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PENDAHULUAN

Ketulian pada anak
menyebabkan  gangguan  berbicara,
bahasa, pengetahuan, pendidikan dan
sosial. Dua pertiga kasus ketulian pada
anak  berupa li  sensorineural
{sensorineural hearing loss).! Ketulian
dapat merupakan  kelainan  bawaan
(komgenital) atau  didapat faeguired)
pada masa bayi, anak-anak maupun
dewasa.’ Ketulian bawaan merupakan
ketulian yang tegadi pada scorang
bayi, disebabkan  fakior  yang
mempengaruhi  kehamilan atau  saat
lahir. Tuli bawaan dapat berupa
herediter  (tuli  genetik) dan  non
genetik, Tuli bawaan non  genetik
dipengaruhi kondisi ibu selama hamil
dan saat lahir (perinatal).”

Salah satu  ketulian  bawaan
yang bersifat genetik adalah Sindroma
Waardenburg. Pertama kali
dikemukakan oleh seorang ahli mata
berkebangsaan Belanda, Dr. Petrus
Waardenburg pada tahun 1947, Pada
awalnya dia hanya mendapatkan gejala
berupa  distofia  kantorum, warna
pigmen mata berbeda (heterokromia)
dan ketulian, tetapi pada
perkembangan  selanjutnva  juga
terdapat pada rambut dan kulit."=

Sindroma  Waardenburg i
klasifikasikan menjadi  empat  tpe.
Pada tipe 1 didapatkan gangguan
pendengaran, distofia kantorum, warna
pigmen  abnormal pada rambut, kulit
dan mata, Tipe 2 memiliki gejala tipe
I, tetapi ftidak terdapat distofia
kantorum. Kedua tipe tersebut

diturunkan secara auwtosomal dominan.
[ua tipe vang lebih jarang, vaitu tipe 3
i Sindroma Klein-Waardenburg),
memiliki oejala Sindroma
Waardenburg pada umumnya disertai
kontraktur cktremitas berat. Pada tipe 4
{Sindroma  Waardenburg-Shah)  yaitu
gejala Sindroma Waardenburg
urnLnnya disertai penyakit
Hirschprung. Tipe 3 dan 4 diturunkan
secarn autosomal resesif, tetapi dapat
juga autosomal dominan (label 1),
Prevalensi Sindroma

Waardenburg di  Amerika Sernkat
diperkirakan 1 per 42.000 orang. Tipe
| dan 2 divakim paling banyak
muncul.  Sindroma  Waardenburg
berperan pada 2 - 3 % kasus ketulian
bawaan, Angka prevalensi di negara
lain diperkirakan hampar sama dengan
Amerika Serikat.” Sindroma
Waardenburg memiliki risiko  tinggi
kelainan  defek  wewral fbhe (NTO,
kelainan celah bhibir serta  palatum
(labiopalatoskisis), ekstremitas  yang
tidak normal dan penyakit
Hirschprung.® Sindroma Waardenburg
tidak berpengaruh pada ras ataw etnik
tertentu.  Laki-laki dan perempuan
memiliki frekuensi yang sama.

Ketidaknormalan pendengaran dan
pigmen pada Sindroma Waardenburg
disebabkan karena ketidaksesuaian
diferensiasi  melanosit.  Melanosit
dibutuhkan di  stria vaskunlar koklea
normal. Kecuali pada retina, melanosit
didapatkan  dari  lengkung  saraf
embrional ”

Tujuan dari makalah im adalah
melaporkan  empat  kasus  Sindroma
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Waardenburg dan penatalaksanaannya
di hidang THT-KL.

LAPORAN KASUS

Dilaporkan empat penderita dengan
wmur 2, 3, 5 dan 4 tahun, Anamnesis
semua penderita belum dapat bicara,
tidak ada kelainan pada riwayat
prenatal, perinatal dan postnatal. Kasus
ke tiga terdapat riwayat ayah ibu masih
ada  hubungan  kelvarga, memilika
saudara sepupu  yang dalam  satu
keluarga juga memiliki mata bhim,
ketulizn, dan tanda lahir putth di daha
sedangkan  kasus  keempal motonk
terlambat saat ini belum bisa berjalan
di umur 4 tahun dan hasil CT-scan 64
slices  didapatkan  koklea  bilateral
normal.

Pemenksaan klims THT-KL semua
kasus tidak ada kelainan

Pemeriksaan pendengaran dan gejala
klinis Waardenburg seperti pada tabel
I berikut.

Tabel 1. Pemenksaan pendengaran dan
pejala khinis  kasus  sindroma
Waardenburg

(B} kasus 2

107} kasus 3

(E¥] kasus 4
Crambar 1. Heterokromas pada masimg-
masing kasnes

PEMBAHASAN

Sindroma Waardenburg
dideskripsikan  sebagm  penderita
dengan  gangguan  pendengaran,
distofia  kantorwm  (pergeseran ke
lateral kantus mata sehelah dalam) dan
perbedann wama pigmen s mata.'-
Gangguan  pendengaran  seringkali
bukan merupakan keluhan utama pada
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[ar kepustakasn, sindroma
Waardenburg tidak berpengaruh pada
ras atau etnik tertentu. Laki-laki dan
perempuan memiliki frekuensi vang
sama, [ luar negeri, sindroma
Wasrdenburg  wmumnya  ditemukan
pada bayi baru lahir bila didapatkan
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perbedaan pigmen mata  atau  saal
skrining pendengaran, tetapi umumnya
tidak terdiagnosis sampai orang tun
curiga terdapat ketulian dan gangguan
bicara pada anaknya atau terdapat
anggota keluargs lainnva  didiagnosis
mengalami ketulian®

Konsorsium sindroma
Waardenburg pada tahun 1992
membuat kriteria diagnosis tipe | hila
terdapat dua kriteria mayor, atau satu
kriteria mayor dan dua kriteria minor.
Kemudian Lui dkk membuat kriteria
untuk tipe 2 bila terdapat dus kriteria
mayor tanpa distofia kantorum.
Kriteria mayor terdiri dari:

o Tuli sensorineural  bawaan
(SNHL)

= (angguan pigmentasi pada iris
mali
Rambut hipopigmentasi
Distofia  kantorum. dengan

indek W = 1,95

Rumues ; X =(2a—
02110 - 3909

Y =(la-
02470 — 3 900b

W=+
¥ +a'h

& =2 jarak
kantus  sebelah  dalam
(mm]

b = jarak
arvar pagpl (mim)

C = jurak
kantus sebelah fuar (mm)

Bila W =

1,95 : distofia kantorsm

Kriteria minor :
» Leukoderma bawaan (contoh :
hipopgmentast kulit)
# Alis mata vang menyolok
{xvrophrys)
Dasar hidung yang lebar
Ala nasi hipoplasi
Rambut beruban pada usia
muda {umur < 30 tahun) *?
Pemeriksaan  pada  wajah,
didapatkan dasar hidung vang lebar,

alis mata vang menyolok (synophrys),
ala nasi hipoplasi, distofia kantorum
(kecuali pada tipe 2). Pada kulit
didapatkan  hipopigmentasi  pada
wajah, leher, ekstremitas, dengan pola
hipopigmentasi sama  pada anggota
keluarga yang lain.*

Pada  rambut  didapatkan
hipopigmentasi ~ (wihite  forefock),
muncul  saal  lahir  dan  dapat
menghtlang  dengan  bertambahnya
usia. Rambut putih pada badan, alis
mata atau bulu mata. Dapat terjadi
hiperpigmentasi rambut (Mlack
forelpek) atan rambut beruban pada
usia muda (umur < 30 tahun}.*

Pada mata didapatkan
heterokromia segmental atau komplit,
mata biru safir.’? Pada

pendengaran didapatkan insiden yang
bervariasi antar keluarga. berkisar 58
% pada WSI1 dan 77 % pada tipe 2.
Ciangguan pendengaran sedang — berat
dengan ketulian frekuensi rendah atau
bentuk U pada awsdiogram, dapat
bersifat  hilateral,  asimetnk  atau
unilateral, bersifat tidak progesif, **
Dapat pula didapatkan defek
newral  tbe (NTD), bahu sprengel
(congenital upward scapilar
displacement), kelainan celah bibir dan
palatum (labiopalatoskisis), penyakit
Hirschprung (umumnya pada tipc 4).
hipoplasia  atau  kontraktur — otot
ckstremitas.!  Perbandingan (%)
kelainan pada Sindroma Waardenburg
tipe | dan 2 dapat dilihat pada tabel 2.

Tahel 2. Perbandingan perscntase
sindroma Waardenburg tipe 1
dan 2 berdasarkan temuan

klinis”

Cliwical Finding Ws1 Ws2
(%) (%a)

Sensovincaral hearing  57-38 TI-TH

les

Heteroclivomin Inide 15-11 42-54

Hypoplastic blie eves 15-18 3-23

Hhite forelock 4345 14-13

Eawrly grayving 23-318 14-30

Lenbodlerma 3035 3-12
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High nasol root 22:100  0-14
Medial cyebrow flare _ 63-70 1

Pemeriksaan  fisik  keempat
penderita didapatkan wama ins bim
baik komplit atau segmental pada satu
atau kedua mata. Tidak didapatkan
distofia kantorum pada keempat kasus
(W < 1,95), Rambut hipopigmentasi,
pada satu penderita (kasus 3) terdapat
wihite foreflock di dahi saat lahir dan
makin menghilang setelah bertambah
besar,

Dar keempat kasus di atas
didapatkan kumpulan gejala  yang
seseai dengan sindroma Waardenburg,
vaitu  kehilangan pendengaran  dan
perbedaan  warna pigmen ins mata.
Keempat kasus digolongkan dalam tipe
2, sesuai  dengan  kriteria dan
konsorsium  sindroma  Waardenburg,
yailu hila  didapatkan  mimamal 2
kriteria mayor (tuli sensorineural, iris
biru, dan rambut hipopigmentasi) tanpa
adanya distofia kantorum (W index <
1.95%, Ketuban bilateral simetris dan
tidak  bersifat  progresif.  Tidak
didapatkan adanya kelainan pada
abdomen, cktremitas ataupun kelainan
bawaan lainnya.

Pada kasus ketiga tampak
kelainan herediter sesuai dengan pola
autosomal dominan. Dari anamnesis
diketahur terdapat pemikahan  dalam
keluarga. Saudara sepupu penderita
juga mengalami kelainan vang sama.

Pada kepustakaan telah
dilakukan penelitian terhadap
manifestasi  audiometri  pada 12
penderita sindroma Waardenburg tipe
| dan 11 pada tipe 2. Semua penderita
tersebut dilakukan pemeriksaan
ofoskopi  dengan  hasil normal dan
memiliki timpanogram tipe A. Dan 23
penderita sindroma  Waardenburg,
didapatkan 19 penderita  (83%)
mengalami  twh  sensorineural, 9
penderita {75 %) merupakan tipe 1 dan
10} penderita (91 %) tipe 2. Pada kedua
kelompok  sindroma  Waardenburg
tersebul umumnya tuli pada level >

100 dB, wvaitu 42% pada tipe | dan
T1% pada tipe 2 (p<0,01). Tidak ada
perbedann yang bermakna pada il
level yang lain (< 30dB, 31-60 dB, 61-
100 dB) antara kedua kelompok tipe |
dan tipe 2 (tabel 3).°

Tabel 3. Perbandingan (%) level (dB) wili
sensorineural pada sindroma
Waardenburg tipe | dan 2*

=3 360 61-100 =100
dg_ dB dB dB

T T Ti T Ti T T Ti
e pe pe p pe pe pe  pe
| Il | ] | ] | 1]
2 9 & I 2 0 4 7
5 B 5 2 3

Pada penelitian tersebut juga
didapatkan bahwa tuli sensorineural
pada umumnya bilateral, vaitm 18 dari
23 (78%) penderita  sindroma
Waardenburg vang diteliti, terutama
simetris bilateral 73% pada tipe 2 dan
30% pada tipe 1. Hanva ditemukan 1
penderita tipe 2 vang menderita tuli
unilateral (tabel 47.°

Tabel 4. Perbandingan persentase
antara sindroma
Waardenburg tipe 1 dan 2

berdasarkan tingkat
pendengaran”
Tingkat Typel Type I
pendengaran (n=12} (=11}
Normal hegring 3{25) | (%)
Unilateral
fearing loss o L(?)
Btfaseral
symetrical & i 501) RT3
hearing loss
Bilateral
axvmerrical 3(23) I (%)

lreaving loxs

Pada kasus ini dari
pemenksaan audiologi didapatkan tuli
sensorineural berat berdasarkan
pemeriksaan BOA. Pada 3 penderita
didapatkan BOA memiliki respon level
mimmal 9 dB, satu penderita BOA
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sulit  dicvaluasi  karcma  terdapat
nistagmus  horzontal  dan penderita
memiliki gangeuan motonk,
Pemeriksaan OAE didapatkan
gambaran gangguan pada koklea kanan
dan kiri. Dari ABR pada telings kanan
dan kiri gelombang V' tdak dapat
diidentifikasi  sampai 100 dB,
menunjukkan adanya tuli sensorineural
berat bilateral dan simetris, Hal m
sesuni dengan kepustakaan yang ada
bahwa pada umumnya pada sindroma
Waardenburg tipe 2 mengalami tuli
sensorineural  berat,  bilateral  dan
SimMetris.

Penatalaksanaan penderita
Sindroma ‘Waardenburg melibatkan
beberapa  keahlian selain di bidang
THT-KEL, wvaitu ahl genctika, mata,
kulit, pediatri dan bedah.* Pemeriksaan
genetika meliputi pemeriksaan
molekular genetika vang mahal. Untuk
ilu  sebatknyva  dilakukan  evaluas:
silsilah  keluarga  (pedigree),  dan
konseling keluarga olch  karena
penderita tipe 1 dan 2 pada umumnya
memiliki ristko 0% untuk
menurunkan  pada  bayinva  saat
hamil >4

Pemeriksaan radiolog
penderita  keempat mebputt CT-scan
kepala  untuk  melihat  adanya
pertumbuhan koklea vang tidak normal
dan sehagai  persiapan  pemasangan
implan koklea. Namun, pada banyak
kepustakaan koklea dapat tumbuh
secara normal.” Pada tiga penderita
lainnya  CT-scan  belum dapat
dilakukan karena masalah biaya.
Pemenksaan mata diperlukan untuk
melakukan evaluasi visus dan lapangan
pandang mata serta adanya kelainan
lainnya di bidang mata. Pada umumya
penderita  sindroma  Waardenburg
memiliki penglihatan normal.?
Evaluasi di bidang kulit kelamin hila
terdapat  kelainan pada kulnt untuk
menyingkirkan adanva suatu penvakit
atau keganasan.' Evaluasi oleh ahli
pediatri dan bedah  dilakukan  hala

didapatkan kelainan labiopalatoskisis,
penvakit Hirschprung serta kelainan
pada ekstremitas.”

Di bidang THT-KL sendiri
penanganan ditujukan untuk skrining
pendengaran, evaluas tuli
sensorineural puna pemasangan  alat
bantu dengar, dan bila memungkinkan
penggunaan implan koklea. Evaluasi
dilakukan secara berkesinambungan,*
Untuk 1tu dapat dilakukan pemeriksaan
secard  subvektif dam  obyektif.
Pemeriksaan subvektif  meliputi
behavioral  observation  audiemetry
(BOAY, vixual reinforcement
audiometry (VRA), play audiometry
dan bila anak sudah cukup kooperatif

dengan audiomaetri, Pemeriksaan
obyekuf’  melputi efecironeousiic
inmitance/ Impedance, oo Cotstic

emission  (OAE)  dan auditory
hrainsten FESPORTE (ABR)."
Penanganan lain adalah terapi wicara
agar penderita sindroma Waardenburg
dapat berkomunikasi. Deteksi dint dan
pentalaksanaan yang
berkesinambungan vang efektfl akan
meningkatkan  kualitas  hidup  dan
pendidikan  vang  optimal  schingga
dapat hidup secara normal, '

Tiga pendenta telah memaka
alat bantu dengar dan melakukan
fiteing sccara berkala. Satu pendenita
masih belum menggunakan alat bantu
dengar karena masalah biava, Terapt
wicara mulai  dilakukan pada 2
penderita yang memakai alat bantu
dengar, pada satu pendenta  yang
memakal  alat bantu  dengar  belum
dilakukan terapi wicara karena adanya
nistagmus  dan  kelainan  motorik
schingga saat im lebih  diutamakan
penatalaksaan terhadap perkembangan
motoriknya.

Konsultasi dengan ahli mata
dan  pediatn  welabh  dilakukan  pada
keempat penderita guna pemeriksaan
tumbuh kembang vang kemudian
dilanjutkan ke ahli genetika, Tidak
dilakukan konsultasi ke ahli kulit dan
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bedah oleh karena tidak ditemukan
kelainan pada kulit, ekstremitas dan
kelainan bawaan lamnnya.

KESIMPULAN

Mlaporkan empat  penderita
sindroma  Waardenburg upe 2,
memiliki  gejala  berupa  ketulian
bawaan dengan derajat berat bilateral
simetris, heterokromia, tidak terdapat
distofia kantorum dengan W indeks <
1.95.

[ bidang THT-KL deteksi dini
terhadap  ketulisn  bawaan  memiliki

peran penting dalam
penatalaksanaannya, Semakin dim
penatalaksanaan  terhadap  ketulian
bawaan akan meningkatkan kualitas
hidup penderita. Penggunaan alat bantu
dengar  dan bila  memungkinkan
pemasangan implan  koklea amatlah
membantu. Kerjasama dengan ahli di
bidang lainnya seperti pediatri, mata,
genetika, kulit dan bedah diperlukan
untuk memperoleh penanganan
optimal. pada tiap penderita dapat
berbeda sesuai dengan  kebutuhan
MASINE-Tasing.
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