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Streszczenie

Osteogenesis imperfecta jako jedna z choréb tkanki tacznej skutkuje nieprawidtowosciami w obrebie ukladu kostno-stawowego, sko-
ry, oczu i uszu. W przypadku narzadu stuchu moze objawia¢ sie niedostuchem, najczesciej jest to niedostuch przewodzeniowy, ale
tez odbiorczy i mieszany, co wynika z zajecia okre$lonych struktur ucha. W niniejszym przegladzie literatury szczegétowej analizie
poddano opracowania dotyczace najwiekszych grup badanych z rozpoznaniem osteogenesis imperfecta, ktére zostaly dotychczas opu-
blikowane na $wiecie. Szczegdlny nacisk polozono na wyniki chirurgii strzemigczka, w obrebie ktdrego najczesciej dochodzi do pa-
tologii u chorych z wrodzong famliwoscig kodci.

Stowa kluczowe: osteogenesis imperfecta « niedostuch « chirurgia strzemigczka  stapedotomia « niedostuch

Abstract
Osteogenesis imperfecta is one of connective tissue disorder which results in pathologies in osteoarticular system, skin, eyes or ears.

Due to different structures involvement it causes hearing loss- conductive, mixed or neurosensory. This review summarises the larg-
est researches on osteogenesis imperfecta patients. The emphasis was put on hearing results after stapes surgery which is the most fre-

quent type of surgery among osteogenesis imperfecta patients.

Key words: osteogenesis imperfecta « hearing loss « stapes surgery  stapedotomy « hearing loss

Wprowadzenie

Osteogenesis imperfecta to genetycznie uwarunkowane zabu-
rzenie skladu tkanki Iacznej. U podloza choroby leza niepra-
widlowosci dotyczace czasteczek kolagenu. Mutacje skutkujg
defektem jego ilosci badz struktury. Objawy dotycza ukla-
déw i narzaddw, ktore zawieraja duze ilosci kolagenu, m.in.
kosci, stawow, skory, twardowki, zebow, naczyn. Objawa-
mi charakterystycznymi sg liczne ztamania kosci oraz nie-
bieskie twarddwki, za ktére odpowiada zmieniona macierz
tkanki tacznej, skutkujaca zaburzeniem odbicia promieni
stonecznych. Ponadto charakterystyczny jest zaburzony roz-
wdj zebdw i ich nadmierna podatnoé¢ na préchnice, nad-
miernie gietkie stawy, znaczna elastyczno$¢ skory oraz zabu-
rzona struktura naczyn krwionosnych, mogaca doprowadza¢

niekiedy do rozwarstwienn m.in. aorty. Do$¢ czesto wyste-
puje réwniez niedostuch. Pierwsze wzmianki o tej jednost-
ce chorobowej pochodzg z 1788 roku [1], ale jako pierwszy
opisat ja McKusick w 1954 roku [2]. Szacuje si¢, Ze wyste-
puje u 1: 12 000-15 000 dzieci [3]. Poczatkowo wyrdznia-
no jedynie osteogenesis imperfecta congenita i tarda, ktory to
podzial opieral si¢ na nasileniu objawéw chorobowych. La-
godne przypadki zaliczano do OI tarda, ciezkie, deformu-
jace do OI congenita. Pierwsza klasyfikacja osteogenesis im-
perfecta zostata opracowana w 1979 roku przez Silence [4].
W podstawowych 4 typach wyrdznia sie I - fagodny (bez de-
formacji kostnych, z niebieska twardéwka), II — perinatalnie
letalny, III — (najci¢zszy poérdd zywo urodzonych) — pro-
gresywnie deformujacy oraz IV - §redniocigzki (zréznico-
wany stopien deformacji kostnych, twardéwka prawidlowa).
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Klasyfikacja Silence [4] zostala zmodyfikowana podczas
VIII Mig¢dzynarodowego Kongresu Osteogenesis Imper-
fecta w Annecy w 2002 roku. Zréznicowano typ IiIV na
podtypy A i B oraz wyrdzniono typ Vi VI [5]. Od tego cza-
su podzial ulegal kolejnym modyfikacjom, gtéwnie dzigki
badaniom genetycznym, ktére ujawniaja kolejne mutacje
odpowiadajace za rozw6j objawow osteogenesis imperfec-
ta. Ostatnia klasyfikacja obejmuje 14 typéw wrodzonej
famliwo$ci koéci [6]. Niemniej zaréwno objawy klinicz-
ne, jak i radiologiczne s3 zbiezne z podstawowymi 4 ty-
pami. W literaturze wyré6znia si¢ ponadto zespot Hoeve-
-de Kleyna, na ktory sktada sie triada objawéw — ztamania
ko$ci, niebieska twardéwka oraz niedostuch, charaktery-
styczne dla typu I OL

Dotychczasowe badania genetyczne wskazuja, ze w 95%
dziedziczenie w tej jednostce chorobowej jest autosomal-
nie dominujace [7]. W takich przypadkach za objawy cho-
roby odpowiadaja mutacje w zakresie genow COLIA1
lub COLIA2. Geny te decydujg o syntezie taricuchéw po-
lipeptydow proalfa-1 i proalfa-2, ktére tworza potrdjna
spirale kolagenu typu I [7,8]. Dochodzi tutaj do muta-
¢ji nonsensownych, zmiany ramki odczytu czy splicin-
gowych, co skutkuje synteza zmniejszonej ilo$ci miejsc
prawidlowego kolagenu typu I, a wigc nazywane sg za-
burzeniem ilociowym i odpowiadaja za fagodna forme
OI - typ I [7-9]. Mutacje te zaburzajg proces translacji,
powoduja jego przedwczesne zakonczenie, a tym samym
zmniejszong ilo$¢ kolagenu [10,11]. W 3-5% wszystkich
OI [7] dziedziczenie jest recesywne. Aktualnie wskazu-
je sie, ze w tych przypadkach wrodzona tamliwos¢ kosci
zwigzana jest z genami CRTAP, P3HI/LEPREI, PP1B, bial-
kami chaperonowymi [7], ktére warunkuja obréobke tan-
cuchdéw prokolagenu. Najcze$ciej spotykane sg substytu-
cje (C-terminalne[10]) w obregbie aminokwasu glicyny, ale
znane s3 tez mutacje splicingowe, ktore skutkuja powsta-
niem nieprawidlowej czasteczki kolagenu I. Ciezsze po-
stacie OI - II-IV wiaza si¢ z zaburzeniami jako$ciowymi
czasteczek kolagenu [9,10].

Literatura podaje, ze niedostuch w OI wystepuje az do 58%
chorych [9,12]. Niedostuch rozwija si¢ pod koniec drugiej
dekady zycia badz na poczatku trzeciej. Moze by¢ przewo-
dzeniowy, odbiorczy badz mieszany. Najczesciej ma cha-
rakter przewodzeniowy, a z biegiem lat, typowo od 3-4
dekady zycia pojawia si¢ niedostuch odbiorczy i utrata
stuchu ma charakter mieszany [8,12]. Jako przyczyne nie-
dostuchu przewodzeniowego podaje sie wady w obrebie
ucha $rodkowego — najczeéciej fiksacje plytki strzemiacz-
ka, ztamanie odndg strzemigczka, obliteracje niszy okienka
owalnego. Z kolei w przypadku niedostuchu odbiorczego
dochodzi do degeneracji narzgdu Cortiego, jego demine-
ralizacji i zaniku prazka naczyniowego. Niedostuch moze
dotyczy¢ jednego ucha, ale czesciej jest obustronny. Poda-
je sie, ze niedostuch w OI jest zréznicowany. Moze mie¢
inny typ posrdéd czlonkdéw tej samej rodziny, inny stopien,
patologia moze wreszcie dotyczy¢ réznych struktur ucha
$rodkowego badz wewnetrznego.

Z dostepnych opracowan histopatologicznych [13,14] wy-
nika, ze w typie I zmiany patologiczne najczesciej byty
zlokalizowane w obre¢bie niszy okienka owalnego i okra-
glego. Ponadto anomalie dotyczyly strzemiaczka (m.in.
brak polaczenia odnég strzemiaczka z plytka), a takze

stwierdzano obliteracje¢ schodéw bebenka z degeneracja
narzadu Cortiego i prazka naczyniowego. Ponadto do$¢
czesto wyscidtka jamy bebenkowej byta pogrubiata. Z ko-
lei w typie III stwierdzono mikroztamania w kapsule $li-
maka, przedniego wyrostka i rekoje$ci mloteczka raz od-
nog strzemiaczka [14].

Analiza biochemiczna wskazuje ponadto na zlg minera-
lizacje strzemigczka w OI, zwigkszong ilo$¢ fosforandw,
stosunek Ca: P wynosi 2,6: 1, w poréwnaniu z 2: 1 u 0s6b
zdrowych [15].

Dotychczas powstato kilka opracowan, w ktérych skupio-
no sie¢ na korelacji typu mutacji genetycznych i jej wptywu
na wystapienie niedostuchu. Raportowano brak korelacji
badz niejednoznaczne wyniki miedzy typem OI a wysta-
pieniem niedostuchu, jego typem i gltebokoscia [9,10]. Co
wiecej powstalo kilkanascie analiz grup pacjentéw z oste-
ogenesis imperfecta, ktore byly leczone z powodu niedostu-
chu z zastosowaniem chirurgii strzemiaczka [5,8,16-22].
W przeszloéci grupa zabiegdw obejmowata oprocz stape-
dektomii réwniez fenestracje kanatu potkolistego boczne-
go, mobilizacje strzemiaczka [23]. W 1960 roku wykonano
pierwsza stapedektomie¢ w OI, ktéra zakonczyta sie suk-
cesem terapeutycznym [24]. Dalszym etapem byly stape-
dotomie, ktére obecnie stosuje si¢ jako leczenie z wyboru.

Niniejsza praca ma na celu przedstawienie i analiz¢ zapre-
zentowanych w opracowaniach §wiatowych wynikéw le-
czenia niedostuchu u pacjentdw z osteogenesis imperfecta
z wykorzystaniem chirurgii strzemigczka.

Material i metody

W opracowaniu uwzgledniono badania z udzialem naj-
liczniejszych na $wiecie grup pacjentéw z rozpoznaniem
osteogenesis imperfecta, poczawszy od 1982 roku, kiedy to
ukazalo si¢ pierwsze i jedno z najliczniejszych opracowan
Shea i Postma [16]. Podsumowano najliczniejsze badania
pod katem liczebnosci, typéw OI, typdéw operacji i wyni-
kéw audiometrycznych po leczeniu operacyjnym.

Wryniki

Pierwsze opracowania na ten temat pochodzg z lat 80.
i 90. [16,17] i podsumowuja 20-30-letnie badania prze-
prowadzone w grupie pacjentéw z rozpoznaniem osteoge-
nesis imperfecta i niedostuchem. Najwigksze grupy pacjen-
téw opisywane dotychczas liczyly 43 [16], 49 [17], 33 [5]
i 25 [21] chorych, ktérzy przeszli zabiegi operacyjne ma-
jace na celu leczenie niedostuchu. Typowo wigksza grupe
chorych stanowily kobiety. Raportowano, ze $redni wiek
rozwoju niedostuchu to 18 rok zycia, a $redni wiek w mo-
mencie operacji to 3 dekada zycia. Chorzy bardzo czgsto
mieli niedostuch obustronny, a operacje dotyczyly obojga
uszu. Najwieksze opisywane w literaturze liczby uszu zo-
perowanych wynosza od 15 do 62. Niekiedy wskutek nie-
zadowalajacego efektu stuchowego po zabiegu konieczne
byly operacje rewizyjne, co byto dodatkowo uwzglednia-
ne w opracowaniach (tabela 1).

Pierwsze opracowania [16,17] opisuja stapedektomie jako
leczenie z wyboru. Kolejne wskazujg na przewage stape-
dotomii [5,8,18-21]. Niekiedy wykonywano mobilizacje

10



Osinfska K. i Skarzyhski P.H. — Leczenie niedostuchu w osteogenesis imperfecta...

Tabela 1. Analiza najliczniejszych grup pacjentéw z osteogenesis imperfecta i niedostuchem leczonych z wykorzystaniem chirurgii strze-

migczka prezentowanych w opracowaniach swiatowych

Table 1. Analysis of the most numerous osteogenesis imperfecta groups of patients with hearing loss treated with stapes surgery

SheaiPostma, 1958-

1982 1.[16] 1979 43 20F: 23S 14:29 n.a. n.a. 62 n.a. n.a. n.a.
Garretsen 1961—
i Cremers, 1990 49 n.a. 18: 31 18,1 30,6 58 11 58 0
1989
r.[17]
Van Der Rijt, 1991—
Cremers i wsp., 1995 13 n.a 06: 07 n.a 38 15 1 14 1
2003 r. [18]
Kuurilaiwsp, — 1961- 33 19r. 145 09:24 na [zi%rles 43 10 40 3
2004 r. [5] 2001 : : A 15-53]
Doi i wsp., 2007 1993— B
P- 11 4F:7S  03:08  na. [zakres 15 0 14 1
r.[19] 2004 14-53]
Swinnen iwsp, 2000-  ;, na.  06:06 na [z:kores 15 3 13 2
2009 1. [8] 2008 & : & 17-71]
. . 18 32,7
Swinneniwsp, 1971- ’
’ 22 n.a. 09: 13  [zakres [zakres 34 12 29 6
2012 r. [20] 2010 5230]  13-69]
. . 36y
Vincentiwsp.,, 1994- .
20141 [21] 2013 25 n.a. 11: 14 n.a. [1251(1;%5] 46 n.a. 32 10

F - przypadek rodzinny; S — przypadek sporadyczny; n.a. — dane niedostepne.

Tabela 2. Podsumowanie typéw operacji prezentowanych w opracowaniach dotyczacych najliczniejszych grup pacjentéw z osteogene-

sis imperfecta i niedostuchem

Table 2. Summary of surgery types among osteogenesis imperfecta patients and hearing loss

Garretsen i Cremers, 1990 1. [17] 62

58 stapedektomii, 2 fenestracji kanatu pétkolistego bocznego, 2 interpozycji
kowadetka

Van Der Rijt, Cremers i wsp., 2003 r. [18] 15

13 stapedotomii, 2 rewizje (1 po operacji w innym osrodku, 1 nastepcza
w zwiagzku z niezadowalajacym efektem operacji)

32 stapedotomii, 6 crurotomii (czesciowa stapedektomia), 2 mobilizacje

Kuurila i wsp., 2004 1. [5] & strzemigczka, 2 kolumelle, 1protezka w waskiej niszy okienka owalnego
Doi i wsp., 2007 r.[19] 15 13 stapedotomii, 1 czeéciowa stapedektomia, 1 rewizja
Swinnen i wsp., 2009 r. [8] 15 13 incudostapedotomii, 2 malleostapedotomie (operacje rewizyjne)
24 incudostapedotomie, 1czeSciowa stapedektomia, 4 catkowite
Swinnen i wsp., 2012 r. [20] 34 stapedektomie, 7 rewizji (po stapedotomii uwzglednionych w badaniu),
1 ucho rewidowane 2x
Vincent i wsp., 2014 r. [21] 46 32 stapedotomie, 10 rewizji, 4 zabiegi na strzemigczku wykluczone z analizy

strzemigczka, crurotomie, cze$ciowy stapedektomie badz
ossikuloplastyke z wytworzeniem kolumelli z interpozy-
cja kowadetka (tabela 2).

Najwieksze grupy badanych dotyczyly osteogenesis imper-
fecta typu I - od 73% do 92%. Kolejna grupa byl typ IV.

Niniejsze rozpoznania typu wrodzonej tamliwosci kosci
byly postawione na podstawie objawéw klinicznych wg
klasyfikacji Silence [4] (tabela 3, rycina 1).

Liczne opracowania opisujg zmiany srédoperacyjne stwier-
dzane podczas zabiegéw w obrebie ucha $rodkowego (ta-
bela 4). Typowo stwierdzano fiksacje ptytki strzemigczka,
pogrubienie i jednocze$nie znaczng jej krucho$¢. Zdarza-
ty sie réwniez przypadki obliteracji niszy okienka okragle-
go. Kolejne czesto stwierdzane patologie dotyczyly odnég
strzemigczka — opisywano ich atrofie, a nawet ztamania.
Rzadko raportowano patologie innych kosteczek stucho-
wych, jak np. fiksacje epitympanalna I i II kosteczki stu-
chowej. Ponadto charakterystyczne dla tej grupy pacjentéw
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Tabela 3. Podsumowanie typow osteogenesis imperfecta prezentowanych w opracowaniach dotyczacych najliczniejszych grup pacjentow
Table 3. Summary of types of osteogenesis imperfecta in the most numerous studies

Liczba pacjentow n \% /v Nieznany

Van der Rijt i wsp., 2003 r. [18] n=13 92% 8% 0%
Hartikka i wsp., 2004 r. [10] n=49 73,50% 8,20% 16,30% 2,00%
Kuurila i wsp., 2004 r. [5] n=33 73% 3% 18% 3% 3%
Swinnen i wsp., 2011 r. [9] n=184 83,70% 2,20% 14,10%
Swinnen i wsp., 2012 r. [20] n=22 85% 0% 15%

bylo intensywne krwawienie z wysci6lki jamy bebenko-
100% Rozktad typow osteogenesis imperfecta wej podczas zabiegu operacyjnego.
90%
80% = Wiele opracowan przedstawia szczegélowe analizy wyni-

6w pooperacyjnych chirurgii strzemigczka w obserwacji

. .:” kéw pooperacyjnych chirurgii igczka w ob ji
50% ow krétko- i diugoterminowej (tabela 5). Typowo jako oce-
40% amnv ne skutecznosci leczenia przedstawiano wielkos¢ rezerwy
gng I nieznany $limakowej (ang. air bone gap, ABG) i poprawe w zakre-
100/2 sie progéw styszenia (ang. hearing gain, HG) po zabiegu

0%
Van der Rijt, Hartika, Kuurila, ~ Swinnen, Swinnen,
2003 1.[18] 2004 r.[10] 2004r.[5] 2011r.[9] 2012r.[20]

Rycina 1. Rozktad typdw osteogenesis imperfecta prezentowanych
w opracowaniach dotyczacych najliczniejszych grup pacjentéw

Figure 1. Distribution of osteogenesis imperfecta types in the
most numerous studies

operacyjnym. W przypadku rezerwy slimakowej przedsta-
wiono podzial na 3 stopnie wielkosci rezerwy, przy czym
pierwszy stopien uwazany jest za pelny efekt terapeutyczny
zabiegu (ang. ABG closure). Stopnie uwzgledniane w opra-
cowaniach: I <10 dB; IT >10-<20 dB; >20 dB [8,20].

Opracowania podaja uzyskanie ABG <10 dB u od 31%
[18] do nawet 94% przypadkéw [21]. Korzys¢ stuchowa

Tabela 4. Podsumowanie zmian srédoperacyjnych stwierdzanych podczas operacji uszu z powodu niedostuchu w osteogenesis imperfecta
Table 4. Summary of intraoperative lesions found during ear surgery due to hearing loss in osteogenesis imperfecta

Ptytka strzemiaczka Odnogi strzemiaczka . ) Wyscidtka

Liczba Pogrubienie :kaii;gla

uszu  Fiksacja er/(l:t}:l;gé Obliteracja glt;?ll((aa Ztamane Atroficzne ':?SST;E;:': panalna Przerosnigta L"x:;%g"}:
Shea
i Postma, n=62 62[100%] n.a. n.a. 13 [21%] 18 [29%]
1982 r. [16]
';gg‘grfe[g’z] n=43 43[100%) 21 [49%] 5[12%] 14 [33%) 22 [51%]
Cremers
i Garretsen, n=14 14[100%] 10[71%] 3[21%] 3[21%] 6 [43%]
1989 r. [25]
Van Der Rijt,
ic\;fsrgfrs n=13 13[100%] 7 [54%] 1[8%] 9[69%] 1[8%] 6[46%] 16 [37%]
2003 1. [18]
5332‘?{5"]’5“ n=43  na  23[53,5%] 8[19%] 4[9%] 4[9%] 4[9%] 7[16%] 8[19%]  16[37%]
28(')'7";’5[‘;’9] n=14 14[100%] 6 [43%] 9[64%]  na. 8 [57%)]
Swinnen
iwsp, n=13 13[100%] 4[31%] 1[8%] 4[31%)] 2 [15%]
2009 1. [8]
Swinnen
i wsp., n=29 29[100%] 22 [76%] 1[3%] 13[10%] 6 [21%)
2012 r.[20]
Swinnen
iwsp., 2009 . n=42 42[100%] 26 [62%] 2[5%] 17 [40%)] 8 [19%]
+2012 r.[20]
Vincent R.
i wsp., n=32 32[100%] 11[34%] 13 [41%] 0[0%] 0[0%] 0[0%] na. na.
2014 r.[21]

Przypadki rewizji wykluczone; n — liczba uszu; n.a. — dane niedostepne.
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Tabela 5. Podsumowanie wynikoéw audiometrycznych przed- i pooperacyjnych uzyskiwanych u pacjentéw z osteogenesis imperfecta

leczonych z wykorzystaniem chirurgii strzemigczka

Table 5. Summary of pre- and postoperative audiometric results among osteogenesis imperfecta groups of patients treated with stapes

surgery

Shea i Postma,

1982 1. [16] 51 12 mies. 51  38[75%] n.a. n.a. 43[84%] 6[12%]  2[4%]
Pedersen, 1985 r. [22] 42 3 mies. 42 26[62%] 9[21%] 7([17%] 37[88%] n.a. n.a.
Garretsen | Cremers, 52 3mies. 52 37[71%] 11[21%] 4[8%] 49[85%] 5[9%]  4[7%]
1990 1. [17]

Van Der Rijt, Cremers Posto 5 5 5

fwsp. 2003 r. 18] 13 [n'af 13 4[31%]  7[54%] 2[15%] n.a. n.a. n.a.
gggglf is"]"SP” 43 6-12 mies. 43 18[42%] 13[30%] 12[28%] 30[70%] 4[9%]  9[21%]
Doi i wsp., 2007 r.[19] 14 Postop [n.a.] 14 13[93%] 1[7%] 0 [0%] n.a. n.a. n.a.
swinnen I wsp, 12 1,5mies. 12 8[67%] 4[33%] 0[0%] 12[92%] 1[8%]  0[0%]
2009 1. [8]

Swi i § .

zg{g”f[‘z'o‘iv-"p’ 29 1-9 mies. 28  17[61%] 10[36%] n.a. 26 [93%] n.a. n.a.
Vincent i wsp., .

20141 [21] 25 4 mies. 18 17 [94%] n.a. n.a. n.a. n.a. n.a.

hea i P :
Sheal [‘i%t]ma' 51 84 mies. 24 na. na. na. 24 16[67%] 2[8%] 6[25%]
F;zd]erse”' Lo 42 1l5mies. 37  26[70%] 7[19%] 4[11%] 40  27[68%] 5[13%] 8[20%]
Garretsen i Cremers, .

1990 1. [17] 52 12 mies. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a.
Van Der Rijt, Cremers
i wsp., 2003 1. [18] 13 n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a.
Kuurila i wsp.,
2004 . [5] 43 n.a. n.a n..a n.a n..a n.a. n.a. n..a n.a.
[Dlog']' g ZEE7 L 14 42 mies. 8 6[75%] 1[13%] 1[13%] 9 8[89%] 1[8%]  na.
g\gl(l)gnrngl] TR 12 po 12 mies. 19 18 [95%] n.a. n.a. n.a. 17 [90%] 1 [5%] n.a.
Swinnen i wsp., .
2012 1. [20] 29 26 mies. 18 13 [72%] n.a. n.a. 18 n.a. n.a. n.a.
Vincent i wsp., .
20141, [21] 25 90 mies. 22 5[23%)] n.a. n.a. 34 n.a. n.a. n.a..

>10 dB notowana bylta od 70% do 93% przypadkéw. Ra-
porty dotyczace dlugoterminowych obserwacji tworzone
na podstawie mniej licznych grup sa bardziej wybidrcze
i zrdéznicowane (tabela 5).

Dyskusja

Omawiane opracowania przedstawiaja zbiorcze wyniki
grup pacjentow z osteogenesis imperfecta. Najwieksze z nich
byly tworzone przez kilkanas$cie lub kilkadziesiat lat, czesto
w ramach badan wieloo$rodkowych, co wskazuje na rzad-
kos¢ tego schorzenia. W analizowanym materiale przewaza
plec zenska, a 3 dekada zycia wskazywana jest najczesciej

jako moment wykonywania zabiegu operacyjnego w ob-
rebie ucha srodkowego. Aktualnie leczeniem z wyboru
pozostaje stapedotomia. W przypadku pacjentéw z oste-
ogenesis imperfecta zabieg ten powinien by¢ wykonywany
w osérodkach 3 stopnia referencyjnosci z uwagi na wyso-
kie ryzyko istnienia anomalii w obrebie ucha srodkowego
- znaczne pogrubienie plytki strzemiaczka, jej obliteracje,
ryzyko krwawienia z pogrubiatej wysciotki jamy beben-
kowej. Typowo u pacjentéw z niedostuchem i osteogene-
sis imperfecta rozpoznawano typ I choroby.

W dotychczasowych opracowaniach wigzano pojedyn-
cze cechy osteogenesis imperfecta z wykryta mutacja.

13



Now Audiofonol, 2017; 6(3): 9-15

W opracowaniu Sykes i wsp. [26] raportowano, iz muta-
cja COLIA1 skutkuje niebieskimi twardéwkami, a COLIA2
niskim wzrostem. Ponadto niedostuch byt czgsciej zwigzany
z mutacjami w obrebie COLIA niz COLIA2 i byl czestszy
w typie I niz w IV. Wskazywano ponadto, Zze mutacje w ob-
rebie COLIA1 skutkuja fagodniejszymi formami OI (typ I).

W opracowaniu Hartikka i wsp. [10] podkreslano, iz mu-
tacje nonsensowne i zmiany ramki odczytu skutkowa-
ty powstaniem OI typu I. Natomiast substytucja glicyny
w obrebie tancucha proalfa2 (I) zwigzana byla z OI typ
IiIV [10]. Z kolei mutacje w obrebie COLIAI sg czest-
sze w typie I i III, a COLIA2 sg czestsze w typie IV [10].

Wiyniki chirurgii strzemiaczka u pacjentéw z osteogenesis
imperfecta sa niezwykle zréznicowane. Zauwazalny jest
znaczny rozrzut wynikow zmniejszenia rezerwy §limako-
wej <10 dB w analizach (31-94% pacjentéw), niemniej me-
diana wynosi 67%. Z kolei po$rod pacjentow z otoskleroza
pelny efekt terapeutyczny stwierdza si¢ nawet w 90-95%
przypadkéw [27]. W opracowaniach podaje si¢ znaczny
odsetek poprawy progéw styszenia >10 dB — uzyskiwany
w przypadku od 70% do 93% pacjentow.

Pismiennictwo:

Raportowane sg przypadki zastosowania w osteogenesis
imperfecta implantu ucha $rodkowego typu Vibrant So-
undbridge, tzw. power stapes. Metoda ta byla stosowana
w kompensowaniu niedostuchu mieszanego stopnia gle-
bokiego i znacznego [28]. Dostepne sg rowniez opisy przy-
padkéw wszczepienia implantu slimakowego w przypadku
glebokiego niedostuchu odbiorczego u pacjentéow z Oste-
ogenesis imperfecta [29]. Wskazuje si¢ jednak na trudne
warunki anatomiczne podczas zabiegu. Dostepne sg row-
niez opisy przypadkow, w ktérych doszlo do stymulacji
nerwu twarzowego przez prawidlowo usytuowang elektro-
de implantu wskutek demineralizacji blednika kostnego.

Whioski

Podkresla sie, ze przyczyna niedostuchu w OI jest wielo-
czynnikowa. Rozpoznanych jest ponad 120 genéw odpo-
wiedzialnych za niedostuch [30]. Uwaza sig, ze dodatkowa
mutacja w obrebie tych genéw u pacjentéw z OI wply-
wa na wystapienie niedostuchu u pacjenta, jego charak-
ter i progresje. Chirurgia strzemigczka jako leczenie nie-
dostuchu u pacjentéw z osteogenesis imperfecta pozwala
uzyska¢ pelny efekt stuchowy, ale istotne jest, aby zabiegi
te byly przeprowadzane - z uwagi na znacznie zmienio-
ne warunki anatomiczne — przez najbardziej do§wiadczo-
nych otochirurgow.
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