Laryngoscope. 2017;127(9):2165-70. PMID: 28092097.

Hylton JB, Leon-Salazar V, Anderson GC, De Felippe NL. Multidisciplinary
treatment approach in Treacher Collins syndrome. J Dent Child (Chic).
2012;79(1):15-21. PMID: 22449504.

Yalgin ED, Kogak N. Brankial arklarla ilgili sendromlar [Syndromes related
with branchial arches]. Turkiye Klinikleri Oral and Maxillofacial Radiology-
Special Topics. 2018;4(3):55-60. https://www.turkiyeklinikleri.com/article/en-
brankial-arklarla-ilgili-sendromlar-83457.html

Rovin S, Dachi SF, Borenstein DB, Cotter WB. Mandibulofacial dysostosis, a
familial study of five generations. J Pediatr. 1964;65:215-21. PMID: 14198411.

Suradi R, Amer M, Yelken Kendirci M, Batgerel OE, Sardi T. Treacher-Collins
Syndrome: case series. Eurasian Dental Research. 2023;1(3):79-82.
https://dergipark.org.tr/en/pub/edr/issue/79513/1269126

Dixon J, Trainor P, Dixon MJ. Treacher Collins syndrome. Orthod Craniofac
Res. 2007;10(2):88-95. PMID: 17552945.

Smith F, Fowler P, Ellis P. Long-term treatment outcomes from a patient's per-

spective with Treacher Collins syndrome. BMJ Case Rep.
2021;14(5):e241351. PMID: 34045198; PMCID: PMC8162097.



