
rankio-oto-renal sendrom, (BORS) erken ortaya çıkan işitme kaybı,
brankial ark defektleri ve renal anomalileri içermektedir.1 Klinik ola-
rak heterojen, otozomal dominant kalıtım gösteren nadir bir hasta-

lıktır. Brankio-otik sendrom (BOS) böbrek anomalilerinin olmadığı BORS
ilişkili bir hastalıktır.2 BORS ve BOS prevalansı 1/40.000’dir. Çocuklarda
şiddetli işitme kaybının yaklaşık %2’sini oluşturur.3 Auriküla anomalileri,
servikal fistüller, preauriküler fistüller, kistler en sık görülen brankial ark
defektleridir. İşitme kaybı; iletim, sensörinöral veya mikst tipte olabilmek-
tedir. Böbrek anomalileri BORS’da çeşitli şekillerde görülebilmekle birlik-
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Nadir Görülen Bir Olgu Sunumu:
Brankio-Oto Renal Sendrom

ÖÖZZEETT  Brankio-oto-renal  sendrom, erken ortaya çıkan işitme kaybı, brankial ark defektleri ve
böbrek anomalilerinin görüldüğü; klinik olarak heterojen, otozomal dominant kalıtım gösteren
nadir bir hastalıktır. Brankio-otik sendrom böbrek anomalilerinin olmadığı; Brankio-oto-renal
sendrom ilişkili bir hastalıktır. Her türlü brankial ark defektleri görülebilir ve sıklıkla işitme kaybı
ile birliktedir. İşitme kaybı sensörinöral, iletim veya mikst tip olabilir. Çocuklarda konuşmanın
gelişimi için erken yaşlarda tanı konup uygun işitme cihazı verilmelidir. Brankio-otik sendrom
düşünülen ailelerde genetik araştırmalar yapılarak genetik danışmanlık verilmelidir. Konuşma
geriliği, işitme azlığı ve sık boğaz enfeksiyonu şikayetleri ile kliniğimize başvuran; bilateral
preauriküler fistül, aurikula anomalisi, işitme kaybı, iç kulak anomalileri saptanan ve etkilenmiş
aile bireyleri ile brankio-otik sendrom tanısı alan beş yaşında erkek hasta  sunulmuştur. 

AAnnaahh  ttaarr  KKee  llii  mmee  lleerr:: Brankio-oto-renal sendrom; konjenital anomaliler; işitme kaybı

AABBSS  TTRRAACCTT  Branchio-oto-renal syndrome is a clinical hetoregenous, autosomal dominant rare dis-
ease with early onset hearing loss, branchial arch defects and renal abnormalities. Branchio-otic
syndrome is a Branchio-oto-renal syndrome releated disease without renal abnormalities. The three
kind of hearing loss can be seen; sensorineural, conductive and mixed. Hearing- aids can be used
for the hearing loss. Hearing aids must be used in the early childhood for the appropriate speech de-
velopment. Counsultation for genetics must be done. We present a case of a five year old boy who
complained from speech problems, hearing loss and recurrent tonsillar infection and diagnosed as
branchio-otic syndrome with preauriculary fistulas, auricular malformations, hearing loss, inner
ear abnormalities and affected family members.

KKeeyy  WWoorrddss::  Branchio-oto-renal syndrome; congenital abnormalities; hearing loss
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te ağır tu tu lum BORS va ka la rı nın %6’sın da gö rül -
mek te dir. Bun lar ara sın da böb rek dup li kas yon la rı,
hi pop la zi, kis tik disp la zi, üre te ro pel vik dar lık, hid-
ro nef roz, ve zi ko ü re te ral ref lü, pel vi ka lik si el ano-
ma li ler ve  age ne zi bu lun mak ta dır.2,4

Ko nuş ma bo zuk lu ğu ve işit me az lı ğı şika ye ti
ile baş vur du ğun da pre a u ri kü ler fis tül ve kep çe ku -
lak ano ma li si bul gu la rın dan şüp he le ni le rek BOS ta-
nı sı ko nan 5 ya şın da er kek ço cuk ta nı ve te da vi si
ile bir lik te su nul muş tur.

OLGU SUNUMU

Beş ya şın da er kek has ta ko nuş ma ge ri li ği, işit me az-
lı ğı ve sık bo ğaz en fek si yo nu şika yet le ri ile kli ni ği -
mi ze baş vur du. Fi zik mu a ye ne sin de bi la te ral kep çe
ku lak ano ma li si ile bir lik te bi la te ral pre a u ri kü ler
si nüs iz len di (Re sim 1). Bi la te ral tim pa nik mem-
bran la rın da vas kü la ri zas yon ar tı şı olan has ta nın ya-
pı lan saf ses od yog ram tet ki kin de bi la te ral ile ri
de re ce de mikst tip te işit me kay bı sap tan dı (Şekil 1).
Tim pa nog ram da bi la te ral -400 ba sınç ile bir lik te tip
B eğ ri si mev cut tu. Di ğer sis tem mu a ye ne le ri do ğal -
dı. Ai le si nin tek ço cu ğu olan has ta nın; soy geç mi şi
araş tı rıl dı ğın da ba ba sın da bi la te ral işit me kay bı,
kep çe ku lak ano ma li si ve pre a u ri kü ler fis tül ol du -
ğu öğ re nil di (Re sim 2 ve Şekil 2). Has ta nın de de -
sin de de bi la te ral pre a u ri kü ler fis tül le ri ol du ğu
göz len di (Re sim 3). De de si nin üç kız kar de şin de de
bi la te ral pre a ü ri kü ler fis tül var lı ğı ve ba ba sı nın da
boy nun da ki bir kist ten ope ras yon öy kü sü mev cut -
tu. Ai le ağa cı Şekil 3’de gös te ril miş tir.

RESİM 1: Hastanın bilateral  kepçe kulak anomalisi ve preauriküler fistülleri
mevcuttur.

ŞEKİL 1: Hastanın saf ses odyogramda ileri derecede mikst tip işitme kaybı
görülmektedir.

RESİM 2: Hastanın babasında bilateral  kepçe kulak anomalisi ve preau-
riküler fistüller mevcuttur.



Bi la te ral tim pa nik mem bran la rı do ğal olan
has ta nın ba ba sı nın ya pı lan saf ses od yog ra mın da
sağ ku lak ta ha fif, sol ku lak ta ha fif-or ta de re ce de
mikst tip işit me kay bı iz len di (Şekil 2). 

Has ta mı zın BORS dü şü nü le rek ya pı lan, tam
id rar tet ki ki, böb rek fonk si yon test le ri ve böb rek
ul tra so nog ra fi si (USG) nor mal sı nır lar da bu lun du.
Tem po ral Bil gi sa yar lı To mog ra fi (BT) tet ki kin de de
iç ku lak ano ma li le ri ne rast lan dı. Her iki İnter nal
Akus tik Ka nal’ da (İAK) bül böz di la tas yon mev cut -
tu. İAK’ la rın fun du su ile kok le a ba zal kıv rı mı ara-
sın da ki la mi na krip ro za da mi ni mal de fekt
mev cut tu (Re sim 4). Has ta nın ba ba sı nın çe ki len
tem po ral BT’sin de de has ta mız da ol du ğu gi bi her

iki İAK’ da  bül böz di la tas yon mev cut tu an cak
İAK’ la rın fun du su ile kok le a ba zal kıv rı mı ara sın -
da ki la mi na krip ro za in tak tı (Re sim 5). Has ta nın;
ço cuk has ta lık la rı kon sül tas yo nun da nö ro lo jik ve
ya pı sal ge li şi mi nin nor mal sı nır lar da ol du ğu be lir -
til di.

Bi la te ral efüz yon lu oti tis me di a ne de ni ile me-
di kal te da vi ile iz lem son ra sı has ta ya ge nel anes te -
zi al tın da ade no ton sil lek to mi ya pıl dı ve bi la te ral
ven ti las yon tü pü uy gu lan dı. Ope ras yon son ra sın da
has ta nın işit me kay bı nın ile tim ti pi ile il gi li olan
şek lin de dü zel me iz len di. Bi la te ral işit me ci ha zı ve-
ri len has ta, özel eği ti me yön len di ril di.  Has ta nın
kon trol le rin de ko nuş ma sın da dü zel me ve sos yal
be ce ri le rin de ar tış iz len di. Ai le nin di ğer bi rey le ri
de ge ne tik da nış man lı ğa yön len di ril di.

TARTIŞMA

Bran ki o-oto-re nal sen drom er ken or ta ya çı kan işit -
me kay bı, bran ki al ark de fekt le ri ve böb rek ano-
ma li le ri ni içer mek te dir.1 Kli nik ola rak he te ro jen,
oto zo mal do mi nant ka lı tım gös te ren na dir bir has-
ta lık tır. BOS böb rek ano ma li le ri nin ol ma dı ğı BORS
iliş ki li bir has ta lık tır.2,5 BORS ve BOS’ lu ai le ler de
kro mo zom 8q13.3 üze rin de ki EYA1 ge nin de ki ge-
ne tik mu tas yon lar gös te ril miş tir. Bu da BORS ve
BOS’nun bu tek gen de ki mu tas yon la rın al le lik fe-
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RESİM 3: Hastanın dedesinde  bilateral  kepçe kulak anomalisi ve preau-
riküler fistüller mevcuttur.

ŞEKİL 2: Hastanın babasının odyogramında mikst tip işitme kaybı veri-
leri.

RE SİM 5: Ol gu nun ba ba sı nın tem po ral ke mik bil gi sa yar lı to mog ra fi tet ki kin -
de iç ku lak ano ma li le ri gö rül mek te dir.



no tip le ri ola bi le ce ği ni dü şün dür mek te dir.3 An cak
ya kın za man da ya pı lan bir araş tır mada BOS’ lu bir
ai le de kro mo zom 1q31 üze rin de ye ni bir lo kü se
bağ lan tı ve son za man lar da BORS ’da SIX1 ve SIX5
gen mu tas yon la rı  da gös te ril miş tir. Bun lar da bu iki
sen dro mun fark lı iki ge ne tik du ru ma kar şı lık ge le -
bi le ce ği ni dü şün dür mek te dir.4

BORS ve BOS pre va lan sı 1/40.000’dir. Ço cuk -
lar da şid det li işit me kay bı nın yak la şık %2’si ni oluş-
tu rur. Au ri kü la ano ma li le ri, ser vi kal fis tül ler,
pre a u ri kü ler fis tül ler, kist ler en sık gö rü len bran ki -
al ark de fekt le ri dir. Böb rek ano ma li le ri BORS ’da çe-
şit li şekil ler de gö rü le bil mek le bir lik te cid di tu tu lum
va ka la rın %6’sın da rastlanmaktadır. Bun lar ara sın -
da dup li kas yon lar, hi pop la zi, kis tik disp la zi, üre te -
ro pel vik dar lık, hid ro nef roz, ve zi ko ü re te ral ref lü,
pel vi ka lik si el ano ma li ler  ve  age ne zi bu lun mak ta -
dır. Kli nik şüp he du yu lan du rum lar da mut la ka re -
nal tu tu lum araş tı rıl ma lı dır. Böb rek tu tu lu mun
araş tı rıl ma sı, ya pı sal ano ma li ler ya nın da pa ran ki -
mal böb rek has ta lık la rı ile il gi li ola rak da ya pıl ma -
sı ge rek li dir. Has ta lar da glo me rü ler fil tras yon
hı zın da azal ma, his to lo jik ola rak seg men tal ve ya fo -

kal hi ya li ni zas yon, IgG, IgM, IgA de po lan ma la rı nın
da gö rü le bi le ce ği bil di ril mek te dir. Ma li yet ve ula-
şı la bi lir lik açı sın dan ilk öne ri len gö rün tü le me yön-
te mi re nal USG dir. Has ta mı zın ya pı lan tam id rar
tet ki ki, böb rek fonk si yon test le ri ve böb rek USG ’si
nor mal sı nır lar da bu lun du. Ta nı es na sın da ol ma sa
bi le iz lem de böb rek tu tu lu mu ge li şe bil mek te dir.
Has ta lar ola sı böb rek tu tu lu mu açı sın dan ya kın dan
iz len me li, ge rek ti ğin de ile ri tet kik ler ya pıl ma lı dır.
Ve zi ko ü re te ral ref lü gi bi dü zel ti le bi len du rum lar -
da er ken cer ra hi te da vi uy gu lan mak ta dır.2

BORS ta nı sı ma jor ve/ve ya mi nor kri ter le re
da yan mak ta dır. Ma jor kri ter ler pre a u ri kü ler fis tül -
ler, au ri kü ler de for mi te, ikin ci bran ki al ark ano ma-
li le ri, işit me kay bı ve böb rek ano ma li le ri dir. Mi nor
kri ter ler için de  dış ku lak yo lu ano ma li le ri, or ta ku -
lak ano ma li le ri, pre a ü ri kü ler kat lan tı lar, iç ku lak
ano ma li le ri ve di ğer le ri bu lu nur (fa si al asi met ri,
yu mu şak da mak ano ma li le ri). Böb rek ano ma li le ri -
nin gö rül me di ği du rum lar da,  BOS kli nik ta nı sı ko-
nul ma lı dır. Et ki len miş bir ai le bi re yi olan
has ta lar da bu ta nı için bir ma jor kri ter ye ter li dir.
Ai le öy kü sü yok lu ğun da üç ve ya da ha faz la ma jor
kri ter ve ya iki ma jor ve iki mi nor kri ter ta nı için
ge rek li dir.6 BOS ayı rı cı ta nı sın da BORS, bran ki o
otik ben ze ri sen drom, bran ki o o ku lo fa si al sen drom
bu lun mak ta dır. Has ta mız da bi la te ral pre a u ri kü ler
fis tül, aü ri kü ler de for mi te, işit me kay bı ile 3 ma jor
ve  or ta ku lak ano ma li le ri ile 1 mi nor kri ter mev-
cut tu. Has ta mı zın BORS dü şü nü le rek ya pı lan; tam
id rar tet ki ki, böb rek fonk si yon test le ri ve böb rek
ul tra so nog ra fi si (USG) nor mal sı nır lar da bu lun du.
Bu bul gu lar la ve et ki len miş ai le bi rey le ri ile has ta -
mı za bran ki o-otik sen drom kli nik ta nı sı kon du. 

Has ta mız da ol du ğu gi bi BORS/BOS’ da rad yo -
lo jik araş tır ma lar ile kon je ni tal iç ku lak ano ma li le -
ri gös te ril miş tir.1 Ge niş ves ti bü ler aku a  duk tus ve
kok le ar hi pop la zi BORS/BOS’lu has ta lar da gö rü le -
bil mek te dir. An cak ano ma li le rin hiç bi ri BORS/B
OS için pa tog no mo nik de ğil dir. BT ve/ve ya Man ye-
tik Re zo nans Gö rün tü le me (MRG) tet kik le ri bu
du ru mu araş tır mak için ge rek li dir. BT tet ki ki ke -
mik de ği şik lik le ri ni gös te re bil me si ve da ha ko lay
ula şı la bi le ce ği için de ğer li dir. İyo ni ze rad yas yo na
ma ru zi yet BT tet ki ki için de za van taj dır. MRG yu-
mu şak do ku da yük sek re zo lus yo na sa hip ol du ğu
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RESİM 4: Hastanın temporal kemik bilgisayarlı tomografi tetkikinde bilateral
iç kulak anomalileri görülmektedir.

ŞEKİL 3: Aile ağacı, hastalığın otozomal dominant kalıtımını göstermektedir.
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için iç ku lak ya pı la rı nı de tay lı bir bi çim de or ta ya
koy mak ta dır. BORS/BOS iç ku lak ano ma li le ri ol-
ma dan da gö rü le bil mek te dir. An cak BT tet ki kin de
ano ma li nin sap tan ma dı ğı du rum lar da MRG, iç ku -
lak ano ma li si ayı rı cı ta nı sın da bir se çe nek ola bi lir.1 

BOR/BOS’ lu has ta lar da ikin ci bran ki al ark fis-
tül le ri cer ra hi ola rak ek si ze edil mek te dir. Pre a u -
ri kü ler si nüs ler de en fek si yon var lı ğın da uy gun
an ti bi yo tik te da vi si uy gu la nır. Re kür ren en fek si -
yon du ru mun da ise cer ra hi ek siz yon ter cih edi le -
bi lir.7 Au ri ku la ano ma li le rin de has ta la rın sos yal
izo las yo nu nu ön le mek için otop las ti uy gu la na bi -
lir. İşitme kay bı; ile tim, sen sö ri nö ral ve ya mikst
tip te ola bil mek te dir. BORS ’lu has ta la rın ço ğun da
bi zim va ka mız da da ol du ğu gi bi mikst tip te işit me
kay bı gö rül mek te dir.8 Dal ga lı sen sö ri nö ral işit me
kay bı olan va ka lar da bil di ril miş tir. Kem per man
ve ark. 6 ai le den top lam 35 BORS’lu has ta nın

9’una ile tim ti pi işit me kay bı ne de ni ile or ta ku lak
cer ra hi si uy gu la mış lar dır.1 Has ta lar da işit me kay -
bı ne de ni ile işit me ci haz la rı kul la nı la bi lir. Uy gun
re ha bi li tas yo nun ya pıl ma sı, ko nuş ma ve li san ge-
li şi mi nin nor mal sü reç içe ri sin de ger çek leş me si
için önem li dir.9 BORS /BOS dü şü nü len ai le ler de
ge ne tik araş tır ma lar ya pı la rak ge ne tik da nış man lık
ve ril me li dir.2,8

Ol gu muz da da ol du ğu gi bi sık kar şı la şı lan
bran ki al pa to lo ji ler de  işit me kay bı ile bir lik te olan
na dir gö rü len sen drom lar ak la ge ti ril me li, ai le öy-
kü sü araş tı rıl ma lı ve de ğer len dir me ler bu doğ rul -
tu da ya pıl ma lı dır. BORS/BOS ’u önem li kı lan;
kü çük yaş ta baş la yan işit me kay bı nın so nu cun da
or ta ya çı kan ka lı cı ko nuş ma bo zuk luk la rı ve bu na
eş lik eden sos yal ve zi hin sel ge ri lik tir. İşitme kay-
bı nın er ken far ke dil me si ve dü zel til me si bu ne den -
le çok önem li dir.
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