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Streszczenie

Cel pracy: Celem artykutu byla analiza polskiego oraz zagranicznego piémiennictwa, w ktérym przedstawiono wnikliwg charakte-
rystyke zespolu Treachera Collinsa. W szczego6lnosci chciano podkresli¢ obecno$¢ zaburzen stuchu bedacych wynikiem tej choroby
oraz stosowane w ich przebiegu wybrane formy terapeutyczne.

Material i metody: Przeanalizowano dostepne pismiennictwo, korzystajac z dostepu do baz: Scopus, ScienceDirect, EBSCOhost,
PubMed oraz Web of Science. Réwnocze$nie odrzucono duplikaty, prace napisane w jezyku innym niz angielski i polski oraz donie-
sienia konferencyjne. Do wyszukiwania uzyto stéw kluczowych: zespot Treachera Collinsa, dyzostoza zuchwowo-twarzowa, wady
wrodzone, BAHA, Vibrant Soundbridge, Bonebridge.

Wryniki: Po selekcji wedtug kryteriéw wlaczenia i wylaczenia, stow kluczowych, abstraktéw i tytuléw, z 2000 uzyskanych wynikéw
wzieto pod uwage 55 publikacji, ktdre zawieraly aktualne informacje na temat najwazniejszych elementéw choroby - patogenezy, cha-
rakterystycznych objawoéw, stosowanej obecnie diagnostyki oraz postgpowania terapeutycznego.

Whioski: Przeglad poszczegélnych publikacji pozwala stwierdzi¢, ze zesp6t Treachera Collinsa jest chorobg bardzo zréznicowana,
ktéra wymaga indywidualnego, wielospecjalistycznego podejscia do pacjenta oraz przede wszystkim jak najszybszego podjecia od-
powiednich krokéw diagnostyczno-terapeutycznych.

Stowa kluczowe: zesp6t Treachera Collinsa  dyzostoza zuchwowo-twarzowa « wady wrodzone « BAHA « Vibrant Soundbridge « Bonebridge

Abstract

Aim of the study: The aim of the article was to analyze Polish and foreign literature which presents insightful characteristics of the
Treacher Collins syndrome. In particular, it was important to emphasize the presence of hearing disorders resulting from this disease
and modern therapeutic forms used in its course.

Material and methods: The available literature was analyzed using access to the following databases: Scopus, ScienceDirect, EBSCO-
host, PubMed and Web of Science. At the same time, duplicates, papers written in a language other than English and Polish, and con-
ference reports were rejected.

Results: After the selection according to the inclusion and exclusion criteria, key words, abstracts and titles, from 2000 results 55 pub-
lications were considered. They contained reliable information on the most important elements of pathogenesis, characteristic symp-
toms, currently used diagnostics and chosen therapeutic procedures.

Conclusions: The review of individual publications allows to conclude that the Treacher Collins syndrome is a very diverse disease
which requires an individual, multi-specific approach to the patient. It is also crucial to take appropriate diagnostic and therapeutic
steps as soon as possible.
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Wstep

Zespol Treachera Collinsa (ang. Treacher Collins syndro-
me, TCS) nalezy do rzadkich chordéb genetycznych dzie-
dziczonych w wigkszo$ci przypadkéw autosomalnie domi-
nujaco. Pierwsze doniesienia dotyczace tej choroby zostaly
przedstawione przez Thomsona w 1846 roku. W pdzniej-
szym czasie szczeg6élowej charakterystyki dokonali Berry
oraz Treacher Collins, ktéry w 1900 roku poddal wnikli-
wej analizie dwa przypadki kliniczne [1]. Choroba okre-
$lana jest takze jako zespdt Franceschettiego, Zwahlena
i Kleina. Autorzy, od ktorych nazwisk pochodzi jej na-
zwa, przedstawili calo$ciowy opis choroby oraz wprowa-
dzili nowy termin odnoszacy si¢ do objawéw klinicznych
- dyzostoza zuchwowo-twarzowa [2,3].

Wystepowanie TCS szacuje si¢ na okoto 1/50 000 urodzen
[4-10]. Okoto 60% mutacji ma charakter spontaniczny
(de novo), natomiast 40% - dziedziczny [11-13]. Zaréw-
no w wyniku mutacji de novo, jak i tych przekazywanych
potomstwu przez rodzicéw, u pacjentéw z TCS obserwu-
je si¢ podobne objawy — charakterystyczne deformacje
w obrebie twarzoczaszki. Ztozono$¢ wystepujacych wad
istotnie wplywa na funkcjonowanie pacjenta, ogranicza-
jac miedzy innymi percepcje stuchows, rozwdj jezykowy
i psychoruchowy. W zaleznosci od ekspresji fenotypowej
deformacje moga by¢ mniej lub bardziej widoczne [14].
Ma to szczeg6lne znaczenie dla postepowania diagnostycz-
nego, ktére z powodu zréznicowanej ekspresji fenotypo-
wej bywa czgsto utrudnione.

Cel pracy

Celem opracowania jest oméwienie najwazniejszych za-
gadnien dotyczacych zespotu Treachera Collinsa (patoge-
nezy, charakterystycznych objawdw, diagnostyki i leczenia)
z wykorzystaniem pi$miennictwa polskiego i zagraniczne-
go, z rownoczesnym podkredleniem istoty zaburzen stu-
chu oraz stosowanych obecnie wybranych rozwigzan te-
rapeutycznych w ich przebiegu.

Materialy i metody

Informacje dotyczace TCS uzyskano, wykorzystujac do-
step do najpopularniejszych baz publikacji naukowych:
Scopus, ScienceDirect, EBSCOhost, PubMed oraz Web
of Science. Uzyto nastepujacych stéw kluczowych: zespo6t
Treachera Collinsa, dyzostoza zuchwowo-twarzowa, wady
wrodzone, BAHA, Vibrant Soundbridge, Bonebridge. Su-
mujac liczbe pozycji literaturowych pochodzacych z baz,
uzyskano 2000 wynikéw. Selekcji publikacji dokonano po-
przez analize kryteriow wlaczenia i wylaczenia, abstrak-
téw oraz tytuléw prac.

Gléwnym kryterium wlaczenia, branym pod uwage pod-
czas przegladu poszczegdlnych pozycji literaturowych,
byly rzetelne i aktualne doniesienia na temat zespotu
Treachera Collinsa. Skupiono si¢ na informacjach do-
tyczacych patogenezy, objawoéw oraz postgpowania dia-
gnostyczno-terapeutycznego. Réwnoczesnie odrzucono
duplikaty, prace napisane w jezyku innym niz angiel-
ski i polski oraz doniesienia konferencyjne. Podsumo-
wujac, sposrdd 2000 wynikéw wybrano 55 publikacji,
z czego najstarsza pochodzi z 1959 roku, najnowsze za$

ZESPOE TREACHERA COLLINSA
SCOPUS | SCIENCEDIRECT | EBSCOHOST | PUBMED | WEB OF SCIENCE
Stowa kluczowe:
zespot Treachera Collinsa,
dystoza zuchwowo-twarzowa,
wady wrodzone, BAHA, Vibrant
Soundbridge, Bonebridge
2000
kryteria
wiaczajace
tres¢
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kryteria
wyfaczajace
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publikagji
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Schemat 1. Sposéb selekgji publikacji wykorzystanych w przegla-
dzie pismiennictwa.

Diagram 1. The scheme of selection of publications used in the
literature review.

-z 2018. Na schemacie 1. przedstawiono sposéb selek-
cji publikacji, ktére zostaly wykorzystane w niniejszym
przegladzie piSmiennictwa.

Wryniki

Patogeneza

Podloze patogenezy TCS stanowi mutacja genu TCOFI1 na
chromosomie 5q31-32, ktdra stwierdza si¢ w zdecydowa-
nej wigkszosci przypadkéw — od 78 do 93% [10]. Dziedzi-
czona jest autosomalnie dominujaco. TCOF1 koduje biatko
jaderkowe (ang. treacle), ktore jest aktywne we wczesnych
etapach rozwoju zarodkowego w strukturach przeksztal-
cajacych sie w kosci twarzy oraz inne jej tkanki [11,12].
Mutacja TCOF1 przyczynia si¢ do obnizenia wytwarza-
nia rRNA (ang. Ribosomal RNA), zaburzen biogenezy po-
lipeptyd6w oraz konicowej autodestrukeji komorek uczest-
niczacych w rozwoju struktur twarzoczaszki [15]. Efektem
zaburzenia tego procesu sg deformacje w obrebie m.in.: ko-
steczek stuchowych, btony i jamy bgbenkowej, trabki stu-
chowej, jamy sutkowej kosci skroniowej, a takze szczeki,
gardla i migdatka podniebiennego [6,16]. Dotychczas od-
kryto ponad 160 szkodliwych mutacji tego genu, z czego
najczesciej pojawialy sie delecje [17].

Nie tylko defekty w obrebie TCOF1 sa odpowiedzialne
za mechanizm powstawania TCS. Wyniki przeprowadzo-
nych badan pokazuja, ze mutacje genéw POLR1D (ang.
RNA polymerase I subunit D) oraz POLR1C (ang. RNA
polymerase I subunit C), znajdujacych si¢ odpowiednio
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na chromosomach 13q12.2 oraz 6p21.1, takze sg przyczy-
ng tej choroby u ok. 8% pacjentéw [10,18]. Mutacja PO-
LR1D dziedziczona jest autosomalnie dominujgco, nato-
miast POLRD1C - autosomalnie recesywnie.

Penetracja zmutowanych genéw odpowiedzialnych za po-
wstawanie TCS jest bardzo wysoka (ok. 90%), co oznacza,
ze u prawie kazdej osoby z uszkodzonym genem beda po-
jawiac si¢ charakterystyczne deformacje [2,19]. Na skutek
zréznicowanej ekspresji fenotypowej w niektérych przy-
padkach deformacje te moga ujawnia¢ sie w tak stabym
stopniu, Ze bez wykonania badan genetycznych jedno-
znaczna diagnoza jest niemozliwa [14].

Objawy

Charakterystyka ogolna

Jak juz wspomniano, TCS charakteryzuje si¢ zaburze-
niem rozwoju tkanek kostnych i migkkich twarzoczaszki.
U wigkszosci pacjentéw obserwuje si¢ deformacje obu-
stronne i symetryczne [5,9]. Stwierdza si¢ hipoplazj¢ ko-
$ci twarzoczaszki (szczekowej, jarzmowych), ktérej wyni-
kiem jest cofnigcie oraz nieproporcjonalnie maty rozmiar
zuchwy (retrognatyzm i mikrognatyzm) [14]. U pacjentéw
zauwaza si¢ rowniez zmiany w obrebie oczodotéw - nie-
dorozwdj tukéw jarzmowych, ubytki tkanki miekkiej oraz
zanik migéni okreznych oka, co skutkuje pojawieniem sie
charakterystycznego skosnego ustawienia szpar powieko-
wych [4]. Nierzadko zmiany te sg przyczyna licznych wad
wzroku oraz wplywaja na budowe oka, powodujac rozsz-
czep struktur anatomicznych oka (ang. coloboma), zeza
czy maloocza. Na skutek nieprawidtowej budowy drég od-
dechowych w okresie niemowlecym moze dochodzi¢ do
komplikacji zwigzanych z oddychaniem oraz przyjmowa-
niem pokarméw [20]. W tej sytuacji ztotym standardem
jest przeprowadzenie tracheotomii, co umozliwia doptyw
powietrza do pluc, oraz gastrostomii w celu dostarczenia
do organizmu substancji odzywczych [21,22]. Hipoplazja
szczeki jest zazwyczaj przyczynag licznych wad zgryzu oraz
nieprawidlowej budowy podniebienia. Czesto pojawiajg-
ce sie zgryz otwarty oraz wysoko sklepione (gotyckie) lub
rozszczepione podniebienie moga prowadzi¢ do zaburzen
artykulacyjnych. Co wazne, u pacjentéw z TCS zazwyczaj
nie stwierdza si¢ zaburzen intelektualnych.

Deformacje w obrebie twarzoczaszki charakterystyczne
dla TCS nalezy takze réznicowaé z innymi chorobami
genetycznymi — miedzy innymi zespotem Nagera i ze-
spotem Millera, w przebiegu ktoérych zauwaza si¢ podob-
ne objawy [10].

Zaburzenia stuchu i réwnowagi

Deformacjom twarzoczaszki najczeéciej towarzysza rézne-
go stopnia malformacje ucha zewnetrznego, srodkowego,
a takze wewnetrznego. W przypadku TCS najczesciej ob-
serwuje si¢ znieksztalcenia w obrebie ucha zewnetrznego
i srodkowego (zdjecie 1) [4]. W zaleznosci od stopnia na-
silenia wyrdznia si¢ [23]:

1. Malformacje lekkiego stopnia — deformacje w obrebie
chrzastki matzowiny usznej, rzadko stwierdza si¢ mal-
formacje fanicucha kosteczek stuchowych.

2. Malformacje $redniego stopnia — najczesciej widocz-
na s3: mikrocja, zwezenie lub atrezja przewodoéw stu-
chowych zewnetrznych. Zauwaza si¢ malformacje lub
unieruchomienie fanicucha kosteczek stuchowych.

3. Malformacje znacznego stopnia — zazwyczaj obser-
wuje si¢ aplazje malzowiny usznej, atrezje przewodow
stuchowych zewnetrznych, zanik lub silnie zdeformo-
wany laicuch kosteczek stuchowych, niewyksztalce-
nie okienka okraglego §limaka oraz niedorozwdj jamy
bebenkowe;j.

Skutkiem powyzszych zaburzen jest najczesciej niedo-
stuch przewodzeniowy lub mieszany. U pacjentéw z TCS
rzadziej diagnozowany jest niedostuch odbiorczy [6,20].

W przebiegu tej choroby niekiedy pojawiaja si¢ malfor-
macje w obrebie §limaka i narzagdu przedsionkowego [23].
Aplazja lub hipoplazja btednika kostnego i bloniastego
prowadza nie tylko do zaburzen stuchu, lecz takze moga
by¢ przyczyna zawrotéw glowy i zaburzen réwnowagi. Za-
réwno dokladna diagnostyka audiologiczna, jak réwniez
szybkie wdrozenie leczenia i rehabilitacji z uwzglednie-
niem wieku pacjenta maja bardzo duze znaczenie w za-
pobieganiu zaburzeniom percepcji stuchowej oraz op6z-
nieniu rozwoju jezykowego.

Diagnostyka

Diagnostyka radiologiczna, genetyczna
i ultrasonograficzna

Diagnostyke w kierunku wykrycia TCS mozna rozpoczgé
juz w okresie prenatalnym oraz kontynuowac po urodze-
niu. Gléwne dzialania opieraja si¢ na dokladnej ocenie

Py X i A ¥
Fotografia 1. Dziecko z zespotem Treachera Collinsa, widok z pro-
filu. Widoczna mikrocja oraz retrognatyzm [24].

Picture 1. Child with Treacher Collins syndrome, seen from the
side. Apparent microtia and retrognathism [24].
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klinicznej pacjenta, analizie historii choroby oraz bada-
niach: radiologicznych, genetycznych oraz ultrasonogra-
ficznych [25,26].

Badania radiologiczne majg bardzo duze znaczenie dla po-
twierdzenia oraz interpretacji zaburzen rozwojowych twa-
rzoczaszki [4]. W tym celu zaleca si¢ wykonanie tomogra-
fii komputerowej (CT), cefalometrii, zdjg¢ rentgenowskich
(RTG) oraz ortopantomograméw (OPG). Wymienione ba-
dania umozliwiaja okreslenie stopnia hipoplazji kosci oraz
wynikajacych z niej zmian, migedzy innymi: mikrognaty-
zmu, retrognatyzmu, wad zgryzu [27]. Co istotne, po-
zwalajg one réwniez na zaawansowang ocen¢ malforma-
¢ji struktur ucha zewnetrznego i srodkowego.

Jednak same badania radiologiczne moga okazac¢ si¢ nie-
wystarczajace, aby ostatecznie potwierdzi¢ TCS. Jak juz
wspomniano, w przebiegu tej choroby genetycznej obja-
wy moga mie¢ rézne nasilenie. Co wiecej, jej cechy kli-
niczne s charakterystyczne dla wielu innych patologii
o podlozu genetycznym. Dlatego specjalisci zalecajg prze-
prowadzenie dodatkowych badan genetycznych z réw-
noczesng precyzyjna analiza historii choroby w rodzi-
nie. Badania molekularne w kierunku wykrycia mutacji
gen6w TCOF1, POLRIC oraz POLRID przeprowadza-
ne sa w wielu o$rodkach medycznych i mozna je wy-
kona¢ juz w okresie zycia ptodowego [28]. Diagnosty-
ka odbywa sie najczesciej z wykorzystaniem fetoskopii,
amniopunkgcji oraz biopsji komoérkowej [29]. Najczesciej
wykonuje si¢ je w sytuacjach, kiedy we wczeéniejszych
pokoleniach w rodzinie pojawiaty si¢ przypadki tej cho-
roby. Badania te umozliwiaja okresélenie rodzaju i lokali-
zacji mutacji na bardzo wczesnym etapie, jednak nalezy
pamietad, ze sg to metody inwazyjne, ktdre niosg ze soba
spore ryzyko poronienia oraz nie zawsze dostarczaja do-
kladnych informacji o stopniu nasilenia deformacji twa-
rzoczaszki [30]. W przypadku potwierdzenia diagnozy,
zaleca si¢ przeprowadzenie badan genetycznych réwniez
wérdd cztonkow najblizszej rodziny — w wielu przypad-
kach wykazuje sie u nich obecno$¢ mutacji, mimo stabo
nasilonych cech fenotypowych [31,32].

Bardzo waznym krokiem w diagnostyce prenatalnej jest
takze ultrasonografia (USG) wykonywana okoto 18 ty-
godnia cigzy [29]. USG pozwala na obrazowanie tkanek
ptodu, dzieki czemu mozna sprawdzi¢ obecno$¢ defor-
macji twarzoczaszki. Badanie to, bedace zazwyczaj uzu-
pelnieniem testéw molekularnych, czgsto potwierdza
wstepna diagnoze. Jednak mimo duzych korzysci i po-
prawy jakosci badan ultrasonograficznych nadal bardzo
trudno stwierdzi¢ TCS u ptodu, ktérego cechy fenotypo-
we sg stabo nasilone [29].

Diagnostyka audiologiczna

Malformacje ucha zewnetrznego, srodkowego i wewnetrz-
nego wystepujace w przebiegu TCS wymagajg profesjonal-
nej oceny otorynolaryngologicznej oraz skierowania pa-
cjenta na kompleksowa diagnostyke audiologiczng od razu
po urodzeniu. Procedura diagnostyczna w przypadku wy-
mienionych wad wrodzonych opiera si¢ na [23]:

1. Ocenie otorynolaryngologicznej — po wnikliwym
wywiadzie lekarskim, uwzglgdniajagcym historie wad

wrodzonych uszu w rodzinie, lekarz okresla stopien na-
silenia deformacji malzowiny usznej, zwezenia prze-
wodu stuchowego zewnetrznego oraz innych towarzy-
szacych anomalii.

2. Ocenie behawioralnej reakcji na bodziec akustyczny.

3. Badaniach subiektywnych — w sytuacji, gdy dziecko
osiagnelo wystarczajacy wiek (okoto 5. roku zycia)
i jest w stanie wspolpracowad z osoba prowadzaca
badanie, wykonuje si¢ audiometrie tonalng dla to-
néw czystych. Wyznaczenie progdw styszenia dla prze-
wodnictwa powietrznego (PP) i kostnego (PK) pozwa-
la okreéli¢ rodzaj niedostuchu. Istotnym badaniem
subiektywnym w procesie diagnostycznym jest réw-
niez audiometria mowy, ktérej wyniki pokazujg pro-
cent prawidlowo ustyszanych stéw dla poszczegélnych
poziomdw natezenia.

4. Badaniach obiektywnych — w przypadku niewystarcza-
jacego wieku lub braku wspélpracy z pacjentem czesto
przeprowadzane jest badanie potencjatéw wywotanych
z pnia moézgu (ang. auditory brainstem response, ABR),
ktére pozwala okresli¢ m.in. rodzaj niedostuchu.

5. Badaniach obrazowych - badania obrazowe wyko-
nywane u pacjentéw z wadami wrodzonymi ucha ze-
wnetrznego, sSrodkowego oraz wewnetrznego maja bar-
dzo duze znaczenie podczas diagnostyki w kierunku
wszczepienia implantéw stuchowych oraz operacji re-
konstrukcyjnych. Wyniki tomografii komputerowej
oraz rezonansu magnetycznego dostarczaja istotnych
informacji na temat budowy anatomicznej czaszki,
warunkow do odtworzenia przewodu stuchowego ze-
wnetrznego oraz stopnia malformacji ucha $rodkowe-
go i wewnetrznego.

Postepowanie terapeutyczne

Podstawa postepowania terapeutycznego przeprowadza-
nego u pacjentéw z TCS jest wprowadzenie wieloetapo-
wego leczenia operacyjnego oraz zaangazowanie wielody-
scyplinarnego zespotu specjalistow, takich jak: chirurdzy
szczekowi, neurochirurdzy, ortodonci, okulisci, otolaryn-
golodzy, psycholodzy, logopedzi czy pediatrzy [9]. Prawi-
dlowy plan leczenia, motywacja pacjenta oraz pomoc ro-
dziny daja szans¢ na mozliwie sprawny rozwoj. Leczenie
i rehabilitacje pacjentéw z dyzostoza zuchwowo-twarzo-
wa nalezy rozpocza¢ jak najszybciej po urodzeniu i trze-
ba kontynuowa¢ na kazdym etapie Zycia [6].

Zabiegi operacyjne twarzoczaszki

Postgpowanie terapeutyczne w kierunku leczenia TCS
w wiekszo$ci przypadkéw opiera sie na przeprowadzeniu
operagji chirurgicznych w obrebie kosci i tkanek twarzo-
czaszki [33]. Zazwyczaj kazdy zabieg wykonywany jest
zgodnie z okreslonymi etapami rozwoju pacjenta i za-
lezy od stopnia nasilenia deformacji oraz ogdlnego sta-
nu zdrowia.

Leczenie bezposrednio po narodzinach skupia si¢ gtow-
nie na poprawie funkcji oddechowych oraz mozliwosci
przyjmowania pokarméw [9]. Oprécz wspomnianej juz
tracheotomii i gastrostomii, w sytuacji zagrozenia Zycia
spora cze¢$¢ specjalistdw opowiada si¢ za przeprowadze-
niem osteogenezy dystrakcyjnej juz w pierwszych mie-
sigcach zycia. Jest to zabieg chirurgiczny polegajacy na
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wydluzeniu koéci zuchwy, majacy na celu korekcje re-
trognatyzmu oraz tym samym zwig¢kszenie drozno$ci
drég oddechowych [33]. Jesli dziecko oddycha prawidio-
wo, operacje nalezy przeprowadzi¢ w pézniejszym okre-
sie, kiedy ko$ci twarzoczaszki osiggna dojrzalsza postal.
W zaleznosci od stopnia malformacji ko$ci, operacje re-
konstrukcyjne zapoczatkowane od razu po urodzeniu
i kontynuowane w pozniejszych etapach zycia skupiaja
sie rébwniez na korekcie rozszczepu podniebienia oraz
innych struktur twarzoczaszki — gtéwnie kosci i tukow
jarzmowych. Istotne z punktu widzenia rozwoju jezyko-
wego jest takze leczenie wad zgryzu i wszelkich niepra-
widlowosci zebowych [34]. Odpowiednim rozwigzaniem
jest zastosowanie specjalnych aparatéw zebowych, protez
dentystycznych czy implantow. Podkresla si¢ réwniez role
ochrony nieprawidtowo funkcjonujacego uktadu wzro-
kowego. Opiera si¢ ona zazwyczaj na plastyce sko$nego
ustawienia szpar powiekowych, a takze zastosowaniu so-
czewek korekcyjnych.

Zabiegi rekonstrukcyjne ucha zewnetrznego
i srodkowego

Obecnos¢ wad wrodzonych ucha zewngtrznego i $rodko-
wego, wspotwystepujacych zazwyczaj z TCS, najczesciej
skutkuje pojawieniem si¢ niedostuchu przewodzeniowe-
go lub mieszanego, co wymaga wielospecjalistycznego po-
dejscia diagnostyczno-terapeutycznego.

W przypadku wystgpienia wspomnianych powyzej de-
fektéw czegsto wykonywanymi operacjami sg zabiegi re-
konstrukcyjne matzowiny usznej, przewodu stuchowe-
go zewnetrznego oraz ucha §rodkowego z odtworzeniem
aparatu przewodzacego [35]. Ich celem jest za réwno po-
prawa styszenia, jak réwniez wplyw na walory estetycz-
ne. Zaleca sie, aby powyzsze operacje zostaly przeprowa-
dzone miedzy piatym a dziesigtym rokiem Zycia dziecka.
Podczas kwalifikacji do rekonstrukeji przewodu stucho-
wego zewnetrznego i ucha srodkowego podkredla si¢ role
przewidywanych korzysci stuchowych do poziomu wy-
dolnoéci socjalnej (pooperacyjny wynik progu dla prze-
wodnictwa powietrznego powyzej 30 dB HL). Zwraca
si¢ rowniez uwage na niewielki stopienn deformacji fan-
cucha kosteczek stuchowych, brak duzych zmian anato-
micznych w jamie bebenkowej, a takze prawidlowe po-
lozenie stawu skroniowo-zuchwowego i przebieg nerwu
twarzowego. Duze znaczenie przy wdrozeniu odpowied-
niego leczenia ma jednostronny lub obustronny charakter
deformacji. Przy obustronnych zaburzeniach priorytetem
bedzie poprawa funkcji stuchowych, natomiast w przy-
padku malformacji jednostronnych (z jednocze$nie pra-
widtowym stuchem w drugim uchu) mozna skupi¢ sie
na aspektach estetycznych - rekonstrukcji matzowiny
usznej bez koniecznosci plastyki przewodu stuchowego
zewnetrznego czy zastosowania implantéw stuchowych
[23]. Do metod najcze$ciej wykorzystywanych podczas
rekonstrukcji malzowiny usznej naleza: przeszczep z wy-
korzystaniem chrzastki zebrowej lub materiatu allopla-
stycznego oraz proteza malzowiny usznej [36,37].

Implanty stuchowe

O ile w sytuacji jednostronnych wad wrodzonych ucha
zewnetrznego i srodkowego zabiegi operacyjne nie

zawsze s3 konieczne lub moga by¢ przelozone do mo-
mentu podje¢cia samodzielnej decyzji pacjenta, o tyle
deformacje obustronne niewatpliwie wymagaja jak naj-
szybszego wdrozenia leczenia [38]. Wspomniane zabiegi
rekonstrukcyjne znieksztatconych struktur ucha w wie-
lu przypadkach przynosza oczekiwane efekty — zaréw-
no korzysci stuchowe, jak i estetyczne. Operacje te jed-
nak sa procesem wieloetapowym, ktory zazwyczaj trwa
kilka lat, co moze znaczgco wydtuzy¢ czas rehabilitacji.
Dlatego obecnie coraz cze¢$ciej zabiegi te sa odkladane
w czasie na rzecz nowoczeséniejszych i efektywniejszych
form terapii, jakimi sg implanty stuchowe. U pacjentéow
z wadami wrodzonymi ucha zewnetrznego i $rodkowe-
go (w tym sporej czgéci osob z zespolem Treachera Col-
linsa), u ktérych klasyczne aparaty stuchowe nie znalazty
zastosowania, wszczepia si¢ miedzy innymi: implanty na
przewodnictwo kostne typu BAHA lub Bonebridge oraz
implanty ucha srodkowego typu Vibrant Soundbridge
[39,40]. W przeciwienstwie do operacji rekonstrukcyj-
nych, czesto zapewniajg wigksze wzmocnienie dzwie-
kéw oraz mniejsze prawdopodobienstwo pojawienia sie
komplikacji pooperacyjnych [42]. Uwzgledniajac przed-
operacyjne kryteria anatomiczne, audiologiczne i psy-
chologiczne, podkreséla sie role jak najwczesniejszego
wdrozenia tych systemdéw w leczenie pacjenta.

Implanty na przewodnictwo kostne typu BAHA

Implanty na przewodnictwo kostne typu BAHA zostaly
wykorzystane po raz pierwszy w 1977 roku przez Tjell-
stroma jako rozwigzanie w leczeniu niedostuchu przewo-
dzeniowego i mieszanego u pacjentdw, u ktérych z racji
defektow ucha zewnetrznego czy $rodkowego niemozli-
we bylo zastosowanie klasycznych aparatéw na przewod-
nictwo powietrzne [42]. W po6zniejszym czasie wskazania
do zastosowania implantéw BAHA rozszerzono o gtucho-
te jednostronng. Wykorzystanie tego systemu jest coraz
mniej inwazyjne i dostarcza pacjentom jako$¢ dzwieku
poréwnywalnie dobrg z odbierana w klasycznych apa-
ratach stuchowych na przewodnictwo powietrzne [43].
Zgodnie z aktualnymi standardami dotyczacymi wskazan
przedoperacyjnych (zalecenie FDA obowigzujace w USA)
implanty te powinny by¢ wszczepiane nie szybciej niz po
ukonczeniu pigtego roku zycia, a kos¢ skroniowa musi
spelnia¢ odpowiednie kryteria anatomiczne [44]. Do kla-
sycznych systemdw na przewodnictwo kostne zalicza si¢
implant Cochlear BAHA Connect [45]. Jego dzialanie
polega na wszczepieniu w okolice wyrostka sutkowate-
go pasywnego implantu w postaci tytanowej §ruby oraz
zlacza penetrujacego skore, co umozliwia bezposrednie
przekazywanie drgan z zewnetrznego przetwornika do
koéci, a nastepnie stymulacj¢ ucha wewnetrznego. Roz-
winieciem klasycznego systemu Cochlear BAHA Connect
jest urzadzenie Cochlear BAHA Attract [44]. Implant ten
zaliczany jest do pasywnych urzadzen niepenetrujacych
skory, gdzie drgania przetwornika umieszczonego w ze-
wnetrznym procesorze dzwieku przekazywane s na pod-
faczony do niego zewnetrzny magnes [45]. Elementami
wszczepialnymi w tym rozwiazaniu jest tytanowa sruba
wraz z polaczonym z nig wewnetrznym magnesem. Sita
przyciggania obu magneséw umozliwia utrzymanie urzg-
dzenia i przede wszystkim efektywne przenoszenie sygna-
tu w postaci wibracji do ucha wewnetrznego. Wykorzy-
stanie BAHA Attract - jako systemu niepenetrujacego
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Rycina 1. Poréwnanie budowy systeméw implantéw na
przewodnictwo kostne Cochlear BAHA: (a) Cochlear BAHA Attract
(1 — procesor dzwieku, 2 — wewnetrzny magnes, 3 — tytanowa
sruba, 4 — slimak w uchu wewnetrznym); (b) Cochlear BAHA
Connect (1 — procesor dzwieku, 2 — tytanowa $ruba,

3 —slimak w uchu wewnetrznym). Zrédto: www.hearandnow.
cochlearamericas.com/hear-now/know-the-difference-baha
-attract-vs-baha-connect/ [dostep: 9.05.2019].

Figure 1. Comparison of bone conduction hearing implants
Cochlear BAHA: (a) Cochlear BAHA Attract (1- sound processor,
2 —inner magnetic attachment, 3 — titanium implant, 4 — cochlea
in the inner ear); (b) Cochlear BAHA Connect (1 - sound
processor, 2 — titanium implant, 3 — cochlea in the inner ear).
Source: www.hearandnow.cochlearamericas.com/hear-now/
know-the-difference-baha-attract-vs-baha-connect/ [access:
9.05.2019].

skory - zmniejsza ryzyko powstawania podraznien i sta-
noéw zapalnych skdrny wokot miejsca zaczepu implantu,
jest on tatwiejszy w codziennej higienie oraz spetnia wa-
lory estetyczne [46]. Nalezy jednak zaznaczy¢, ze w po-
réwnaniu do implantu BAHA Connect, jego zastosowa-
nie moze wigzac si¢ z wiekszym ttumieniem dzwigkdw, co
spowodowane jest barierg skory, tkanki podskérnej oraz
sily przyciggania magneséw [47]. Na rycinie 1. przedsta-
wiono poréwnanie budowy systeméw Cochlear BAHA
Connect oraz Cochlear BAHA Attract.

Implanty na przewodnictwo kostne stosowane
u dzieci

Zastosowanie implantéw na przewodnictwo kostne typu
BAHA u dzieci wigze si¢ z kilkoma wyzwaniami, do kté-
rych naleza miedzy innymi: wiek pacjenta, niedojrzata
budowa anatomiczna czaszki, wybdr lokalizacji wszcze-
pu czy reakcje tkanek na implant [48]. Biorac pod uwa-
ge powyzsze kwestie, przyjeto, ze implanty te powinny
by¢ wszczepiane okolo piatego roku zycia, a w przypad-
ku BAHA Attract — nawet okolo siédmego roku zycia. Do
momentu przeprowadzenia operacji u dziecka zaleca si¢
wzmocnienie dzwigkéw droga przewodnictwa kostnego
z wykorzystaniem procesora dzwieku na elastycznej opa-
sce, na przyktad Cochlear BAHA Softband (rycina 2) [41].
To nieinwazyjne rozwigzanie jest wygodne w uzytkowaniu
oraz przynosi wymierne korzysci audiologiczne. Ponadto
wprowadza dziecko w $wiat dzwiekow, przygotowujac je

Rycina 2. Implant na przewodnictwo kostne umieszczony

na elastycznej opasce Cochlear BAHA Softband. Zrdto: www.
cochlear.com/uk/home/support/baha-system/connections/
softband [dostep: 9.05.2019].

Figure 2. Bone conduction hearing implant on flexible
headband Cochlear BAHA Softband. Source: www.cochlear.
com/uk/home/support/baha-system/connections/softband
[access: 9.05.2019].

réwnoczes$nie do wszczepienia implantu na przewodnic-
two kostne w pdzniejszym czasie.

Implanty na przewodnictwo kostne typu
Bonebridge

Do nieco innych rozwiazan stuchowych wykorzystujacych
przewodnictwo kostne nalezg implanty typu Med-El Bo-
nebridge. Urzadzenia te zaliczane sa do implantéw ak-
tywnych, ktérych jednym z gléwnych wskazan do zasto-
sowania s3 wady wrodzone ucha $rodkowego lub/i ucha
zewnetrznego, a ich konsekwencja sa najczesciej: niedo-
stuch typu przewodzeniowego, mieszanego lub jednostron-
na gluchota [49]. Podobnie jak w przypadku wczesniej
wspomnianych implantéw na przewodnictwo kostne, sys-
tem Bonebridge przekazuje fale dzwiekowe pod postacia
drgan przez ko$¢ czaszki do ucha wewnetrznego, z ta roz-
nicg jednak, ze jest to urzadzenie catkowicie wszczepial-
ne [50]. Umieszczenie aktywnego implantu wraz z prze-
twornikiem bezposrednio w kosci pod skora oraz brak
elementéw penetrujacych skore, umozliwiaja efektyw-
ne przenoszenie dzwigku odbieranego przez procesor do
struktur ucha wewnetrznego [40]. Tym samym zmniejsza
si¢ ryzyko pojawienia standw zapalnych skory. Co wigcej,
wyniki badan audiologicznych przeprowadzonych wéréd
uzytkownikdéw tego systemu wskazujg na poprawe w co-
dziennym funkcjonowaniu, lepsze rozumienie mowy oraz
mniejszg liczbe sprzg¢zen procesora dzwigku w poréwna-
niu do innych urzadzen na przewodnictwo kostne [50].
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Jednym z istotniejszych etapow kwalifikacji do operacji jest
ocena budowy anatomicznej kosci skroniowej, gdzie ma
zosta¢ umieszczony implant [44]. Tylko pacjenci z odpo-
wiednia gruboscia tkanki kostnej (powyzej piagtego roku
zycia) moga zostaé skierowani na zabieg. W przeciwnym
razie moze doj$¢ do komplikacji, migdzy innymi uszko-
dzenia opon mézgowych. Do waznych kryteriow wlacze-
nia zalicza si¢ réwniez stabilne progi dla przewodnictwa
kostnego w uchu przeznaczonym do implantacji oraz brak
zaburzen centralnych.

Implanty ucha srodkowego typu Vibrant
Soundbridge

Oproécz pasywnych i aktywnych implantéw na przewod-
nictwo kostne, do alternatywnych form terapii zaburzen
stuchu u pacjentéw z TCS zalicza si¢ implanty ucha $rod-
kowego typu Med-El Vibrant Soundbridge [51]. Wskaza-
niami do zastosowania tego systemu sa: niedostuch typu
przewodzeniowego, mieszanego oraz odbiorczego — od
stopnia lekkiego po znaczny [52]. Jego dzialanie opiera
si¢ na wzmocnieniu i transmisji dzwieku do struktur ucha
$rodkowego przy pomocy drgajacego przetwornika FMT.
Przetwornik ten zazwyczaj przymocowany jest do odno-
gi dlugiej kowadelka, ktére przenosi drgania na plytke
strzemigczka i dalej do ucha wewnetrznego. Mocowanie
przetwornika FMT moze jednak rézni¢ sie¢ w zaleznosci
od stopnia malformacji kosteczek stuchowych, wyksztat-
cenia okienka owalnego czy plytki strzemigczka. W ta-
kich przypadkach konieczne jest wdrozenie odpowiedniej
modyfikacji chirurgicznej, np. mocowanie przetwornika
bezposrednio na ruchomej plytce strzemiaczka lub w po-
blizu okienka okraglego [53,54]. Wykorzystanie systemu
Vibrant Soundbridge w przebiegu okreslonego typu nie-
dostuchu wigze si¢ ze $cistymi kryteriami kwalifikacji do
operacji. W przypadku pacjentéw z TCS, u ktérych za-
zwyczaj diagnozuje si¢ niedostuch przewodzeniowy lub
mieszany, wymagania sg nastepujace [44]:

1. Ukonczony trzeci rok zycia.
Niedostuch obustronny lub jednostronny stopnia od
lekkiego po znaczny.

3. Stabilne progi przewodnictwa kostnego w uchu prze-
znaczonym do implantacji.

4. Brak infekcji ucha srodkowego.

Pismiennictwo

5. Budowa anatomiczna ucha $rodkowego, ktéra pozwa-
la na umieszczenie przetwornika FMT.

6. Brak centralnych zaburzen stuchu.

7. Korzysci ze wspomagania stuchu potwierdzone bada-
niami audiometrycznymi w polu swobodnym (symu-
lacja z konwencjonalng proteza stuchows).

Zastosowanie tego systemu implantéw u pacjentéw z za-
burzeniami stuchu o réznorodnej etiologii przynosi sa-
tysfakcjonujace wyniki, co jednak w duzej mierze zalezy
od wyzej wspomnianego sposobu mocowania przetwor-
nika FMT [44].

Whioski

Obecnie autorzy publikacji polskich oraz zagranicznych
bardzo czesto odnosza sie do problematyki TCS, chcac po-
kaza¢ réznorodno$¢ i najnowsze doniesienia na temat tej
choroby. Zaréwno w artykutach przegladowych, jak i opi-
sach poszczegélnych przypadkow szczegdtowo przedstawia
si¢ patogeneze, charakterystyke kliniczna, przeprowadza-
na diagnostyke oraz postgpowanie terapeutyczne. Z racji
réznorodnego stopnia nasilenia deformacji twarzoczasz-
ki, konieczne jest indywidualne podejscie do kazdego pa-
cjenta. Podkresla sie role wieloetapowej diagnostyki prena-
talnej i postnatalnej, w szczegdlnosci badan genetycznych,
ktére w wielu przypadkach moga potwierdzi¢ nosicielstwo
wadliwego genu. Z racji wspotwystepujacych zaburzen pa-
cjenci z TCS wymagaja kompleksowej, wielospecjalistycz-
nej opieki oraz zintegrowanego procesu leczenia opierajg-
cego sie na obowiazujacych procedurach chirurgicznych
i najnowszych technologiach wykorzystywanych w medy-
cynie. W tym celu nalezy wnikliwie przeanalizowa¢ kazdy
przypadek pod katem kryteriow kwalifikacji do poszcze-
golnych operacji. Leczenie nalezy rozpocza¢ od razu po
urodzeniu i kontynuowa¢ na kazdym etapie zycia. Z po-
wodu charakterystycznego wygladu osoby zmagajace si¢
z t3 rzadka choroba czesto bywaja odrzucane przez spo-
feczenstwo, dlatego zwraca si¢ uwage na udzial psycholo-
goéw w rehabilitacji pacjentéw. Zastosowanie odpowiedniej
terapii psychologicznej i wspomnianych zabiegéw opera-
cyjnych jest szansg na poprawe funkcjonowania fizyczne-
go i spotecznego 0s6b z TCS, poniewaz wspomaga ich za-
radno$¢ zyciowa oraz buduje poczucie wlasnej warto$ci.
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