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Waardenburg Sendromu ve nefrotik sendrom birlikteligi
Waardenburg Syndrome and nephrotic syndrome coexistence
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Waardenburg Sendromu (WS) siklikla farkli derecelerde
isitme kaybi, sa¢ ve deride pigmentasyon degisiklikleri
ile karakterize kalitsal bir sendromdur. Waardenburg
Sendromu’nda bobrek anomalileri nadiren bildirilmis olup,
nefrotik sendrom olgusuna rastlanmamistir. Waardenburg
Sendromu tanist olan 32 yasindaki erkek hasta yliz, gbz
gevresi ve bacaklarda sislik sikayeti ile klinigimize bagvurdu.
Klinik ve laboratuar verileriyle nefrotik sendrom tanisi alan
hastaya yapilan bobrek biyopsisi sonucu minimal degisiklik
hastaligi olarak raporlandi. Kortikosteroid tedavisi ile
10.giinde remisyon saglandi, doz azaltilarak 5 ay tedaviye
devam edildi. ilk yilin sonunda hasta hala remisyonda idi.
Burada Waardenburg Sendromu ve glomeriiler patolojinin
birlikte oldugu bir olgu sunulmustur.

Anahtar Kelimeler: Waardenburg Sendromu, nefrotik
&drom, minimal degisiklik hastalig1.

Abstract

Waardenburg syndrome (WS) is an inherited syndrome often
characterized by varying degrees of hearing loss, changes in
skin and hair pigmentations. In the literature, the association
of Waardenburg syndrome and renal anomaly is extremely
rare and there is no case with nephrotic syndrome in
association with WS previously. A 32-year-old male patient
was admitted to the our clinic with complaints of swelling in
face, periorbital area and legs who was previously diagnosed
with Waardenburg syndrome. Renal biopsy was performed to
patient and the biopsy result was reported as minimal change
disease. Prednisolone at 1mg/kg/day was initiated to patient
and treatment was continued for 5 months with reducing
doses. The patient was in remission at the end of the year. We
report a case with assosiation of Waardenburg syndrome and
glomerular pathology.

Keywords: Waardenburg syndrome, nephrotic syndrome,
minimal change disease.

Giris

Waardenburg Sendromu, pigment anomalileri ve noral krest
kokenli dokularda defektler ile birlikte sensorinoral sagirligin
oldugu otozomal dominant gegigli nadir bir hastaliktir (1).
Literatiirde WS ile birlikte renal anomaliler bildirilmesine
ragmen, eslik eden glomeriiler patolojiye rastlamadik. Bu
olguyu sunmaktaki amacimiz WS tanisi olan hastalarda
glomertiler patolojilerin de olabilecegine dikkat cekmektir.
Olgu

Otuz iki yasindaki erkek hasta, 20 giin 6nce baslayan yiiz, goz
cevresi ve bacaklarda sislik sikayeti ile klinigimize basvurdu.
Hastanin bagvuru sirasinda yapilan fizik muayenesinde viicut
sicakligl 36,5°C, kan basinct 140/100 mmHg, nabiz sayist 82/
dk idi. Daha 6nce Waardenburg Sendrom Tip I (2) tanis1 olan
hastanin sol kulakta isitme cihazi, yilizde ve goz kapaklarinda
siglik, genis burun kokii, her iki kasta beyazlama, her
iki onkol fleksor yiliz distalinde bircok vitiligo benzeri
hipopigmente alanlar, bilateral (++) pretibial 6dem, akciger
bazallerinde raller mevcuttu. Ozgecmisinde Waardenburg
sendromu disinda 6zelligi yoktu. Sekiz yasindaki kizinda da
Waardenburg sendromu mevcuttu. Hastanin kan tetkiklerinde
hemoglobin 15,6 gr/ dl, hematokrit % 44.9, beyazkiire 10640/
mm?, trombosit 279000/ mm?, iire 34 mg/ dl, kreatinin 0,9
mg/ dl sodyum 137 mEq/ 1, potasyum 4,5 mEq/ 1, kalsiyum
8,3 mg/ dl, albumin 1,8 g/ dl, kolesterol 572 mg/ dl, LDL
kolesterol 389 mg/ dl, trigliserit 316 mg/ dl idi. Tam idrar

tetkikinde, (++++) protein, mikroskopisinde her sahada 5
beyaz kiire ve 4 graniiler silendir izlendi. 24 saatlik idrarda
6.3 gr proteiniiri tespit edildi. Bobrek ultrasonografisinde her
iki bobrek normal konum ve boyutta olup toplayici sistemler
dogaldi, parankim ekosu grade I renal parankim hasari lehine
artmis olarak izlendi. Hastaya nefrotik sendrom 6n tanisi ile
20 mg/ saat furosemid infiizyonu, atorvastatin tablet 1x 40
mg/ giin, enalapril tablet 2x5 mg/ giin, enoxaparin 2x 4000 [U/
giin basland1. Yatisinin 5. giiniinde 6demler geriledi. Nefrotik
sendrom etyolojisini belirleyebilmek i¢in enoxaparin kesilerek
bobrek biyopsisi yapildi. Isik mikroskopisi tamamen normal
olarak saptandi, immiinfloresan incelemede immiin birikim
gozlenmedi. Minimal degisiklik hastaligt (MDH) olarak
degerlendirilen hastaya 1mg /kg/ giin prednizolon baslandi,
tedavinin 10. giliniinde proteiniirisi kaybolan hastanimn, 1.
aydan sonra doz azaltilarak 5 mg/ giin idame doz ile 5 ay
tedaviye devam edilip ilaglar kesildi. Kontrollerinde 1.yilin
sonunda iire 32 mg/ dl, kreatinin 0.8 mg/ dl olup idrarda
proteiniiri saptanmadi.

Tartisma

Waardenburg sendromu ilk kez 1951 yilinda Petrus Johannes
Waardenburg tarafindan kas, gozkapagi, burun koki
gelisimsel anomalileri, iris ve sagta pigmentasyon defektleri
ve konjenital sagirhigin eslik ettigi klinik tablo olarak
tanimlanmustir (1). WS, otozomal dominant gegiglidir ve
farkli mutasyonlara bagli olarak 4 klinik tipi mevcuttur (3).

Yazisma Adresi/Corresponding: Ali Giirel

Mengiicek Gazi Egitim ve Arastirma Hastanesi Nefroloji Klinigi, Erzincan, Tiirkiye.
Tel : 0424 233 3552/ 2739

E-mail: draligurel@gmail.com

41

Miiracaat tarihi: 10.09.2013
Kabul tarihi: 24.11.2013



Waardenburg Sendromu ve nefrotik sendrom

Hastamiza 2004 yilinda Waardenburg sendromu Tip I
tanist konmus ve olgu sunumu olarak rapor edilmisti (2).
Hastamizda 6dem, proteiniiri, hiperlipidemi, hipoalbuminemi
olmasi nedeniyle nefrotik sendrom etyolojisini aydinlatmak
icin yapilan renal biyopsisi MDH ile uyumlu idi.

MDH ¢ocukluk c¢aginda daha sik goriilmekle birlikte
erigkinlerdeki primer nefrotik sendromun %10-15 nedenidir.
Ik kez Monk tarafindan 1913 yilinda idrarda ve tiibiil
epitelinde lipid birikimi saptanmasi ile ‘lipoid nefroz’
olarak tanimlanmistir. Etyolojisinde ilaglar (steroid olmayan
antiinflamatuar ilaglar, lityum, altin, interferon alfa), alerji
Oykiisii, immiinizasyon, bocek sokmasi, malign hastaliklar
(Hodgkin hastaligi, Mycosis fungoides, brons, kolon, prostat
kanseri) yer almaktadir (4). Hastamizda etyolojik agidan
bir etken saptanamamisti. MDH’da 151k mikroskobu ve
immunohistolojik incelemede glomeriiller tiimiiyle normal
ve immun birikim yok iken, elektron mikroskopla yapilan
incelemede epitelyal ayakciklarin kayboldugu goriliir.
MDH tedavisinde en iyi segenek steroidlerdir ve tedaviye
yanit ¢ocuklarda %100’e yakinken eriskinlerde daha azdir.
Takiplerde proteiniiri artar veya bobrek yetmezligi gelisirse
tekrar biyopsi yapilarak fokal segmental glomeruloskleroz
agisindan degerlendirilmelidir (5).

Hastamizin bobrek biyopsisinde 151k mikroskopisi normal
olmasi, immiin birikimin olmamasi ve steroid tedavisine
¢ok hizli ve dramatik cevap vermesi nefrotik sendrom
etyolojisinde MDH oldugunu desteklemektedir.

Daha once literatiirde WS Tip 1°e eslik eden iiriner anomaliler
bildirilmistir ve olduk¢a nadirdir. Literatiirdeki ilk vaka tek
tarafli renal toplayici sistem dublikasyonu ile WS’nun birlikte
oldugu 4 aylik erkek bebek olarak tanimlanmis ve tedavisiz
takip edilmistir (6). Ikinci vaka, multikistik displastik
bobregin WS una eslik ettigi 16 giinliik bir kiz ¢ocugu olup,
nefrektomi yapilmistir (7). Ugiincii vaka ise 12 aylik bir kiz
cocugunda WS ile birlikte atrofik sag bobrek ve sol bobrekte
cift toplayicr sistem saptanmis ve bu vakaya sag nefrektomi
yapilip sol bobrek igin konservatif tedavi ile antibiyotik
profilaksisi uygulanmistir (8). Renal anormallikler disinda
spina bifida, yarik damak ve dudak birlikteliginin raporlandig:
vakalar da vardir (9,10). Ancak su ana kadar bu sendrom ile
birlikte glomeriiler tutulum rapor edilmemistir.

Bizim vakamizda renal anomali tespit edilemedi, buna karsilik
nefrotik sendrom tablosu ile ortaya ¢ikan glomertiler hastalik
vardi. Olasilikla rastlantisal bir birliktelik s6z konusu olsa da;
biz, bu vaka ile Waardenburg sendromu olan hastalarda tiriner
sistem anomalileri disinda glomeriiler hastalik seklinde de
renal sorunlar olabilecegini vurgulamay1 amagladik.

42

Ali Giirel ve ark.

Kaynaklar

1. Waardenburg PJ. A new syndrome combining
developmental anomalies of the eyelids, eyebrows and nose
root with pigmentary defects of iris and head hair and with
congenital deafness. Am J Hum Genet 1951; 3:195-203.

2. Eyibilen A, Bulut S. Waardenburg Sendromu. Firat Tip
Dergisi 2004; 9: 93-95.

3. Newton VE. Waardenburg syndrome. J] Med Genet 1997;
34: 656-665.

4. Finkelstein FO, Hayslett JP. Nephrotic syndrome: etiology,
diagnosis, and treatment. Geriatrics. 1976; 31(8): 39-44, 48.

5. Mason PD. Minimal Change Disease. In: Feehally J, Floege
J, Johnson RJ (Editors). Comprehensive Clinical Nephrology.
3rd edition, Mosby , 2007; 209-216.

6. Kaplan P, de Chaderevian JP. Piebaldism-Waardenburg
Syndrome: histopathologic evidence for a neural crest
syndrome. Am J Med Genet 1988; 31: 679-688.

7. Jankauskiene A, Dodat H, Deiber M, Rosenberg D, Cochat
P. Multicystic dysplastic kidney associated with Waardenburg
syndrome type 1. Pediatr Nephrol. 1997; 11(6): 744-745.

8. Ekinci S, Ciftci AO, Senocak ME, Biiyilkpamukg¢u N.
Waardenburg syndrome associated with bilateral renal
anomaly. J Pediatr Surg 2005; 40: 879-881.

9. Kuiat A, Veith VP, Faber R, Froster UG. Prenatal diagnosis
and genetic counseling in a case of spina bifida in a family
with Waardenburg syndrome type 1. Fetal Diagn Ther 2007;
22: 155-158.

10. Pierpont JW, St Jacques D, Seaver LH, Erickson RP. A
family with unusual Waardenburg syndrome type I (WSI),
cleft lip (palate), and Hirschsprung disease is not linked to
PAX 3. Clin Genet 1995; 47: 139-143.



