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Fankoni aplastik anemili hastada biyime gelisme geriligi, mikrosefali, aplastik anemi, trombositopeni, radius
hipoplazisi/aplazisi veya bagparmak hipoplazisi/aplazisi, renal veya Uriner sistem anomalileri, ciltte
hiperpigmentasyon ve géz bulgulart bilinen bulgulardir. Ancak % 11 siklikla izlenen konjenital sensorinéral isitme
kaybt az goriilen bulgulardir. Konjenital fasial paralizi ise bu sendroma eslik eden bir bulgu degildir. Biytiime gelisme
geriligi, mikrosefali, sol el bas parmak parmak agenezisi, renal agenezi olan Fankoni anemili 11 yasinda erkek hastada
mikst tip isitme kaybinin tuba disfonksiyonuna baglt oldugu, bunun da mikrosefaliye baglt olabilecegi diistintilmistiir.
Bu nedenle; bu yazi ile Fankoni anemisi tespit edilen hastalarda isitme ve fasiyal parezi/paralizi degetlendirilmesinin
S6nemi vurgulanmustir.

Anahtar Kelimeler: Fankoni aplastik anemisi, Konjenital fasiyal paralizi, Isitme kaybt
Fanconi Aplastic Anemia Accompanied With Congenital Facial Paresis and Mixed Type Hearing Loss

Growth retardation, microcephaly, hypoplasia or aplasia of thumb, renal and urinary tract anomalies, skin
pigmentation and eye anomalies are well known signs of Fanconi aplastic anemia. While congenital sensorineural
hearing loss is an unusual symptom, congenital facial paresis does not accompany Fanconi anemia routinely. We
report an 11-year-old boy with Fanconi aplastic anemia with growth retardation, microcephaly, left thumb agenesia,
renal agenesia who also has mixed type hearing loss (HL) and congenital facial paresis. The patient has both
congenital sensorineural HL and conductive type HL due to tubal dysfunction. Tubal dysfunction was explained by
microcephaly. Facial paresis could be a co-incidence or an undefined component of this disorder. Therefore, we
conclude that patients with Fanconi anemia should be evaluated for hearing and facial nerve functions.
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Fankoni aplastik anemili hastada buyime gelisme geriligi, mikrosefali, aplastik anemi, trombositopeni, radius
hipoplazi/aplazisi veya bagparmak hipoplazi/aplazisi, tenal veya utiner sistem anomalileti, ciltte hipetpigmentasyon
ve g6z bulgular bilinen bulgulardir. Ancak % 11 siklikla izlenen konjenital sensorindral isitme kaybi az gorilen bir
bulgudur. Konjenital fasial paralizi ise bu sendroma eglik eden bir bulgu degildir. Bu makalede Fankoni anemisi ile
takip edilen hastalarin isitmelerinin  degerlendirilmesi ve fasiyal paralizi acisindan incelenmesinin gerekliligi
vurgulanarak konjenital isitme kaybt ve fasiyal paralizinin eslik ettigi sendromlar giincel literatiir egliginde tartigilmistur.

OLGU SUNUMU

On yasinda erkek hasta pediatri bolimiinde buytiime gelisme geriligi nedeni ile takipte iken 2 aydir var olan isitme
kayb1 nedeni ile poliklinigimize basvurdu. KBB muayenesinde her iki timpanik membranin mat ve seréz gériniimde
oldugu, valsalva ile hareketli olmadig: izlendi. Anterior rinoskopik muayenede septum deviasyonu mevcuttu. Oral
kavite ve orofarinks dogal idi. Fasiyal muayenesinde sol marginal mandibular sinir parezisi gézlendi (Resim 1A).
Sistemik muayenesinde gelisme geriligi, hiperpigmentasyon, ytzde ¢illenme, sol el bas parmak yoklugu, mikrosefali
mevcut idi (Vicut agithgr 20.5 kg; 3 persentil, boy 121.1 cm; <3 persentil, bas ¢cevresi 49.5 cm; <3 persentil) (Resim
1B). Laboratuar incelemelerinde perifetik kanda anemi ve trombositopeni (Hemoglobin: 11.4 g/dl, Hematokrit: 30.8
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Firat ve ark

%, Platelet: 108. 103/ul,, ortalama eritrosit hacmi
(MCV): 106 fL) tespit edildi. Yapilan kemik iligi
aspirasyonunda  selillaritenin =~ azaldigt ~ (<%20),
normokrom eritrositler oldugu, megakaryosit ve
myelositlerin azaldigr izlendi. Abdominal ultrasonda
sol renal agenezi saptandi. Yapian saf ses
odyograminda, saf ses ortalamasi hava ve kemik
yolunda sirast ile solda 40-13 dB , sagda 37-22 dB
olup timpanogram solda ve sagda —400 daPa saptandi
(Resim 2). Klik uyaran ile yapilan isitsel beyinsapi
yatutlart (klik-ABR) testinde sag ve sol kulakta 60 dB
de V. Dalga elde edildi ve dalga latanslarinin
uzamasiyla Dbirlikte dalga morfolojisinin  bozulmus
oldugu izlendi (80 dB icin dalga latanslari sirasi ile sag
ve sol kulak icin I. dalga: 1.76/ 1.67; II1.dalga: 4.90;
4.98; V. dalga:7.21/6.53 ms). Bu bulgulatla hasta
Pediatri kliniginde yeniden degerlendirildi ve Fankoni
aplastik anemisi tanst aldi. Hastadaki isitme kaybinin
nedenini aragtirmak icin yapian temporal kemik
bilgisayarli ~ tomografi ~ incelemesi  normaldi.
Tekrarlayan ~ medikal ~ tedavi  sonrasit  yapilan
timpanogram  sonuclarinda  Tip B egri  elde
edillmesi ~ sonucunda  hastaya parasentez ve
ventilasyon tipd planlandi. Sol ventilasyon tipi
tatbik edildi, sag parasentez yapidi. Hastanin
sensérinéral isitme kaybinin (SNIK) konjenital olup,

iletim  tipi  isitme  kaybiin  (ITIK)  tuba
disfonksiyonuna baglt oldugu, bunun da mikrosefaliye
baglt olabilecegi dustndaldd. Yapilan

elektromiyografide sol m. orbikularis oris kasinda
tam denervasyon saptandi. Fasial paralizinin bir ko-
insidans olabilecegi veya bu sendromun daha &nce
tanimlanmamis  bir  komponenti  olabilecegi
diginilmustir. Yapilan kromozom analizi 46, XY
olarak saptandu.

TARTISMA

Fasial paralizi ve konjenital isitme kaybinin birlikteligi
nadir  gorilen  bir durumdur. Kronik otit
komplikasyonlari, Rumsey-Hunt sendromu, internal
akustik kanalin yer kaplayict lezyonlar: gibi edinsel
patolojilerde 7 ve 8. kranial sinirlerin birlikte tutulmast
olagandir.! Aural atrezi veya internal akustik kanal
darligi gibi anatomik varyasyonlarda bu iki sinir
anomalileri ~ birlikte  gbzlenebilir?  CHARGE
sendromunda bu birlikteligin varligr bildirilmistir.?
Mikrosefalinin veya hemifasial mikrozominin (HFM)
eslik ettigi olgularda, orta kulak yapilarinin
kicikligine veya dis kulak yolu ve 6staki tipiinin
darligina bagl iletim tipi isitme kayb: bilinen bir
durumdur. Ancak HFM hastalarinda fasial paralizi ve
sensorindral isitme kaybi birlikteligi de literatiirde
bildirilmistir.# Biz bu olgu sunumunda, Fankoni
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aplastik anemili ¢ocukta bu iki kranial sinir
tutulumunun varligint bildirdik. Literatiirde Fankoni
anemisine eglik eden %11 oraninda konjenital isitme
kaybt varligi bilinmektedir.> Santos ve ark®, 69
Fankoni aplastik anemili olguda yaptiklari incelemede,
benzer  insidansa  ulagarak, saptanan  kulak
anomalilerinin de TTIK, aurikular malformasyon, dis
kulak yolu stenozu oldugunu bildirmislerdir. Radd 7
bes  Fankoni  anemili  hastamin  igitmesini
degerlendirmis dérdiinde ITIK tespit etmistir. Bu
sendromun SNIK ile bitlikteligi de bildirilmistir. Biz
bu olgu sunumunda Fankoni sendromunda mikst tip
isitme kaybt ile fasial sinir paralizisinin birlikteligini
bildirdik.

Konjenital isitme kaybt ve fasial paralizinin bitlikte
g6rildigd durumlarda bazt sendromlar akla gelmeli
ve arastirlmalidir. Fankoni aplastik anemisi tanist
almis olgularda ise isitme kayb1 ve fasial paralizinin bu
sendroma  eslik  edebilecegi g6z  6ntnde
bulundurulmali ve arastirilmalidir.

Resim 1 A: Olguda mikrosefalli, yizde cillenme, sol
marjinal mandibular sinir paralizisi,
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Resim 2: Olgunun saf ses odyograminda bilateral
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