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Streszczenie

Wstep: Czestos¢ wystepowania zespolu Downa (ZD) wsrdd zywo urodzonych noworodkéw wynosi 1 na 600-700. Jest to naj-
czestsza aberracja ludzkich chromosoméw autosomalnych. Jedna z przyczyn opéznien w rozwoju intelektualnym, poznawczym
ijezykowym u dzieci z zespolem Downa sg zaburzenia stuchu. Szacuje sie, ze odsetek wystepowania ubytkéw stuchu u dzieci
z ZD wynosi od 38% do 82%. Wielu badaczy zgadza sig, ze najczgsciej wystgpujacym rodzajem niedostuchu jest niedostuch
przewodzeniowy, jednak inne zrodla wskazujg takze na niedostuch mieszany lub czuciowo-nerwowy.

Material i metody: W badaniach udzial wzielo 12 0s6b z zespolem Downa w wieku od 9 miesigcy do 28 lat. U wszystkich
0s6b wykonano otoskopig¢, tympanometri¢, badanie emisji otoakustycznych oraz stuchowych potencjatéw wywotanych pnia
mozgu (ABR).

Wyniki: Analiza wynikéw obiektywnych badan stuchu wykazala, Ze w badanej grupie pacjentéw wystepuja réznego rodza-
ju zaburzenia stuchu. Laczna analiza wynikéw obiektywnych badan stuchu wykazala, ze zaburzenia przewodzeniowe obec-
ne byty w 4 przypadkach (25%).

Whioski: Wyniki badan pilotazowych u dzieci i mlodziezy zespolem Downa potwierdzily mozliwo$¢ wykorzystania metod
obiektywnych w ocenie stuchu tej grupy dzieci bez potrzeby stosowania anestezji oraz wykazaly, Ze w tej grupie osob najcze-
$ciej wystepuja zaburzenia stuchu typu przewodzeniowego.

Stowa kluczowe: diagnostyka stuchu « zesp6t Downa « ABR « emisje otoakustyczne « tympanometria
Abstract

Background: The incidence of Down Syndrome (DS) of live-born infants is 1 in 600-700. It is the most common human au-
tosomal chromosome aberration. One of the reasons for delays in intellectual, cognitive and language development in chil-
dren with Down syndrome are hearing impairments. It is estimated that the prevalence of hearing loss in children with Down
syndrome is from 38% to 82%. Many researchers agree that the most common type of hearing loss is the conductive hearing
loss, however, other sources also point at the mixed or sensorineural hearing loss.

Material and methods: The preliminary study included 12 persons with Down Syndrome, at the age between 9 months and
28 years. Otoscopic examination, tympanometry, otoacoustic emissions and auditory brainstem evoked potentials ABR were
performed on all subjects.

Results: The analysis of the results of objective hearing tests showed various types of hearing disorders in the examined group
of patients. The analysis of overall results of the objective hearing testing indicated the presence of conductive hearing loss in
4 persons (25%).
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Conclusions: The results of pilot studies in children and adolescents with Down syndrome confirmed that objective methods
can be used for evaluation of hearing in this group of children without the need to apply anesthesia. It was also shown that
the most common hearing loss in this group of subjects was of conductive type.

Key words: diagnosis of hearing loss « Down syndrome « ABR « otoacoustic emissions « tympanometry

Wstep

Czestos$¢ urodzen dzieci z zespotem Downa (ZD) szacuje
si¢ na 1 z 600-700 [1]. Jest to najczestsza aberracja ludz-
kich chromosoméw autosomalnych. Zaburzenie rozwojo-
we zwane zespolem Downa jest zespolem malformacyjnym
powstalym w wyniku niekompletnej embriogenezy na sku-
tek obecnosci dodatkowego 21 chromosomu autosomalne-
go (lub jego dlugich ramion) w kariotypie. Nadekspresja
materialu genetycznego w wyniku potrojenia liczby genéw
powoduje wielopoziomowe zaburzenia metaboliczne, dy-
morfizm tkankowy, liczne wady narzadéw wewnetrznych
oraz charakterystyczne cechy fenotypowe z réznym stop-
niem uposledzenia umystowego [2]. Jedng z przyczyn opdz-
nien w rozwoju intelektualnym, poznawczym i jezykowym
u dzieci z zespolem Downa sg zaburzenia stuchu. Szacu-
je sie, ze czesto$¢ wystepowania ubytkéw stuchu u dzie-
ci z ZD wynosi od 38% do 82% [3,4]. Wady twarzoczasz-
ki oraz nieprawidtowy przebieg trgbek stuchowych u 0séb
z zespolem Downa sg przyczyna zwigkszenia zachorowal-
noéci na zapalenie ucha $rodkowego, zapalenie gardia oraz
zatok przynosowych. Waski przewdd stuchowy zewnetrz-
ny moze utrudnia¢ uwidocznienie blony bebenkowej za
pomoca standardowych wziernikéw [5,6]. Wielu badaczy
zgadza sie, ze najczedciej wystepujacym rodzajem niedo-
stuchu u dzieci z zespolem Downa jest niedostuch przewo-
dzeniowy, jednak inne Zrédla wskazuja takze na niedostuch
mieszany lub czuciowo-nerwowy [7-17]. Liczni autorzy
stwierdzaja, ze niedostuchy u dzieci z zespolem Downa s3
rezultatem zaburzen zlokalizowanych w uchu srodkowym
[7-9,11-13]. Sugeruje si¢, ze przyczynami ubytkow stuchu
u dzieci z zespotem Downa sa: zageszczona woskowina
uszna, czeste wysiekowe zapalenia ucha srodkowego oraz
nieprawidtowosci wentylacyjne i mechaniczne ucha $rod-
kowego [18,19]. Wczesne zdiagnozowanie niedostuchow
u dzieci ma kluczowe znaczenie dla rozwoju jezyka [20,21].

Przez wiele lat ocena stuchu u os6b z zespotem Downa
byta bardzo trudna lub wrecz niemozliwa. Wynikalo to
z ograniczonego dostepu do metod obiektywnych w dia-
gnostyce zaburzen stuchu oraz braku wspétpracy ze stro-
ny pacjentéw z zespotem Downa.

W ostatnich latach pojawilo si¢ w pi$miennictwie wiele prac
dotyczacych zaburzen stuchu u dzieci z zespolem Downa,
w ktorych do oceny stuchu zastosowano metody elektrofizjo-
logiczne [Krecicki 2005; Roizen 1993; Pilecki 2002]. Krecic-
ki i wsp. (2005) objeli badaniami grupe 70 dzieci z zespotem
Downa w wieku od 2 miesiecy do 17 lat. Wyniki badan wy-
kazaly znaczaco skrocone interwaty I-III u dzieci z zespolem
Downa do 1 rz. w poréwnaniu z wynikami starszych dzieci
z zespolem Downa oraz z grupa kontrolna. Latencja fali ITI
oraz interwat I-III byly znaczaco dtuzsze u starszych dzieci
z zespolem Downa w poréwnaniu z grupg kontrolng [22].

Cechg nowoczesnych urzadzen do badan obiektywnych
stuchu jest automatyzacja i obiektywizacja pomiaréw,

znaczne skrdcenie czasu rejestracji oraz wieksza odpor-
no$¢ na réznego rodzaju zakldcenia wystepujace podczas
pomiaréw. Niektdre urzadzenia do rejestracji stuchowych
potencjaléw wywotanych umozliwiajg obecnie przeprowa-
dzenie badan nawet w przypadku aktywnos$ci motorycznej
dziecka [25]. Niewatpliwie zwigkszyl sie rowniez dostep do
metod obiektywnych, co oznacza, ze znacznie tatwiej moz-
na obja¢ tymi badaniami réwniez dzieci z zespolem Downa.

Biorac powyzsze pod uwage, mozna zalozy¢, ze dzigki
zastosowaniu nowoczesnych urzadzen diagnostyka stu-
chu u dzieci z zespolem Downa bedzie w wielu przypad-
kach mozliwa bez potrzeby usypiania badanych $rodka-
mi farmakologicznymi.

Celem pracy byla ocena mozliwosci przeprowadzenia
obiektywnych badan stuchu u oséb z zespolem Downa

bez zastosowania anestezji.

Material i metody

W badaniach udzial wzigto 12 0s6b z zespotem Downa
w wieku od 9 miesiecy do 28 lat (8 chlopcéw i 4 dziewcze-
ta, wérdd dzieci i mlodziezy byla jedna osoba dorosta 281.),
warunkiem przystapienia do badan bylo podpisanie zgody
na przeprowadzenie testow przez opiekuna. Badania zosta-
ly wykonywane podczas snu fizjologicznego lub w stanie
czuwania, w domu dziecka oraz w szkole specjalnej. Czas
przeprowadzenia wszystkich badan zawierat sie w przedzia-
le od jednej do trzech godzin. Pacjenci nie byli poddawani
weczesniejszym badaniom behawioralnym. Przed przysta-
pieniem do badan obiektywnych u kazdego pacjenta wy-
konano otoskopie. Jesli nie stwierdzono nieprawidtowosci
w obrebie przewodu stuchowego zewnetrznego oraz blony
bebenkowej, wykonywano tympanometrig, badania emisji
otoakustycznych oraz stuchowych potencjaléw wywola-
nych pnia mézgu (ABR). Tympanometri¢ przeprowadzo-
no za pomoca urzadzenia OTOflex 100 firmy Otometrics.
W badaniu tym zastosowano czestotliwo$¢ tonu 220 Hz,
a analizy tympanograméw dokonano na podstawie klasy-
fikacji Jergera [22]. Rejestracje sygnaléw otoemisji dla trza-
sku - TEOAE wykonano za pomocg systemu ILO 6 (Oto-
dynamics Ltd., Londyn). Badanie stuchowych potencjalow
wywolanych pnia mézgu dla trzasku przeprowadzono za
pomocg urzadzenia Integrity V500 firmy Vivosonic. Pasmo
wzmacniacza biologicznego zawieralo si¢ w przedziale od
30 Hz do 3000 Hz. Badanie wykonywano procedurg sze-
regu natezeniowego, ze skokiem 10 dB, rozpoczynajac od
natezenia 80 dB nHL. Jezeli byto to mozliwe, w odpowie-
dziach ABR poza progiem fali V wyznaczano réwniez war-
tosci interwaléw czasowych. Kryterium normy progu sty-
szenia dla odpowiedzi ABR wynosilo 20 dB nHL.

Wryniki

W tabeli 1 przedstawiono wyniki badan obiektywnych stuchu
wszystkich 0s6b badanych. Tympanogram typu A uzyskano
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Tabela 1. Wyniki obiektywnych badan stuchu
Table 1. Results of objective hearing tests

) Typ Obecnosc sygnatu emisji Wartosc progu
Nr pacjenta pawch:rll(ta tympanogramu otoakustycznej TEOAE fali v [dB]

upP uL upP UL upP uL

1 2 lata i 8 m-cy A A + + 20 20
2 6 lat A A + - 20 20
3 28 lat A C + + 20 30
4 4 lata i 8 m-cy A A + + 10 10
5 6 lat B (dren) B (dren) - - 20 20
6 10 lat C C + + 20 30
7 9 lat A A + + 20 20
8 14 lat C B - - 30 60
9 12 lat A A + + 20 20
10 2 lata i 8 m-cy C C - - 30 30
11 5 lat A A + - 20 20
12 9 m-cy A A - - 20 40

dB nHL i T

-. A
70 f\ﬂﬂ/wgv\

0 2 4 6 8 10 [ms]
Rycina 1. Zapis rejestracji odpowiedzi ABR w uchu lewym
u pacjenta nr 1

Figure 1. ABR recordings in left ear of patient No. 1

w 15 uszach (62%), tympanogram typu C w 6 uszach (25%),
a w jednym uchu otrzymano tympanogram typu B (4%).
Lacznie nieprawidlowe tympanogramy uzyskano w 29%
uszu. U jednego badanego dziecka nie wykonano tympano-
metrii z uwagi na obecnos¢ drenu wentylacyjnego. W bada-
niu emisji otoakustycznej otrzymano 4 nieprawidtowe wy-
niki w uchu prawym (16%) oraz 6 w uchu lewym (25%).
W sumie brak otoemisji stwierdzono w 41% uszu.

Podwyzszone warto$ci progéw fali V (powyzej 20 dB nHL)
w badaniu ABR stwierdzono w 7 uszach (29%). W dwéch
przypadkach podwyzszenie progu fali V zaobserwowano
w obojgu uszach, natomiast u 3 dzieci zwigkszone warto-
$ci wystepowaly tylko w jednym uchu. Na szczeg6lng uwa-
ge zastuguje pacjent nr 8, u ktérego w uchu lewym war-
to$¢ progu fali V wynosita 60 dB nHL. U tego pacjenta
wynik badania tympanometrii w uchu lewym wskazywat
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Rycina 2. Indywidualne wykresy funkcji latencja-natezenie
dla réznych typéw tympanogramoéw

Figure 2. Individual latency-intensity functions for different
types of tympanograms

na podejrzenie zapalenia ucha §rodkowego (tympanogram
typu B). Na rycinie 1 przedstawiono przyklad rejestracji
odpowiedzi ABR w uchu lewym u pacjenta nr 1. Uzyska-
ne zapisy odpowiedzi cechuje wysoka jako$¢, wynikajaca
z metod pomiaru oraz jako$ci urzadzenia. Zblizong ja-
ko$¢ zapisow ABR uzyskano w wigkszosci przypadkow.

Na rycinie 2 przedstawiono indywidualne wykresy funkeji
latencja-natezenie dla fali V. Dla tympanograméw typu B
i C wykresy sa przesuniete wzdluz osi natgzen w stosunku
do krzywych dla oséb z prawidtowymi tympanogramami,
co jest charakterystyczne dla przewodzeniowych zaburzen
stuchu. Dla kazdej intensywno$ci trzasku wartoéci laten-
cji fali V dla oséb z tympanogramami B i C byly znacz-
nie diuzsze w poréwnaniu z warto$ciami latencji w gru-
pie os6b z prawidlowym tympanogramem.
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Rycina 3. Srednie wartosci oraz odchylenie standardowe war-
tosci latencji fali V wyznaczone w uszach dla tympanogramu
typu A oraz dla tympanogramu typu C. Wykres latencji w uchu
z tympanogramem typu B zaznaczono linig przerywang
Figure 3. Mean values and standard deviations of wave V
latency in the ears with tympanograms type A (diamonds)
and tympanograms type C (squares). The latency in the ear
with tympanogram type B is plotted with dashed line without
markers

Na rycinie 3 przedstawiono wykresy $rednich wartosci
latencji fali V w funkcji natezenia trzasku. Dla tympano-
gramoéw typu C i B wykres funkcji latencja-natezenie miat
charakterystyczny przebieg jak dla niedostuchéw typu
przewodzeniowego. Funkcje latencja-natezenie o przebie-
gu charakterystycznym dla niedostuchu przewodzeniowe-
go stwierdzono w 6 uszach (25%). Poréwnanie $rednich
wartosci latencji fali V dla poszczegdlnych intensywnosci
trzasku wykazalo istotne statystycznie ich zwiekszenie dla
uszu z tympanogramami typu B i C.

Srednia wartoé¢ interwalu I-1IT wynosita 2,10+0,10 ms,
natomiast interwatu III-V - 1,86+0,08 ms. U wszystkich
0s6b wartoéci interwaléw czasowych I-III oraz III-V byly
W normie.

Laczna analiza wynikéw poszczegélnych typow badan wy-
kazata, Ze w 6 uszach (25%) wystepuja zaburzenia prze-
wodzeniowe, a w jednym uchu zaburzenie stuchu typu
odbiorczego.

Dyskusja

Ze wzgledu na liczne problemy wynikajace z wad anato-
micznych, zwezenia jamy nosowo-gardiowej, przerostu
migdatkéw gardtowych, dysfunkeji tragbek Eustachiusza
[27,28], dzieci i mlodziez z zespolem Downa stanowig
grupe o podwyzszonym ryzyku wystapienia niedostuchéw.
Wigkszos¢ badan metoda ABR u tych dzieci wykonywana

Pi$miennictwo:

jest w narkozie plytkiej, znacznie rzadziej podczas snu fi-
zjologicznego czy w stanie czuwania. Podczas badan pilo-
tazowych opiekunowie dzieci zglaszali liczne, wczeéniejsze
problemy z wykonaniem badan w placéwkach medycz-
nych. Brak wspodlpracy ze strony pacjenta czesto skutko-
wat niewykonaniem badania, co powodowalo koniecznos¢
ponownych wizyt w pracowniach diagnostycznych. W ten
sposob znacznie wydtuzal si¢ czas rozpoznania zaburzen
stuchu oraz rozpoczecia wlasciwej terapii.

Badania réznych autoréw pokazuja, ze czestos¢ wystepo-
wania wad serca u dzieci z zespotem Downa wynosi od
7% do 70% [29-31]. Dlatego tez bardzo czgsto rodzice czy
opiekunowie tych dzieci nie decydujg si¢ - pomimo po-
dejrzenia niedostuchu - na przeprowadzenie u nich ba-
dan ABR w narkozie. Alternatywa dla badan ABR we $nie
indukowanym farmakologicznie s3 badania w warunkach
optymalnych dla dziecka, takich jak dom lub szkota, prze-
prowadzane podczas dziennej aktywnosci.

Zasadniczym celem pracy bylo sprawdzenie, czy u dzie-
ci i mlodziezy z zespolem Downa jest mozliwe wykona-
nie obiektywnych badan stuchu, a w szczegdlnosci stucho-
wych potencjatéw wywolanych pnia mézgu, bez potrzeby
usypiania na drodze farmakologicznej. Badania wykona-
no na terenie szkoty specjalnej lub w domu dziecka, pod-
czas snu fizjologicznego lub w stanie czuwania.

Wryniki uzyskane w niniejszej pracy wykazaly, ze badanie
ABR mozna wykona¢ bez koniecznosci stosowania ane-
stezji zaréwno u niemowlat, jak i u dzieci starszych i mlo-
dziezy z zespotem Downa. Jako$¢ zapiséw ABR umozli-
wiala wyznaczenie latencji i progu fali V oraz interwalow
czasowych i funkgji latencja-natezenie. Zaburzenia prze-
wodzeniowe stwierdzono u 4 dzieci (33%), natomiast tylko
w jednym uchu stwierdzono zaburzenia stuchu typu od-
biorczego niewielkiego stopnia. W wiekszosci przypad-
kéw wystepowal tympanogram typu C, co wskazuje, ze
zasadnicza przyczyna zaburzen przewodzeniowych w gru-
pie dzieci objetych badaniami byta dysfunkeja trabki stu-
chowej. Wyniki uzyskane w niniejszej pracy potwierdzaja
zatem obserwacje innych autoréw (Hassman i wsp. 1988;
Balkany i wsp. 1979), dotyczace wysokiego odsetka zabu-
rzen przewodzeniowych w tej grupie pacjentow.

Whioski

Na podstawie otrzymanych wynikéw sformutowano na-
stepujace wnioski:

1. U dzieci i mlodziezy z zespotem Downa dominujg za-
burzenia stuchu typu przewodzeniowego.

2. Mozliwe jest wykonanie badan obiektywnych stuchu
u dzieci i mlodziezy z zespotem Downa bez potrzeby
stosowania anestezji dzigki uzyciu urzadzen wysokiej
jakosci.

3. Przeprowadzone badania sg badaniami pilotazowymi.
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