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OZET :
Usher sendromlu bir vaka raporu dogumsal gorme ve isitme kaybi yéniinden
tarisild.

GIRIS :

Usher sendromu ilk defa Von Graefe tarafindan 1858 yilinda farkedilmis,
1914 yilinda da Usher tarafindan ailesel oldugu ve diger ozellikleri ortaya konmug-
tur. Bu sendrom esas olarak Retinitis Pigmentosa ve sagirlikla karakterizedir.
Hastalarda ayrica isitme kaybinin derecesine bagli olarak konusma bozukluklar:,
mental bozukluklar, ataksi ve katarakt bulunabilir.

Hastalik otozomal resesif gecis gosterir bu muhtemelen pleotrofik bir genle
olusmakta ve bu nedenle de ayni ailede iki ayr1 karakter gosterebilmektedir. Kesin
siklig1 bilinmez, 100.000°de 3 oldugu sanilmaktadur. Ayrica her 100 kisiden birinin
tastyici oldugu santlmaktadir. Okul ¢ag1 sagirhik vakalarinda yapilan bir ¢aligma-
da da 100°de 4 Retinitis Pigmentosa goriilmiistiir. Eriskindeki korliik ve sagirligin
birlikte oldugu en bilinen nedendir. ‘

Embriyolojik gelisme sirasinda melanoblastlarin fonksiyon bozuklugu sonucu
ortaya giktig1 ileri siiriilmektedir. Gozdeki erken bulgu gece korligidiir, ayrica
“nistagmus, katarakt goriilebilir. Patolojisinin destriiktif karakterine bagh olarak
gbrme zamanla iyice azalir. II. veya IIL dekadda birkag metrelik gérme vardur.
Isitme kayb1 bilateral ve kohlear kaynaklidir. Total sagirlik sik goriilmez. Isitme
kaybiyla orantili olarak konusma ve oryantasyoh bozuklugu goriilebilir:
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Usher sendromu Merrin Siniflamasina gore 4’e ayrilir.

Tip I  : Retinitis Pigmentosa+-Total Sagirlik--Vestibiiler fonksiyon bo-
zuklugu.

Tip II - : Retinitis Pigmentosa+Parsiyel Sagirlik-Vestibiiler fonksiyonlar
kismen bozulmustur. ' ‘

" Tip III' : Retinitis Pigmentosa--Total Sagirlik + Vestibiiler ataxi--Psi-
koz (Hallgrens Sendromu).

Tip IV : Retinis Pigmentosa-+Total Sagirlik- Mental gerilik.

' Tip IIl’iin Haligren sendromu ile benzerlik gosterdigi , ayrica tip IV’iinde
infantil fitanik aist depo hastaliklar: ile ayni olabilece§i sanilmaktadir.

OLGU :

19 yasinda erkek, 6 ¢ocuklu bir ailenin 5. ¢ocugu olarak dogmus. Ailenin 1.
- ve 3. gocuklar1 2,5 ve 3 yaslarinda atesli bir hastalik sonucu 6lmis. 4. erkek olan
cocukta da gece korliigii, az isitme sikayctleri varmis. Konugmast ve oryantasyonu
kardesine gore daha iyi olan bu gocuk hafif bir iste galisabilmekteymis. Incelencn
5. gocukta gdrme ve isitme problemleri bir yaginda iken ailesi tarafindan farkedil-
mis. 7 yasinda bir iiniversitenin KBB kliniginde isitme cihazi takilan hastanin
isitmesi nisbeten artmig, oryantasyonu gelismis, konugmasi kismen varmis. Zamanla
gormesi iyice azalan, cihazla isitme diizeyi diisen hasta, gérme sikayetleri ile polik-
linigimize bagvurdu. Hasta yatirilarak tetkikleri yapild: (Prot. No. 2825-2825).
Go6z muayenesinde gormeleri 1 metreden parmak sayar derecede idi. Tansiyon
okiilerleri ve 6n segmenti normal olan hastanin fundusunda retinitis pigmentosa-
~ ya has balmumu papilla, arteriyel daralma ve retinal pigmentasyon vardi. Bunlar
beklenenin aksine kuru aga¢ dali manzarasinda elmayip atipikti, ayrica retinitis
punktat albisensde mevcuttu. KBB konsiiltasyonunda dig kulak yolu ve orta kulak
normal olarak degerlendirildi. Odyogramda oryantasyonun bozuklugunun etkisi
ile de total isitme kaybi tanis1 kondu. Sadece annesi ile konugan hastanin, konug-
mas1 kesikli ve zor anlagilir idi. Psikiyatri konsiiltasyonu debilite seviyesinde
mental gerilik belirledi, nérolojik muayenesinde sercbellar fonksiyonlar normal
olarak bulundu, ¢ekilen EEG’sinde patoloji yoktu. Hasta tip IV, abisi anamneze
uygun,olarak tip II olarak degerlendirildi. :

SONUCLAR :

Usher sendromu dogumsal gdrme ve isitme kayiplarinin en sik goriilenidir.
Boyle vakalarda erken teshis, hastanin konusmasini, oryantasyonunu ve topluma
uyumunu kolaylastiracaktir. Bu vaka ile Usher sendromu ve diger dogumsal gérme
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ve isitme kayiplari haﬁrlanmaya calistimstir. Diger dogumsal gérme veisitme ka-
yiplar1 agagida verilmeye caligilmugtir.

Alport Sendromu: Netrofi, myopi, katarakt, retinitis pigmentosa (RP),
diabetes mellitus, akantozis nigrikans, otosomal resesif gegislidir.

Cockayne Sendromu: RP, optik atrofi, sagirlik, kasektik ciicelik, karasteristik
yiiz, mental retardasyon,

Flynn-Aird Sendromu : Atipik RP, katarakt, myopi, sagirlik, ataksi, deri atro-
fisi, kistik kemik degisiklikleri.

Friederich Ataksisi: Spinoserebellar dejenerasyon, kapak inkoordinasyonu,
sagirlik, optik atrofi, retinal dejenerasyon. '

Hallgren Sendorumu : (Usher Tip III-Merin Sinflamasi) RP, dogumsal sa-
girhik, vastibillo serebellar ataksi, psikoz, otozomal resesif.

Hurler Sendromu : (Mukopolisakkariddz I):- Sagirlik, mental gerilik, retinal
dejenerasyon, optik atrofi, iskelet anomalileri.

Osteopetrozis (Albers-Schonberg Hastaligi): Makrosefali, kemik anomalileri,
ileriyici sagirlik, hepatosplenomegali, anemi, retinal dejenerasyon.

Refsum Hastalig1: Fitanik asit seviyesinde artis, RP, kismi asagirlik, serebellar
ataksi, -iktiyozis.

Usher Sendromu:

Waardenburg Sendromu : Hipertelorizm, kohlear sagirlik, iriste renk degisik-
ligi, poliozis, retinal dejenerasyon.

SUMMARY :
A Case With Congenital Deafness and bildness Usher’s Syndrome

A case repart of Usher’s Syndrome was discussed with respect to congenital
vision on hearing loss.
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