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Konjenital Iletim Tipi Isitme Kaybinin Nadir
Bir Sebebi: Nager Sendromu

B. Basaran, C. Oysu, S.A. Ulubil, N. Basarer

A rare cause of congenital conductive hearing loss:
Nager syndrome

Nager syndrome is a rare disorder characterized by congenital
conductive hearing loss and acrofacial dysostosis. Eighty-three
cases of Nager syndrome have been reported in the literature
up to current time. In this study, a 4-year-old girl, with moder-
ate conductive hearing loss due to external ear canal atresia
and mental retardation which has never been reported so far,
is presented.
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Ozet

Nager sendromu, konjenital iletim tipi isitme kaybinin akrofas-
yal disostoz ile birlikte seyrettigi nadir bir bozukluktur. Glnu-
muze kadar toplam 83 Nager sendromu olgusu bildirilmistir.
Bu yazida, simdiye kadar literatlirde bildirilen olgulardan farkl
olarak zeka geriligi ile seyreden, dis kulak yolu atrezisine bagl
orta dizeyde iletim tipi isitme kaybina sahip 4 yasinda bir kiz
¢ocugu sunulmaktadir.

Anahtar Sozciikler: Nager sendromu, iletim tipi isitme kaybi,
mandibulofasyal disostoz.
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Giris

Radius defektleriyle mandibulofasyal disostoz
birlikteligine Nager akrofasyal disostoz (preaksiyel
akrofasyal disostoz) sendromu adi verilir. Ik ola-
rak Slingenberg tarafindan (1908) tarif edilen send-
romun orijinal tanimlamas: 1948’de Nager ve De
Reynier! tarafindan yapilmistir. Dis kulak yolu mal-
formasyonlarina ilaveten Ust ekstremiteleri ilgilen-
diren radius hattt anomalileri, parsiyel basparmak
aplazisi veya hipoplazisi ile radyal aplazi veya hi-
poplazi sendromun en 6nemli bulgulardir.23 fleri
dizeyde retro-mikrognati, yartk damak, malar ve
zigomatik hipoplazi, asagt egimli palpebral fisstir-
leri de iceren tipik yiiz yapist diger sik rastlanilan
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patolojilerdir. Kranyofasyal bozukluklara intrakran-
yal-serebral anomalilerin eslik etmemesine bagli
olarak olgularin buylk kisminda zeka normal sevi-
yelerde saptanir; mental retardasyon istisnai bir du-
rumdur.4

Sendrom siklikla sporadik olup, literatiirde oto-
zomal resessif ve otozomal dominant gecisli ailesel
olgular da bildirilmistir.5 Herediter aktarim sendro-
mun siddetini de etkiler; otozomal dominant akta-
rimli olgularda klinik bulgular daha agir, otozomal
resessiflerde ise daha hafiftir.67 ileri ebeveyn yast
ayrica bir risk faktorii olusturmaktadir.8 Ulkemizde
simdiye dek Nager sendromu (NS) ile ilgili KBB sa-
hasinda herhangi bir yayin saptayamadik. Diinyada
ise 2002 yilina kadar teblig edilmis toplam 83 NS ol-
gusu mevcuttur.! Bu yazida yeni bir NS olgusunu
bildirken, olgunun kulak burun bogaz hekimlerini
ilgilendiren klinik 6zelliklerini tartistik.

Olgu

Dort yasindaki kiz cocugu, plastik cerrahi klini-
ginde damak yarig1 nedeniyle opere edilip, ayrinti-
It tetkik amaciyla gonderildigi cocuk hastaliklari ge-
netik bilim dalinda NS 6n tanist konularak, tantyi
destekleme amaciyla poliklinigimize isitme muaye-
nesi icin sevk edildi. Hastanin ebeveynleri arasinda
akraba evliligi ve ailede benzer fenotipe sahip bas-
ka birey yoktu. Olgunun anne ve baba yaslar sira-
styla 24 ve 26 idi.

Fizik muayenede boy kisaligi, mikrosefali (Re-
sim 1), kirpiklerin medial kisminda defekt, tempo-
romandibiiler ankiloz, bilateral el basparmag: (Re-
sim 2) ve radius hipoplazisine bagli olarak el bilek-
lerinde radial deviasyon saptandi. Kulak muayene-
sinde bilateral hafif derecede sayvan hipoplazisi ve
atrezik dis kulak yolu gozlendi (Resim 3). Olgunun
temporal kemik bilgisayarli tomografisinde ise i¢
kulak ve orta kulak yapilari normal olarak deger-
lendirildi (Resim 4).

Yapilan odyometrik tetkiklerinden saf ses od-
yogramda, hastanin kooperasyon kusuruna bagli,
iletim tipi kayipla uyumlu stpheli sonuclar alinir-
ken, isitsel beyinsapt cevabr testinde, V. dalga 60
dB nHL klik uyaran ile elde edildi. Isitme rehabili-

tasyonu amacl bilateral kemik tipi eksternal akus-
tik protez Onerildi ve klinigimiz agr isiten cocuklar
merkezindeki egitim programina alindi.

Sistemik baska bir bulgu saptanmayan hastada,
cocuk psikiyatrisi bolimiinde orta derecede mental
retardasyon tespit edildi.

Tartisma

Nager sendromu nadir gortilen, genetik aktarim
sekli degisken, st ekstremiteye ait lokomotor sis-
tem anomalilerine ilaveten kranyofasyal anomalile-
rin eslik ettigi ve siklikla da dis kulak yolu atrezisi-
ne bagl iletim tipi isitme kayb: ile karakterize bir
sendromdur (Tablo 1).

Tablo 1. Nager sendromu fizik bulgulari.!

Genel Lokomotor sistem

Blylme gelisme geriligi Basparmak hipoplazisi (%75)

Radioulnar sinostozis (%25-40)
Kranyofasyal (%25)

Dis kulak anomalileri (%80)

Alt ekstremite anomalileri

Skolyoz
Dis kulak yolunun
. Pseudopterygium colli ve
atrezisi/stenozu (%50)
. . . ) . Sprengel deformitesi
Zigoma, maksilla, mandibula hipoplazisi

Asagi egimli palpebral fisstir Genitoliriner sistem

Alt g6z kapaginda koloboma (%20) Vezikoureteral refli
Alt kirpiklerin medial 1/3'ntin yoklugu (%30)  Unilateral bébrek agenezisi
Sag ¢izgisi anomalisi Ureter duplikasyonu
Asagi doniik nasal tip i . i
Kardiyovaskiiler sistem
Temporomandibuler ankiloz (%25) »
Fallot tetralojisi

Damak anomalileri (%30)
VSD

Lateral palatin fistdl

Mikrosefali

Patent foramen ovale

Epiglot hipoplazisi

Dis anomalileri

Sendromun yaygin gorilmemesi nedeniyle, lite-
ratirde genetik aktarim hakkinda yeterli bilgi elde
edilememis ve tam bir fikir birligine varilamamis-
tir.! Bu konuda ongorilen cesitli varyasyonlar ara-
sinda otozomal dominant, otozomal resesif ve uni-
parental disomik gecis ile ilgili cesitli calismalar
mevcuttur.1>8 Fakiltemiz cocuk hastaliklart gene-
tik bilim dalinda yapilan tetkiklerde, olgunun here-
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Resim 1. Fotografta zigoma, maksilla, mandibula hipoplazisi ve

asag egimli palpebral fissurler dikkati cekmektedir.

Resim 2.

Nager olgularinda sik¢a gordlen bir bulgu olan bagparmak
hipoplazisi gorilmektedir.

Resim 3.

Dis kulak yolu stenozu ve sayvan hipoplazisi gorilmek-
tedir.

diter aktarimini ispatlayacak herhangi bir bulgu
saptanamadigindan, hastamizi sporadik NS olarak
kabul ettik.

Ayirict tanida karsimiza ¢ikan Miller sendromun-
da da benzer sekilde akrofasyal disostoz ve ekstre-
mite anomalileri goriliir, ancak bu olgularda dis
kulak yolu anomalisi yoktur.! Ayirict tantya giren
Fontaine sendromunda ise isitme kaybi, 6n kol ve
g0z bulgulari olmaksizin kulak, ytiz ve alt ekstremi-
te anomalileri gorilir.! Distal 2q duplikasyon send-
romunda NS’ye benzer bulgulara ek olarak nistag-
mus, hiperteleorizm mevcutken, dis kulak kanali
anomalileri ve malar hipoplaziye rastlanmaz.»10 Bir
diger mandibtlofasyal disostoz nedeni olan Treac-
her-Collins sendromunda ise benzer 6n kol gelisim
bozukluklarina rastlanmaz.!

Nager sendromunda i¢ organ anomalilerinin nis-
peten az goriilmesi, kismen kol ve bacaklarda fonk-
siyonel kisitliliga yol acan anomaliler, damak yarig1
gibi kolayca cerrahi yolla dizeltilebilen defektler
nedeniyle, neonatal donemde kaybedilen hastalar
haric, bircok olguda yasam beklentisi uzundur.3811
Isitme kaybinin saf iletim tipi 6zelligi nedeniyle, pa-
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Resim 4.

tolojinin sebebi olan atrezik veya stenotik dis kulak
yolu atrezi cerrahisindeki standart teknikle tek se-
ansl bir operasyonla dizeltilebilmektedir. Zeka du-
zeyi cogunlukla normaldir, mikrosefalik veya izole
mental retardasyonlu hastalarin sik goriilmemesinin
bir nedeni de, bu tipte eslik eden ilave anomalili
hastalarin yenidogan ve stit cocuklugu doneminde
daha yiiksek siklikta kaybedilmesidir.l4 Erken tant
ve boylece erken girisim, siklikla normal entelekti-
el kapasiteye sahip bu cocuklarin isitmesinide nor-
mal seviyelere yaklastirarak, rehabilitasyon ve egi-
tim programlarinin basarisina buytk katkida bulu-
nacaktir.

Olgumuzun dort yasinda olmast ve literattirde
nadir bildirilen zeka geriligi ile seyretmesi, isitme
rehabilitasyonu ile ilgili standart tedaviyi modifiye
etmemize yol acti. Mikrosefali ve buna bagli mental
retardasyon nedeniyle, mevcut bilateral dis kulak
yolu atrezisinin cerrahisine yonelik bir endikasyon
diistintilmedi. Hastanin sayvan gelisiminin de nor-
male yakin oldugu goz 6ntine alinarak, atrezik ku-
laklarda kullanilabilen mastoid tizerinden iletim
saglayan "bone conduction" isitme cihazi ile isitme-
nin saglanmasinin temel egitim safhasi icin yeterli
olacag: dustunuldi.

Nager sendromu gerek tani, gerekse tedavi asa-
masinda kulak burun bogaz, pediatri ve plastik cer-

ileri derecede stenotik kemik dis kulak yolu (A), cilt seviyesinde atrezik dis kulak yolu (B).

rahi kliniklerinin ortak c¢alismasini gerektiren bir
multisistemik bozukluktur. Isitme kaybinin, &zellik-
le 6grenmenin en yogun oldugu ilk 2 yasta isitme
cihazlart yardimiyla rehabilitasyonu ve takiben uy-
gulanabilecek atrezi cerrahisi, cogunlugu normal
zeka duzeyli olgulardan olusan bu sendromda hem
hasta ve hem de hekim acisindan ytiz gtildiiriici
sonuglar verebilmektedir.
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