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Klippel-Feil Sendromu ve Otolojik Bulgular

Serhan DERIN?Z, Safter Arif ULUBIL?, Mete iSERI*, Abdiilkadir ORANZ, Fatma Demir KURU*

OZET

Klippel-Feil sendromu ilk kez 1912 yilinda birbirinden bagimsiz olarak Maurice Klippel ve Andre Feil tarafindan
tanimlanmistir. Kisa genis boyun, inferior yerlesimli ense sag cizgisi, azalmis boyun hareketleri ana bulgularidir. insidansi
40000-50000 dojumda 1’dir. Orta ve i¢ kulak anomalileri rapor edilmistir. Buna sekonder sensérindral, iletim tipi ve
nadiren de mikst tip isitme kayiplari gorilebilmektedir. Bu calismada Klippel-Feil sendromu tanisi koydugumuz otolojik
patolojileri saptanan iki vaka sunuldu.

Anahtar Kelimeler: Klippel-feil sendromu; otolojik degerlendirme; ani isitme kaybi.

Klippel-Feil Syndrome and Otologic Findings
ABSTRACT
Klippel-Feil syndrome has been defined by Maurice Klippel and Andre Feil in 1912 at separate times. The main
symptoms are short neck, inferior hair line and reduced neck motions. The incidence is 40000-50000/1. Middle and
inner ear anomalies have been reported. Secondary sensorineural, conduction and mixt type hearing lost can occur. In
this study two cases which had Klippel-Feil syndrome with otology pathologies were presented.
Key words: Klippel-feil syndrome; otologic assessment; sdden hearing lost.

GIRIS

ilk kez 1912 yilinda birbirinden bagimsiz olarak Maurice Klippel ve Andre Feil tarafindan tanimlanmistir. Kisa genis
boyun, inferior yerlesimli ense sac ¢izgisi, azalmis boyun hareketleri ana bulgularidir. Ama bu triad tiim vakalarin ancak
%50 sinde izlenebilmektedir (1,3). insidansi 40000-50000 dogumda 1’dir (2,3). Etyolojisi net olarak belirlenememekle
birlikte fetal alkol sendromu, Goldenhar sendromu ve ekstremite anomalileri ile birliktelik gostermektedir. Familyal
olgular da mevcuttur. Vertebral fuzyonun seviyesine gore 3 klinik tipe ayrilir. Tip 1 olgularda massif servikal fiizyon
izlenir. Tip 2 olgularda bir veya iki vertebra flizyonunun yani sira hemivertebra gibi vertebra anomalileri de izlenir. Tip
3 olgularda servikal fiizyona torasik vertebra flizyonu da eslik eder. En sik boyun hareket kisitliligi ile prezente olurlar.
Tortikollis ve fasiyal asimetri de sik izlenen diger bulgulardir. Nérolojik problemler %20 olguda vardir. Minér travmalarla
olusabilen tetraplejiler zamanla olusan servikal spinal stenoza baglidir. Renal ve kardiyovaskiler anomaliler de eslik
edebildiginden arastiriimalidir. isitme kaybi1 konumuzla ilgili olarak oldukca sik eslik eden semptomudur.

OLGU SUNUMU

VAKA 1:

Yirmi yasinda kadin hasta klinigimize 2 hafta énce aniden gelisen sol kulakta isitme azhgi, tinnitus, ara ara olan kulak
agrisi ve boyun agrisi sikayeti ile bagvurdu. Ug yil 6nce sa§ kulakta da benzer seyirde isitme kaybi oldugunu ifade etti.
Konusmasinda velofarengeal yetmezlik bulgulari mevcuttu. Aile dykusiinde herhangi 6zellik yoktu. Yapilan fizik
muayenede bilateral timpanik membran intakt ve dogaldi. Orofarenks muayenesinde yiiksek palatal ark izlendi. Bas
boyun muayenesinde oldukga kisa boyunlu oldugu ve ense sag ¢izgisinin belirgin bicimde asagi yerlesimli oldugu izlendi
(Sekil 1). Yapilan odyolojik tetkiklerinde; timpanogram bilateral tip As, bilateral akustik refleks testi negatif ve solda
78 dB sensorindral isitme kaybi, sagda 22 dB mikst tip isitme kaybi saptandi (Sekil 2). 4 yonli boyun grafisinde servikal
vertebra flizyonu izlenmekteydi (Sekil 3). Temporal kemik bilgisayarl tomografisinde sol vestibuler dilatasyon izlendi
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(Sekil 4). Sol kulakta koklear hipoplazi ile uyumlu
goérinim  mevcuttu  (Sekil 5). Yapilan serolojik
incelemesinde Rubella 1gG ve CMV IgG pozitifti.
Sitogenetik analizi 46 XX mikrodelesyon olarak rapor
edildi. Diger anomaliler agisindan gerekli konsiiltasyonlar
yapildi. Ortopedik muayenesinde boyun hareket kisithhgi
ve servikal vertebral fizyonuna bagli kifoz izlendi. Hasta

mevcut  komplikasyonlar ve prognoz acisindan
bilgilendirildi.
VAKA 2:

Uc yasinda cocuk hasta seslere tepki vermemesi, kisa
boyun ve azalmis boyun mobilizasyonu sikayeti ile
klinigimize basvurdu. Hastanin yapilan fizik muayenesinde
asagl yerlesimli ense sa¢ cizgisi ve azalmis boyun
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SEEHZ Sol kulakta ani olarak éeligen sensdrindral isitme
kaybi

Sekil 3. Servikal vertebrada flizyon izlenmektedir
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hareketliligi izlendi. Yapilan otoakustik emisyon testinden
her iki kulak gecemedi. Brainstem evoked response
audiometry (BERA) incelemesinde bilateral total isitme
kaybi izlendi. Temporal kemik bilgisayarli tomografi
(BT)’sinde bilateral koklear hipoplazi ve bilateral otitis
media saptandi (Sekil 6). Hasta isitme rehabilitasyonu
amaciyla koklear implant adayi olarak degerlendirilerek
yonlendirildi.

TARTISMA

Klippel-Feil sendromu klasik olarak kisa boyun, bas ve
boyun hareketlerinde kisithlhik ve distk posterior sag
cizgisi triadi ile taninan, iskelet sistemi ve i¢ organ
anomalilerin bulundugu bir sendromdur. Fetal yasamin (¢
ile sekizinci haftalari arasinda mezodermal somitlerin

Sekil 6. Vaka 2'ye ait koklear hipoplazi izlenmektedir
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segmentasyonundaki  eksiklik sonucu gelisen bu
sendromun kesin nedeni hala ortaya konamamistir (13).
Norolojik problemler %20 olguda vardir. Minor
travmalarla olusabilen tetraplejiler zamanla olusan servikal
spinal stenoza baghdir. En sik izlenen iskelet sistemi
anomalisi skolyozdur (%60-78). iki vakamizda da skolyoz
deformitesi izlendi. Sprengel deformitesi (%26-30;
konjenital skapula elevasyonu), tortikollis (%20), torasik
kifoz ve ekstremite anomalileri diger iskelet sistemi
prezentasyonlaridir. iskelet anomalileri disinda en sik
sirasiyla renal anomaliler (%25-35), kardiak anomaliler
(%3.5-14), noral tlip defekti (%12-20), yarik damak (%10)
izlenir (1,2,4,5). Konumuzla ilgili olarak orta ve i¢ kulak
anomalileri rapor edilmistir. Buna sekonder en sik
sensoOrindral, sonra iletim tipi ve nadiren de miks tip isitme
kayiplari gorilebilmektedir (6,9). Sensoérindral isitme kaybi
sikhikla koklear defekte baghdir. Her iki vakamizda da
temporal kemik bilgisayarli tomografide koklear deformite
izlenmisti. Multiple i¢ kulak deformiteleri iceren total
isitme kayiph vakalarda mevcuttur. Semisirkuler kanal
yoklugu, genis vestibil, koklear deformitelere (Mondini,
Michel) bagh sensérindral isitme kayiplari olmaktadir.
Mikrotia ve dis kulak kanali stenozuna da rastlanmaktadir.
Klippel-Feil sendromu olgularinda sik gorilen yarik damak
olgularina sekonder olusan tubotimpanik tip kronik otitis
media olgulari da mevcuttur. Kaput mallei deformasyonu,
rudimente inkus basi, stapes basi agenezisi, fikse foot plate
gibi kemikgik deformiteleri tanimlanmistir (7,8,10-12).
Vaka 1’de 2 hafta dnce gelisen sa§ kulakta ani isitme kaybi
mevcuttu. Yapilan odyolojik incelemelerde ileri derecede
sensorindral tip isitme kaybi mevcuttu. Bulgular radyolojik
incelemelerle desteklendi.

Klippel-Feil Sendromu’nun otolojik anomalilerinin
tespitinde  radyolojik  inceleme ile  odyolojik
degerlendirmenin birlikte ele alinmasi gerekir. Vaka 1’de
ge¢ baslayan isitme kaybi oldugu icin konusma
fonksiyonlari ¢ok etkilenmemisti. Ancak vaka 2 perilingual
donemdeydi. Bu nedenle koklear implanta yénlendirildi.
Konusma dili, saglam isitme fonksiyonlari varliginda,
yasamin ilk 3 yilinda égrenildiginden ¢ocukluk caglarinda
baslayan isitme kayiplarinin erken tespiti ve gerekli
rehabilitasyonun zamanin da yapilmasi konusma
fonksiyonlari acisindan oldukca 6nemlidir. Saf ses
odyometriye koopere olamayacak ¢ocuklarda kemik-hava
yolu ABR incelemesinin yapilmasi da patolojinin tespitine
1sIk tutar.

Sonu¢ olarak multisistemik tutulumla seyreden bu
sendromda isitme degerlendirilmesi, bu hastalarda yasamin
herhangi déneminde olusabilecek isitme kayiplari icin
hasta-aile bilgilendirilmesi, endike durumlarda isitme
rehabilitasyonu oldukca 6nemlidir.
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