
35

Özet

Nager sendromu, konjenital iletim tipi iflitme kayb›n›n akrofas-
yal disostoz ile birlikte seyretti¤i nadir bir bozukluktur. Günü-
müze kadar toplam 83 Nager sendromu olgusu bildirilmifltir.
Bu yaz›da, flimdiye kadar literatürde bildirilen olgulardan farkl›
olarak zeka gerili¤i ile seyreden, d›fl kulak yolu atrezisine ba¤l›
orta düzeyde iletim tipi iflitme kayb›na sahip 4 yafl›nda bir k›z
çocu¤u sunulmaktad›r.

Anahtar Sözcükler: Nager sendromu, iletim tipi iflitme kayb›,
mandibulofasyal disostoz.
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Girifl
Radius defektleriyle mandibulofasyal disostoz

birlikteli¤ine Nager akrofasyal disostoz (preaksiyel

akrofasyal disostoz) sendromu ad› verilir. ‹lk ola-

rak Slingenberg taraf›ndan (1908) tarif edilen send-

romun orijinal tan›mlamas› 1948’de Nager ve De

Reynier1 taraf›ndan yap›lm›flt›r. D›fl kulak yolu mal-

formasyonlar›na ilaveten üst ekstremiteleri ilgilen-

diren radius hatt› anomalileri, parsiyel baflparmak

aplazisi veya hipoplazisi ile radyal aplazi veya hi-

poplazi sendromun en önemli bulgulard›r.2,3 ‹leri

düzeyde retro-mikrognati, yar›k damak, malar ve

zigomatik hipoplazi, afla¤› e¤imli palpebral fissür-

leri de içeren tipik yüz yap›s› di¤er s›k rastlan›lan
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A rare cause of congenital conductive hearing loss:
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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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patolojilerdir. Kranyofasyal bozukluklara intrakran-

yal-serebral anomalilerin efllik etmemesine ba¤l›

olarak olgular›n büyük k›sm›nda zeka normal sevi-

yelerde saptan›r; mental retardasyon istisnai bir du-

rumdur.4

Sendrom s›kl›kla sporadik olup, literatürde oto-

zomal resessif ve otozomal dominant geçiflli ailesel

olgular da bildirilmifltir.5 Herediter aktar›m sendro-

mun fliddetini de etkiler; otozomal dominant akta-

r›ml› olgularda klinik bulgular daha a¤›r, otozomal

resessiflerde ise daha hafiftir.6,7 ‹leri ebeveyn yafl›

ayr›ca bir risk faktörü oluflturmaktad›r.8 Ülkemizde

flimdiye dek Nager sendromu (NS) ile ilgili KBB sa-

has›nda herhangi bir yay›n saptayamad›k. Dünyada

ise 2002 y›l›na kadar tebli¤ edilmifl toplam 83 NS ol-

gusu mevcuttur.1 Bu yaz›da yeni bir NS olgusunu

bildirken, olgunun kulak burun bo¤az hekimlerini

ilgilendiren klinik özelliklerini tart›flt›k.

Olgu
Dört yafl›ndaki k›z çocu¤u, plastik cerrahi klini-

¤inde damak yar›¤› nedeniyle opere edilip, ayr›nt›-

l› tetkik amac›yla gönderildi¤i çocuk hastal›klar› ge-

netik bilim dal›nda NS ön tan›s› konularak, tan›y›

destekleme amac›yla poliklini¤imize iflitme muaye-

nesi için sevk edildi. Hastan›n ebeveynleri aras›nda

akraba evlili¤i ve ailede benzer fenotipe sahip bafl-

ka birey yoktu. Olgunun anne ve baba yafllar› s›ra-

s›yla 24 ve 26 idi.

Fizik muayenede boy k›sal›¤›, mikrosefali (Re-

sim 1), kirpiklerin medial k›sm›nda defekt, tempo-

romandibüler ankiloz, bilateral el baflparma¤› (Re-

sim 2) ve radius hipoplazisine ba¤l› olarak el bilek-

lerinde radial deviasyon saptand›. Kulak muayene-

sinde bilateral hafif derecede sayvan hipoplazisi ve

atrezik d›fl kulak yolu gözlendi (Resim 3). Olgunun

temporal kemik bilgisayarl› tomografisinde ise iç

kulak ve orta kulak yap›lar› normal olarak de¤er-

lendirildi (Resim 4).

Yap›lan odyometrik tetkiklerinden saf ses od-

yogramda, hastan›n kooperasyon kusuruna ba¤l›,

iletim tipi kay›pla uyumlu flüpheli sonuçlar al›n›r-

ken, iflitsel beyinsap› cevab› testinde, V. dalga 60

dB nHL klik uyaran ile elde edildi. ‹flitme rehabili-

tasyonu amaçl› bilateral kemik tipi eksternal akus-

tik protez önerildi ve klini¤imiz a¤›r ifliten çocuklar

merkezindeki e¤itim program›na al›nd›.

Sistemik baflka bir bulgu saptanmayan hastada,

çocuk psikiyatrisi bölümünde orta derecede mental

retardasyon tespit edildi.

Tart›flma
Nager sendromu nadir görülen, genetik aktar›m

flekli de¤iflken, üst ekstremiteye ait lokomotor sis-

tem anomalilerine ilaveten kranyofasyal anomalile-

rin efllik etti¤i ve s›kl›kla da d›fl kulak yolu atrezisi-

ne ba¤l› iletim tipi iflitme kayb› ile karakterize bir

sendromdur (Tablo 1).

Sendromun yayg›n görülmemesi nedeniyle, lite-

ratürde genetik aktar›m hakk›nda yeterli bilgi elde

edilememifl ve tam bir fikir birli¤ine var›lamam›fl-

t›r.1 Bu konuda öngörülen çeflitli varyasyonlar ara-

s›nda otozomal dominant, otozomal resesif ve uni-

parental disomik geçifl ile ilgili çeflitli çal›flmalar

mevcuttur.1,5-8 Fakültemiz çocuk hastal›klar› gene-

tik bilim dal›nda yap›lan tetkiklerde, olgunun here-

Baflaran B ve ark.

Tablo 1. Nager sendromu fizik bulgular›.1

Genel

Büyüme geliflme gerili¤i

Kranyofasyal (%25)

D›fl kulak anomalileri (%80)

D›fl kulak yolunun

atrezisi/stenozu (%50)

Zigoma, maksilla, mandibula hipoplazisi

Afla¤› e¤imli palpebral fissür

Alt göz kapa¤›nda koloboma (%20)

Alt kirpiklerin medial 1/3’nün yoklu¤u (%30)

Saç çizgisi anomalisi

Afla¤› dönük nasal tip

Temporomandibuler ankiloz (%25)

Damak anomalileri (%30)

Lateral palatin fistül

Mikrosefali

Epiglot hipoplazisi

Difl anomalileri

Lokomotor sistem

Baflparmak hipoplazisi (%75)

Radioulnar sinostozis (%25-40)

Alt ekstremite anomalileri

Skolyoz

Pseudopterygium colli ve

Sprengel deformitesi

Genitoüriner sistem

Vezikoüreteral reflü

Ünilateral böbrek agenezisi

Üreter duplikasyonu

Kardiyovasküler sistem

Fallot tetralojisi

VSD

Patent foramen ovale
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diter aktar›m›n› ispatlayacak herhangi bir bulgu

saptanamad›¤›ndan, hastam›z› sporadik NS olarak

kabul ettik.

Ay›r›c› tan›da karfl›m›za ç›kan Miller sendromun-

da da benzer flekilde akrofasyal disostoz ve ekstre-

mite anomalileri görülür, ancak bu olgularda d›fl

kulak yolu anomalisi yoktur.1 Ay›r›c› tan›ya giren

Fontaine sendromunda ise iflitme kayb›, ön kol ve

göz bulgular› olmaks›z›n kulak, yüz ve alt ekstremi-

te anomalileri görülür.1 Distal 2q duplikasyon send-

romunda NS’ye benzer bulgulara ek olarak nistag-

mus, hiperteleorizm mevcutken, d›fl kulak kanal›

anomalileri ve malar hipoplaziye rastlanmaz.9,10 Bir

di¤er mandibülofasyal disostoz nedeni olan Treac-

her-Collins sendromunda ise benzer ön kol geliflim

bozukluklar›na rastlanmaz.1

Nager sendromunda iç organ anomalilerinin nis-

peten az görülmesi, k›smen kol ve bacaklarda fonk-

siyonel k›s›tl›l›¤a yol açan anomaliler, damak yar›¤›

gibi kolayca cerrahi yolla düzeltilebilen defektler

nedeniyle, neonatal dönemde kaybedilen hastalar

hariç, birçok olguda yaflam beklentisi uzundur.3,8,11

‹flitme kayb›n›n saf iletim tipi özelli¤i nedeniyle, pa-

Resim 1. Foto¤rafta zigoma, maksilla, mandibula hipoplazisi ve
afla¤› e¤imli palpebral fissürler dikkati çekmektedir.

Resim 2. Nager olgular›nda s›kça görülen bir bulgu olan baflparmak
hipoplazisi görülmektedir. 

Resim 3. D›fl kulak yolu stenozu ve sayvan hipoplazisi görülmek-
tedir.
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tolojinin sebebi olan atrezik veya stenotik d›fl kulak

yolu atrezi cerrahisindeki standart teknikle tek se-

ansl› bir operasyonla düzeltilebilmektedir. Zeka dü-

zeyi ço¤unlukla normaldir, mikrosefalik veya izole

mental retardasyonlu hastalar›n s›k görülmemesinin

bir nedeni de, bu tipte efllik eden ilave anomalili

hastalar›n yenido¤an ve süt çocuklu¤u döneminde

daha yüksek s›kl›kta kaybedilmesidir.1,4 Erken tan›

ve böylece erken giriflim, s›kl›kla normal entelektü-

el kapasiteye sahip bu çocuklar›n iflitmesinide nor-

mal seviyelere yaklaflt›rarak, rehabilitasyon ve e¤i-

tim programlar›n›n baflar›s›na büyük katk›da bulu-

nacakt›r. 

Olgumuzun dört yafl›nda olmas› ve literatürde

nadir bildirilen zeka gerili¤i ile seyretmesi, iflitme

rehabilitasyonu ile ilgili standart tedaviyi modifiye

etmemize yol açt›. Mikrosefali ve buna ba¤l› mental

retardasyon nedeniyle, mevcut bilateral d›fl kulak

yolu atrezisinin cerrahisine yönelik bir endikasyon

düflünülmedi. Hastan›n sayvan gelifliminin de nor-

male yak›n oldu¤u göz önüne al›narak, atrezik ku-

laklarda kullan›labilen mastoid üzerinden iletim

sa¤layan "bone conduction" iflitme cihaz› ile iflitme-

nin sa¤lanmas›n›n temel e¤itim safhas› için yeterli

olaca¤› düflünüldü. 

Nager sendromu gerek tan›, gerekse tedavi afla-

mas›nda kulak burun bo¤az, pediatri ve plastik cer-

rahi kliniklerinin ortak çal›flmas›n› gerektiren bir

multisistemik bozukluktur. ‹flitme kayb›n›n, özellik-

le ö¤renmenin en yo¤un oldu¤u ilk 2 yaflta iflitme

cihazlar› yard›m›yla rehabilitasyonu ve takiben uy-

gulanabilecek atrezi cerrahisi, ço¤unlu¤u normal

zeka düzeyli olgulardan oluflan bu sendromda hem

hasta ve hem de hekim aç›s›ndan yüz güldürücü

sonuçlar verebilmektedir.
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Resim 4. ‹leri derecede stenotik kemik d›fl kulak yolu (A), cilt seviyesinde atrezik d›fl kulak yolu (B). 
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