
K.B.B. ve Baş Boyun Cerrahisi Dergisi, 1999, 7(1): 6 -10,                                        Dr. Haluk ÖZKARAKAŞ ve ark. 

OTOZOMAL DOMİNANT SENSÖRİNÖRAL İŞİTME KAYBI (+) 

                AUTOSOMAL DOMINANT SENSORINEURAL HEARING LOSS 

Dr. Haluk ÖZKARAKAŞ (*), Dr. Ömer AYDIN (*), Dr. Önder AKDENİZ (*), 
Dr. Markus PFISTER (**), Dr. Leyla KANSU (*) 

ÖZET: Çocukluk çağında rastlanan ağır işitme kayıplarının % 30 - 60'ı genetik geçişlidir. Genetik geçişli işit- 
me kayıpları transmisyon şekli, başlangıç yaşları, işitme kaybının derecesi, odyogram tipleri ve kromozom 
analizleri ile ayırt edilebilmektedir. Herediter işitme kayıpları sendromik ve nonsendromik olarak iki gruba ay-
rılabilir. Nonsendromik işitme kayıpları otozomal resesif, otozomal dominant, X-kromozuna bağlı veya mito-
kondrial geçişli olabilir. Bu çalışmada nonsendromik otozomal dominant geçişli iki aile incelendi. Nonsendro- 
mik otozomal dominant sensorinöral işitme kaybı olan olgulara ait odyogramların şeklinde özellik saptanmadı. 
Bulgularımız, aile üyeleri arasında işitme kaybına ait herhangi bir belirti (işitme engelliler okuluna gitme, işa- 
ret dili ile iletişim, işitme cihazı kullanma) saptandığında en az üç jenerasyonu kapsayan bir soy ağacı çizilmesi 
gerektiğini düşündürmektedir. 

Anahtar Sözcükler: Sensorinöral işitme kaybı, nonsendromik otozomal dominant işitme kaybı 

SUMMARY: Thirty to sixty percent of hearing loss cases seen in childhood are genetically inherited. Geneti- 
cally inherited hearing loss cases can be differentiated by their transmission forms, starting ages, degree of hea- 
ring loss, audiogram types and chromosome analyzes. Hereditary hearing loss can be due to defined as either 
nonsyndromic. Nonsyndromic hearing loss may be autosomal recessive, autosomal dominant, X- linked or mitoc- 
hondrical transmission. In this study, two families with nonsyndromic autosomal dominant sensorineural hea- 
ring loses were evaluated. Audiogram shapes of non-syndromic autosomal dominant sensorineural hearing loss 
were not spesifîc. Our findings suggest that any evidence of hearing loss (school-for-the-deaf attendance, signed 
communication, hearing aid use) in between family members should be recorded in a pedigree at least three ge- 
nerations. 
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GİRİŞ 
Çocukluk çağında rastlanan ağır işitme kayıpla-

rının % 30 - 60'ı genetik geçişlidir. Herediter işitme 
kayıpları sendromik ve nonsendromik olarak başlıca 
iki gruba ayrılabilir. Genetik işitme kayıplarının ço-
ğunluğu (% 70) diğer anomali veya sendromlarla bir-
likte bulunmazlar (1,3,7). Konigsmark ve Gorlin'e 
göre asosiye anomali ile birlikte bulunmayan en az 
16 tip herediter işitme kaybı tanımlanmıştır (3). 
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Nance ve Sweeney 50'den fazla genetik geçişli hasta-
lıktan bahsetmişlerdir (8). Bu hastalıklar transmisyon 
şekli, başlangıç yaşları, işitme kaybının derecesi, od-
yogram tipleri ve kromozom analizleri ile ayırt edile-
bilmektedir. DNA analizleri sonuçlarında ise günü-
müze kadar nonsendromik otozomal dominat geçişe 
ait 30 adet lokus tanımlanmıştır (DFNA1 - DFNA30) 
(5). Değişik çalışmalara ait raporlarda konjenital sen-
sorinöral işitme kayıplı (SNİK) olguların % 40-43,5 
kadarının otozomal resesif geçişli olduğu, % 6-10 ka-
darının otozomal dominant, % 0.5 kadarının ise X 
kromozomu ile taşındığı bildirilmiştir (3,4). Yakın 
zamanlarda mitokondrial kalıtıma bağlı, oldukça  
nadir görülen ve aminoglikozid ototoksisitesine du-
yarlılığın söz konusu olduğu işitme kayıpları tanım-
lanmıştır (1,2,10). Konjenital SNİK olgularının % 
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30'unda çevresel faktörlerin etkisi bulunduğu % 20 
olguda da geçişin idiyopatik olduğu bildirilmiştir (4). 
Bu raporda Kocaeli Üniversitesi Tıp Fakültesi 
KBB ve Baş-Boyun Cerrahisi Anabilim Dalına işitme 
kaybı yakınması ile başvuran olgulardan yola çıka 
rak, nonsendromik otozomal dominant OD-SNİK ol 
duğu saptanan iki aile sunulmuş ve nonsendromik 
otozomal dominant SNİK literatür eşliğinde tartışıl 
mıştır.  

YÖNTEM VE GEREÇLER 
Tüm odyometik analizler Interacoustics Clinical 

Audiometer Model AC 40 odyometri cihazı ve tara- 
ma odyometri cihazı ile, impedansmetrik testler Inte-
racoustics Clinical Impedance Audiometer AZ 26 ci-
hazı ile, klasik odometrik testlere koopere olama-
yacak olan aile bireylerinin de Nihon Kohden Neuro-
pack Evertrace FQW 110 - 2- 150 veya Hortmann 
BERA cihazı ile işitme düzeyleri değerlendirilmeye 
alındı. 

Birinci ailenin ilk iki kuşağını oluşturan halen 
hayatta olmayan altı bireyinin işitme durumları hak-
kında çocukları, aynı zamanda ailenin III. kuşağını 
oluşturan üç üyesinden sözel olarak, geri kalan 42 
aile bireyi hakkında da kendileri, eş ve/veya ebeveyn-
lerinden detaylı hastalık ve aile anamnezi alındı. Bir 
kişi görüşmeyi kabul etmedi. 

İkinci ailenin altı kuşağını oluşturan 83 kişinin 
ilk iki kuşağına ait sekiz bireyi hakkında çocukları 
olan üçüncü kuşak üyelerinden detaylı bilgi alınmaya 
çalışıldı. Yedi aile bireyi ile görüşülemedi veya gö-
rüşmeyi kabul etmedi. İşitme kaybı bulunduğu belirti- 
len 23 aile üyesinin 18'inin saf-ses işitme eşikleri be-
lirlendi ve impedansmetrik testleri yapıldı. 

Birinci aileden iki, ikinci aileden dört hastaya 
bitermal kalorik testleri yapıldı ve Hortmann Neuroo-
tometry cihazı ile ENG kayıtları alındı. Bu kişilerin 
temporal kemik değerlendirmesi aksial planda çeki- 
len bilgisayarlı tomografi kesitleri ile gerçekleştirildi. 

Anamnezi alınan tüm aile bireylerinin (işitme 
kaybı bulunmadığını ifade eden) hava yolu eşikleri 
Beltone Model Audio SCOUT cihaz ile tarama odyo-
metrisi tarzında görüşme mekanında ölçüldü. Gerek 
görülen olgulardan standart yöntemle odyometrik test 
istendi. 

Veri kayıtları İzmir H.E.A.R. database system 
programı ile, aile soyağaçları Cyrillic 2.1 programı 
ile oluşturuldu.  

BULGULAR         

        Aile l: (Şekil l) 
        Üçüncü kuşağı oluşturan ebeveynlerin babaları 
kardeş (II:1, II: 3) ve aile içindeki tek akraba evliliği.  
Annede (III: 1) işitme kaybı 9-10 yaşlardan beri belir- 

 

Şekil 1: Birinci ailenin soy ağacı. 
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ginmiş. Bu evlilikten doğan 2'si kız 8 çocuğun ikisi 
(IV: 3, IV: 6) 2.5-3 yaşlarında farklı zamanlarda suda  
boğularak ex olmuş. Öldüklerinde yaşıtlarına göre 
daha az olmakla beraber tek tek kelimeler söylemek- 
telermiş. Yaşayan altı kardeşin hepsinde 9-12 yaşla-
rında belirginleşen, yavaş artış gösteren, 25-30 yaş-
larda sabitleşen SNİK saptandı. Saf-ses eşik patern- 
leri erken dönemlerde yüksek frekanslara doğru hafif 
eğimli - orta derecede, ileri yaşlarda ise yüksek fre-
kanslarda hafif aşağı eğim gösteren orta - ileri derece- 
de SNİK göstermekteydi (Sekil 2). Konuşmayı ayırt 
etme oranları hastalarda % 65 -85 arasında değişim 
göstermekteydi. Tüm olgularda 'A' tipi timpanogram 
ve Metz testi pozitif bulundu. Hastaların çoğu işitme 
cihazı kullanmakta ve yarar görmekteydiler. 

Biternal kalorik test yapılan iki hastanın birinde 
sağa diğerinde sola yön üstünlüğü saptandı. Temporal 
kemik bilgisayarlı tomografilerinde iç kulak oluşum-
larında patolojik görünüm saptanmadı. 

Aile 2: (Şekil 3) 
Birinci kuşağa ait olan büyükbabada işitme 

kaybı bulunmaktaymış (I:1, olası SNİK olarak değer-
lendirilmiştir). Bu evlilikten olan altı çocuğun ikisin- 
de (II: 3, II: 5) işitme kaybının çocukluk yaşlarından  
beri bulunmakta olduğu ailenin III. kuşağını oluştu- 
ran tüm bireylerce onaylandı. III. kuşağı oluşturan ve  
SNİK bulunan kardeşler ile onların hastalık bulunan 
çocuklarında işitme kaybı yaşamın ilk on yılı sonları 
veya en geç ikinci on yıl ilk yarımında belirginleş-
mekte yavaş artış göstererek ileri düzeylere ulaşmak-
taydı. Önceleri işitme kaybı yüksek frekanslarda orta 
dereceli hafif artan, aşağı eğimli tarzda iken orta yaş-
larda ileri dereceli düz paternli SNİK halini almakta 
olduğu görüldü (Şekil 4). Konuşmayı ayırt etme yüz-
deleri % 18-80  arasında önemli bölümü % 55 - 60 
arasında değişim göstermekteydi. Orta dereceli SNİK 
saptananlarda Metz pozitif bulundu. Timpanogramlar 
tüm hastalarda 'A' tipindeydi. 

Bu ailede bitermal kalorik test uygulanan dört 
hastada da sol kanal parezisi saptandı. Saf-ses odyo-
metri yöntemine uyum sağlayamayacak olan iki aile- 
ye ait toplam beş çocukta 30 dB HL de dahil olmak 
üzere I-III-V dalga latansları normal sınırlarda bulun- 
du. Her iki ailede saptadığımız işitme kaybı ortak 
özellikleri; 

1. Sensörineural tipte, 
2. Kuşak atlaması olmaksızın bir sonraki kuşak- 

ta seyrekleşen oranda, 
3. Yaşamın ilk on yılı civarında ortaya çıkmak- 

ta. Bulunabilen eski odyogramlar ve anamnez doğrul-
tusunda yavaş ilerleme gösterir tarzda. Hiçbir olguda 
yaşamın ilk beş yılında belirgin değil, 

4. Total işitme kaybı test edilen olguların hiçbi-
rinde saptanmadı, 

5. Saf - Ses eşik profilleri gençlerde yüksek fre-
kanslarda hafif aşağı eğimli, orta - ileri yaşlarda (40 
ve üstü) ise daha şiddetli ve düz karakterde saptandı, 
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6. Hiçbir bireyde (hasta, sağlıklı) SNİK dışında 
özel ek patolojik bulgu saptanmadı. 

7. Metz'in pozitif oluşu koklear patoloji düşün-
dürdü, 

8. Hastalarda vestibüler semptoma rastlanmadı, 
kanal parezisi saptanan olgularda dahi Romberg, Un-
terberger testleri özellik arzetmiyordu. 

9. Rasgele seçilmiş dört hastada temporal kemik 
BT'si olağan görünümdeydi.  

TARTIŞMA: 
Asosiye anomalileri bulunmaksızın OD-SNİK 

bulunan aileler ilk kez 1922 yılında Albrecht tarafın- 
dan tanımlanmıştır. Daha sonra izleyen raporlarda 
başlangıçta etkilenen frekanslar, SNİK'nın başlangıç 
yaşı, hastalığın progresyon hızı ve tinnitis bulunması 
gibi kriterlerde ortak bir noktaya ulaşılamadığı göz-
lendi. Vestibüler bulguların ise karmaşayı en azda tu-
tabilmek için oldukça az göz önüne alınmış olduğu 
görülmektedir. Konigsmark ve Gorlin bir organizas-
yona gitme gerekliliğini düşünerek 1976 yılı öncesin- 
de ilgili konu hakkındaki tüm literatürü gözden geçi- 
rip ailevi işitme kayıplarının kapsamlı bir değerlen-
dirmesini yapmışlardır. 

Asosiye anomalileri bulundurmayan, otozomal 
dominant bilateral SNİK, hastalığın erken dönemin-
deki odyometrik profile dayanarak beş alt grup altın- 
da toplanılması önerilmiştir (10). Daha sonraki yıllar- 
da ise görülen gereklilik üzerine alt gruplar halinde 
bu sınıflama detaylandırılmıştır (7,10,11,12). Buna 
göre: 

1. Düz (Flat); Alçak, orta, yüksek frekanslarda 
10 dB'den fazla fark yoktur. 

2. Yüksek frekans; a) Keskin eğimli; 4kHz, 
6kHz, 8kHz toplamı ile 500 Hz, IkHz, 2kHz arası 
fark 25 dB HL'dan fazla ise, b) Hafif eğimli; 4 kHz, 
6kHz, 8 kHz toplamı ile 500 Hz, l kHz, 2 kHz topla- 
mı arası fark 10 - 24 dB HL arasındadır. 

3. Kalıntı (Rezidüel); alçak frekanslarda eser 
miktarda işitme mevcuttur. 

4. 'U' şeklinde; orta frekanslar yüksek ve düşük 
frekanslardan 15 dB veya daha fazla oranda bozuktur. 

5. Asendan; alçak frekanslardaki kayıp yüksek 
frekanslardakinden 10 dB veya daha fazla oranda kö-
tüdür. 

Beş ana başlık altında toplanmaya çalışılmasına 
rağmen halen alan oldukça geniştir ve sadece saf - ses 
odyogramlarına bakılarak OD geçişli SNİK'dan bah-
setmek mümkün olmamaktadır. Geniş grupları içeren 
raporlarda OD işitme kaybı bulunanlarda keskin 
eğimli yüksek frekanslı kayıp veya flat odyogramla-
rın daha fazla görüldüğü belirtilmektedir (6,7,10). 

Bizim olgularımızda çocuklarda ve 40 yaşlarına 
kadar olan hastalarda yüksek frekanslarda hafif eğim- 
li odyogramlar çoğunlukta iken 40 yaş üzeri hastalar- 
da flat, orta-yüksek derecelerde kayıp daha fazla iz-
lendi. Rezidüel işitme kaybı ve asendan tip odyogram 
çalışmamıza dahil olan hiçbir hastada görmedik. 
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OD işitme kaybı odyometrik karakteristikleri 
yanında bazı kriterlerin de bir araya gelmesi ile düşü-
nülebilir: 

1. Anamnezde en az üç nesilde kazanılmış bir 
nedene bağlı olmaksızın SNİK bulunmalıdır. 

2. En az iki jenerasyonda işitme kaybı odyolojik 
olarak kanıtlanmalıdır. 

3. Ailede babadan oğula hastalığın geçtiği en az 
bir olgu bulunmalıdır. 

4. Non sendromik, OD-SNİK için bu kriterlere 
ek olarak karakteristik başkaca bir bulgu olmamalıdır 
(9). 

Bizim değerlendirmemize konu olan her iki aile- 
de de bu kriterler tümüyle yerine getirilmektedir. Ka-
baca değerlendirildiğinde ailelerde işitme eşikleri 
profili benzerlik göstermekteyken, ikinci ailede işit- 
me kaybı daha ileri düzeylere ulaşmaktadır. Rekrüt- 
man varlığı patolojinin koklear kaynaklı olduğunu 
düşündürmektedir. Ancak işitme kaybının derecesi ve 
şekli tek başına OD-SNİK'nın değerlendirmesinde bu 
günkü bilgilerle ayırt ettirici olamamaktadır. Özellik- 
le ikinci ailede konuşmayı tanımlama oranlarının 
daha düşük olması koklear patolojiye sekonder sinir 
atrofisi olarak yorumlanmıştır. Konu hakkındaki ra-
porların hemen hepsinde vestibüler bulgulardan bah-
sedilmemiş olması önemli bir eksikliktir. Bizim her 
iki aileden toplam altı hastada elde ettiğimiz sonuçla- 
ra göre vestibüler etkilenim de mutlaka araştırılmalı- 
dır. Ancak geniş ailelerde bu durumun başta uyum, 
fınans ve zaman gibi sorunlara yol açacağı da bir ger-
çektir. Ayrıca işitme kaybı nedeniyle incelediğimiz 
hastaların tümünde simetrik ve eş düzeyde SNİK ol-
masına karşın tesadüfi seçilen altı hastada ENG bul-
gularının tek taraflı kanal parezisi göstermesi otozo-
mal dominant geçişli vestibüler patolojiler olup 
olmadığını da araştırmayı gerektirmektedir. Bizim ol-
gularımızda sorgulama ile hiçbirinde vestibüler ya-
kınmaya rastlanmamış olması vestibüler patoloji ol-
mamasından çok kompensatuar mekanizmaların 
çalışmakta olduğunu düşündürmektedir. Önemli bir 
konu da ülkemiz koşullarında tıbbi otopsinin az yapı-
lıyor olması nedeniyle takip edilmiş olan hastalar ve 
ileride başvuracak hastalardan histopatolojik özellik-
lerini öğrenebilme olanağımızın kısıtlılığıdır. Kalıtsal 
işitme kayıplarında multidisipliner çalışmalarla mole-
küler düzeydeki sorunu saptayıp genetik danışmanlı- 
ğa yönelmek hastalıklı geni taşıyan ailelerin sağlıklı ço-
cuklara sahip olmasını sağlayacaktır. Çalışmamızın 
ikinci bölümünü oluşturan kromozom analizleri çok 
merkezli, ortak bir çalışma çerçevesinde devam et-
mekte olup yakın bir gelecekte sunulacaktır. 

Sonuç olarak yoğun KBB polikliniklerine azım-
sanmayacak oranlarda ailelerinin diğer üyelerinde de 
işitme kaybı bulunan hastalar başvurmaktadır. Bera-
berinde başka patolojiler bulunan olguları tanımak 
bağıl olarak kolayken sensörinoral işitme kaybından 
başka bulgusu olmayan hastaların ve ailelerinin ta-
nımlanmaları biraz zaman alsa da basit bir aile anam-
nezi ile olabilmektedir. Bu sayede aile içindeki kalıt- 
sal işitme kaybı bir kader olmaktan çıkarılabilir. 
Bunun için ailenin en az üç kuşağının soy ağacı çıka-
rılmalı, bu bireylere ulaşılmalıdır. Günümüzde büyük 
 

bir hızla ilerlemekte olan gen teknolojisi sayesinde 
kalıtsal işitme kaybı olan ailelerde sağlıklı işiten bi-
reylere sahip olmak çok uzak görünmemektedir. 
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