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Streszczenie

Cel: celem pracy bylo przedstawienie procedury chirurgicznej oraz wynikéw zastosowania implantu ucha srodkowego Vi-
brant Soundbridge u dziecka plci zenskiej z zespotem Goltza-Gorlina z obustronnym asymetrycznym niedostuchem miesza-
nym oraz wada ucha zewnetrznego i srodkowego w postaci mikrocji, atrezji przewodu stuchowego zewnetrznego oraz zfozo-
nej wady kosteczek stuchowych.

Metoda: w leczeniu niedostuchu zastosowano wszczepienie implantu ucha $rodkowego Vibrant Soundbridge z zakotwiczeniem
przetwornika FMT na zdeformowanym bloku kosteczek stuchowych z dojécia przez antromastoidektomig i attykotomie tylna.

Wyniki: wyniki wczesne oraz po 2-letniej obserwacji sa bardzo dobre. Nie zaobserwowano powiktan podczas operacji oraz
w przebiegu procesu gojenia. Pooperacyjne badanie audiometrii tonalnej nie wykazalo zmian w stosunku do badania sprzed
operacji.

Whioski: Vibrant Soundbridge jest bardzo dobrym rozwigzaniem w zlozonych wadach ucha zewnetrznego i srodkowego,
w tym w zespole Goltza-Gorlina. Procedura otochirurgiczna wymaga duzego do$wiadczenia, ktére pozwoli w réznym stop-
niu niedorozwoju ucha srodkowego na jego bezpieczne otwarcie, uruchomienie istniejacego w calosci lub czesci tanicucha ko-
steczek stuchowych i umocowanie zakonczenia elektrody stymulujacej (przetwornika FMT).

Stowa kluczowe: zespot Goltza « zespot Goltza-Gorlina « Focal Dermal Hypoplasia « Vibrant Soundbridge
Abstract

Aim: the aim of the study was to present the surgical procedure and the results of Vibrant Soundbridge middle ear implant
application in a girl child with Goltz-Gorlin syndrome with bilateral asymmetric mixed hearing impairment and the malfor-
mation of outer and middle ear involving microtia, external auditory meatus atresia and complex malformation of ossicles.

Method: in the treatment of the hearing impairment the Vibrant Soundbridge middle-ear implant with fixation of the FMT
(activator) on the malformed ear ossicles’ block, with the approach through the antromastoidectomy and posterior atticoto-
my, was used.

Results: the early results and those after 2-years observation are very good. No complications during the surgery, nor during
the healing process were observed. Postoperative pure tone audiometry did not reveal any changes with relation to the test
made before the operation.
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Conclusions: Vibrant Soundbridge is a very good solution in complex malformations of outer and middle ear, including the
Goltz-Gorlin syndrome. Otosurgical procedure requires much experience, which will enable safe opening of middle ear with
malformations of different degree, in order to activate the existing — in whole or in part - chain of ossicles, and to fix FMT.

Key words: Goltz syndrome « Goltz-Gorlin syndrome « Focal Dermal Hypoplasia  Vibrant Soundbridge

Wstep

Opis przypadku

Zespol Goltza, inaczej Goltza-Gorlina czy Focal Dermal
Hypoplasia to niezwykle rzadki zesp6t wad genetycznych
charakteryzujacy sie przede wszystkim zaburzeniami bu-
dowy tkanki tacznej wynikajacymi z nieprawidtowej bu-
dowy kolagenu IV. Po raz pierwszy zostal opisany przez
Libermanna [1] w 1935 roku, nastepnie Goltz [2] w roku
1962 i Gorlinc [3] w 1963 podali dokladng charakterysty-
ke kliniczng. Czesto$¢ wystepowania nie jest doktadnie
znana a do tej pory w literaturze opisano zaledwie okolo
300 przypadkéw tego zespolu, w zdecydowanej wigkszo-
$ci u dziewczynek.

Chorzy cierpia od najmlodszych lat na niegojace si¢ owrzo-
dzenia i zmiany skoérne. Sg to plamy skorne z brakiem
pigmentacji, cieficzenie skdry, zmiany brodawczakowa-
te zwigzane gléwnie z okolicami glowy i szyi, ktére moga
mie¢ zwiazek z zakazeniem wirusem ludzkiego brodawcza-
ka. Zmianom tym towarzyszg zaburzenia uktadu kostno-
-stawowego dotyczace przede wszystkim palcoéw rak i stop
jako dodatkowe palce, braki czy zrosty obecnych (polidak-
tylia, oligodaktylia, syndaktylia), rozszczepy podniebienia,
czg$ciowa lub calkowita utrata owlosienia glowy, zaburze-
nia zebow, paznokci i inne rzadsze [4-10].

Dziedziczenie zespolu Goltza ma charakter dominuja-
cy, zwiazany z chromosomem X [11,12]. Mutacje geno-
we, ktore pojawiaja sie zwykle de novo sa letalne u osob-
nikow plci meskiej prawie zawsze [13], cho¢ opisywane sg
bardzo nieliczne przypadki réwniez u chtopcéw [14,15]
a takze wystepowanie rodzinne [16,17].

Zaburzenia narzadu stuchu w FDHS moga obejmowaé
zarowno ucho zewngetrzne, srodkowe jak i wewnetrzne.
Chorzy prezentujg niedostuch o charakterze przewodze-
niowym, odbiorczym lub mieszanym. W poszczegdlnych
przypadkach zespotu zaobserwowano: réznego stopnia de-
formacje malzowiny usznej, atrezj¢ przewodu stuchowego
zewnetrznego, przewlekle wysieckowe zapalenie ucha $rod-
kowego, dodatkowe wyrosla przeduszne, przewlekte per-
lakowe zapalenie ucha, malformacje ucha wewnetrznego,
zaburzenia nerwu przedsionkowo-slimakowego i inne [10].

Vibrant Soundbridge nalezy do wszczepialnych implantéw
ucha $rodkowego. Korzysci z jego stosowania w przypad-
kach niedostuchu réznego pochodzenia u oséb dorostych
juz od wielu lat wielokrotnie byly wykazywane. Wskaza-
nia do implantacji obejmuja niedostuch zmystowo-ner-
wowy jak réwniez mieszany i przewodzeniowy w przy-
padkach po licznych nieudanych ossikuloplastykach czy
operacjach radykalnych zmodyfikowanych a takze w wa-
dach wrodzonych. Vibrant Soundbridge jako jedyny im-
plant ucha $§rodkowego jest zarejestrowany do stosowania
rowniez u dzieci. Proces wyboru metody terapeutycz-
nej w tym konkretnym przypadku przedstawiono poni-
zej w dyskusji.

Dziecko plci zenskiej, ur. 2001 r, z rozpoznanym zespolem
Goltza-Gorlina i typowymi jego objawami hospitalizowa-
ne bylo w Instytucie Fizjologii i Patologii Stuchu w roku
2005, 2006 oraz 2010. Objawy obejmowaly zmiany skor-
ne, mnogie wykwity grudkowe, zlewajace si¢ zwlaszcza
w okolicy brédki po stronie prawej, kata oka oraz szyi.
Wykwity te powiekszaly sie z wiekiem, byly bolesne, ro-
piejace z nieustannym stanem zapalnym w ich obrebie.
W leczeniu miejscowym wykwitéw skornych zastosowa-
no laser CO2 uzyskujac znaczne zmniejszenie dolegliwo-
$ci bolowych oraz ustapienie stanu zapalnego, w obrazie
pojawily sie blizny blednace wraz z uptywem czasu i pro-
cesu gojenia. Badanie histopatologiczne pobranego mate-
rialu podczas operacji dato wynik: Papilloma in statu in-
flammationis chronicae.

Nieprawidlowo$ci narzadu stuchu dotyczyly ucha ze-
wnetrznego i srodkowego prawego w postaci mikrocji
i zwezenia przewodu stuchowego zewnetrznego oraz prze-
wlekltego wysiekowego zapalenia ucha $rodkowego lewego.
Niedostuch u dziecka potwierdzono w badaniach obiek-
tywnych i subiektywnych: ABR, audiometria tonalna, au-
diometria impedancyjna, TOAE. Obecnos¢ wady wro-
dzonej ucha $rodkowego prawego zostala potwierdzona
na podstawie wyniku tomografii komputerowej kosci
skroniowych.

Na podstawie calo$ci obrazu klinicznego podjeto poczat-
kowo decyzj¢ o tympanotomii eksploratywnej ucha prawe-
go. Zabieg wykonano w 2006 roku u 5-letniego wowczas
dziecka, stwierdzajac zwezenie przewodu stuchowego ze-
wnetrznego, w uchu §rodkowym pozapalne zmiany zaro-
stowe, ktore usunigto, dodatkowo potwierdzono ankylo-
z¢ 11 II kosteczki stuchowej, brak kostnego kanatu nerwu
twarzowego i jego odsloniecie w odcinku bebenkowym.
Wobec braku mozliwosci rekonstrukcyjnych na tym etapie
oraz biorac pod uwage dobry stuch w drugim uchu, decy-
zje o ewentualnej kolejnej operacji odlozono do czasu, gdy
dziecko bedzie starsze. Ze wzgledu na obecno$¢ wysieku
oraz zmian zarostowych w lepiej styszacym lewym uchu
wykonano tympanotomi¢ z usuni¢ciem zmian zarosto-
wych z jamy bebenkowej oraz zalozono dren wentylacyjny.

W roku 2009 ponownie dokonano oceny mozliwosci po-
prawy stuchu, wykonano ponownie badanie HRCT, po-
twierdzono w opisie badania w uchu prawym zmieniony
przebieg kanalu nerwu twarzowego, hipoplazje kosteczek
stuchowych, zwlaszcza 11 II, hipoplastyczny staw kowadet-
kowo-strzemigczkowy, strzemi¢ zachowane i prawidlowe.
Mloteczek i kowadetko byly zroéniete razem a mloteczek
dodatkowo przytwierdzony do kostnej przegrody obecnej
w uchu $rodkowym. Nieprawidlowy i krety przewod stu-
chowy otaczala migkkotkankowa zmiana powodujaca jego
zwezenie. Przyjmujac, ze potencjalne manipulacje w oko-
licy strzemiaczka oraz nerwu twarzowego wigzaltyby sie
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Rycina 1. m — blok mtoteczka i kowadetka; i — staw kowadet-
kowo-strzemigczkowy; s — kanat pétkolisty boczny;
f — nerw twarzowy; strzemiaczko; p1 — wyztobienie
w bloku kosteczek jako miejsce zapiecia FMT; p2: wy-
Ztobienie w kosci do umieszczenia tam przetwornika

iR - ;

Rycina 2. Stan po zatoZeniu i zapieciu urzadzenia. Widoczny prze-
twornik z zapieciem na resztkowych kosteczkach oraz
ufiksowanie z uzyciem cementu szktojonomerycznego

z duzym ryzykiem jego podraznienia i uszkodzenia oraz
nie majac pewnosci co do trwato$ci wykonanej ossikulo-
plastyki, jak rowniez duze ryzyko zarastania i tak juz wa-
skiego przewodu stuchowego zewnetrznego podjeto de-
cyzje o zaimplantowaniu dziecka wykorzystujac implant
ucha srodkowego Vibrant Soundbridge firmy Med-El. We-
dlug najlepszej wiedzy Autoréw bylo to pierwsze na §wie-
cie tego typu zastosowanie urzadzenia w zespole Goltza.

Metoda

Operacje wykonano w kwietniu 2010 roku. Dostep opera-
cyjny typowy z ciecia za malzowing uszna. Nie planowano
w przyszto$ci operacji rekonstrukcyjnej malzowiny usznej
w zwigzku z czym ciecie poprowadzono doktadnie w row-
ku zamalzowinowym. Wykonano antromastoidektomieg,
otworzono maly, powietrzny wyrostek sutkowy. Wykona-
no z kolei attykotomie tylna, poszerzono ja i uwidoczniono

Audiometria progowa w polu swobodnym
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Rycina 3. Wynik audiometrii progowej w polu swobodnym

poszczegdlne kosteczki stuchowe. Stwierdzono, ze mtote-
czek byl w $cistym potaczeniu ze zdeformowanym kowa-
detkiem tworzac jeden blok, ktéry dodatkowo byl ufik-
sowany przez zrost kostny ze $ciang attyki. Etapowo za
pomoca frezy diamentowej o malej srednicy usuwano nad-
miar tkanki kostnej uwidaczniajac coraz lepiej kosteczki,
dotarto do stawu kowadelkowo-strzemigczkowego, ktory
cho¢ zdeformowany i cienki to jednak zachowywal swo-
ja funkcje (Rycina 1). Uruchomiono mioteczek usuwajac
fragment kostny go blokujacy. Nastepnie poszerzono kos¢
nad nerwem twarzowym tworzac wystarczajaco duze za-
glebienie dla przetwornika FMT. W bloku kosteczek wy-
tworzono zaglebienie przygotowane do zapiecia przetwor-
nika. Po przygotowaniu typowej lozy w koéci skroniowej
dla czg$ci wewnetrznej implantu oraz dla elektrody, FMT
umieszczono na odnodze dlugiej kowadetka w bliskim
sasiedztwie ze stawem kowadetkowo-strzemigczkowym.
FMT delikatnie zapieto na kosteczce a nastepnie uzyto ce-
ment szklojonomeryczny aby zapobiec przesunieciu si¢ go
ze znieksztatconych kosteczek (Rycina 2). Dalsza procedu-
ra stosowana w Instytucie jest typowa dla tego typu zabie-
gow i sklada si¢ z umocowania cementem szklojonome-
rycznym cze¢$ci wewnetrznej implantu, zamknigcia jamy
wyrostka sutkowego za pomocg fragmentéw Curasponu
nasgczonych antybiotykiem z dodatkowym ustabilizowa-
niem za pomoca kleju tkankowego oraz zamknigcia wy-
rostka sutkowego ptytka kostna kosci skroniowej pobra-
na na samym poczatku operacji.

Wryniki

Wezesny i pdzny przebieg pooperacyjny niepowiklany. Po
trzech dniach pobytu w Instytucie dziecko zostalo wypi-
sane do domu. Gojenie rany pooperacyjnej oceniono jako
bardzo dobre. Zdjecie szwéw wykonano 10 dni po wszcze-
pieniu urzadzenia obserwujac prawidlowe gojenie rany.
Procesor zewnetrzny oraz wstepne jego ustawienia, po wy-
gojeniu rany zostalo przeprowadzone miesigc po operacji.
W czasie wizyt kontrolnych przeprowadzono ustawienia
procesora implantu, wykonano ¢wiczenia stuchowe z wy-
korzystaniem audiometrii wolnego pola oraz dokonano
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Audiometria stowna w polu swobodnym

Rycina 4. Wynik audiometrii stownej w polu
swobodnym
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oceny korzysci z zastosowania urzadzenia (Ryciny 3 i 4).
Ostatnia wizyta w Instytucie miala miejsce w kwietniu 2012
r. a wiec dwa lata po operacji. Subiektywnie, w ocenie mat-
ki oraz samej pacjentki korzy$ci sg znaczne i utrzymuja sie
w ciagu tego okresu, dziecko nosi aparat bardzo chetnie.

Dyskusja

Zastosowanie implantu ucha srodkowego w wadach wro-
dzonych u dzieci nie jest metodg standardowa i powszech-
nie stosowang. Do tej pory ukazato si¢ w literaturze zale-
dwie kilka prac oraz doniesien zjazdowych dotyczacych
tego tematu [19-21]. Po czeéci wynikalo to z braku reje-
stracji tego urzadzenia dla zastosowan u mlodych pacjen-
téw, co si¢ zmienilo niedawno i mozna je stosowaé réw-
niez u dzieci. Nieprzewidywalnos¢ wad wrodzonych ucha
$rodkowego i zewnetrznego, nieprawidtowy przebieg ner-
wu twarzowego i innych struktur w zdeformowanym uchu
sktania wielu otochirurgdw raczej do zastosowania innych
rozwigzan niz implanty ucha srodkowego, takich jak apa-
raty na przewodnictwo kostne, ktére w wielu wypadkach
stanowig optymalne rozwigzanie, jednak maja réwniez
wady. Z drugiej strony brak rozsadnych alternatyw powo-
duje, ze coraz czesciej chirurdzy siegaja po implant ucha
$rodkowego, réwniez u dzieci najmlodszych. Operacje re-
konstrukcyjne atrezji przewodu stuchowego zewnetrzne-
go obarczone s3 stosunkowo duzym ryzykiem, wymaga-
ja najczesciej wielu znieczulen i czesto s rozczarowujace
zaréwno dla chirurga jak i dla chorego. Najlepsze osrodki
na $wiecie nie majg dobrych wynikéw leczenia chirurgicz-
nego atrezji przewodu stuchowego zewnetrznego. W przy-
padkach jednostronnej atrezji z dobrym stuchem w dru-
gim, prawidlowym uchu szybka interwencja niekoniecznie
musi mie¢ miejsce, natomiast u dzieci z obustronng atrezja
przewodu stuchowego wymagane jest szybkie zastosowa-
nie odpowiednich metod leczniczych i rehabilitacyjnych
zapewniajacych rozwoj stuchu, mowy i jezyka. Istnieja
doniesienia z tematycznych zjazdéw miedzynarodowych
o operacji dziecka juz dwumiesiecznego z obustronng atre-
zja przewodu stuchowego zewnetrznego i obustronng mi-
krocjg (Colletti V., International Vibroplasty Symposium

2010 Toulouse, France, 15-17 April, 2010). Dla wielu, tak-
ze dla nas postepowanie takie wydaje si¢ jednak zbyt rady-
kalne gléwnie ze wzgledu na rozmiary urzadzenia w po-
réwnaniu z rozmiarami gltéwki dziecka oraz gruboscia
tkanki kostnej oraz mozliwo$cia urazu okolicy implantu.

Istnieje wiele mozliwych miejsc, ktére moga by¢ punktem
zapiecia przetwornika FMT implantu. Nalezg do nich przede
wszystkim odnoga dtuga kowadelka w niedostuchach typu
odbiorczego, posrednia stymulacja okienka okraglego [22]
oraz bezposrednia, bez uzycia powigzi migénia skroniowego
stymulacja w przypadkach po licznych nieudanych ossiku-
loplastykach czy operacjach radykalnych z duza destrukcja
elementéw ucha $rodkowego w niedostuchach typu prze-
wodzeniowego czy mieszanego zaproponowana i wprowa-
dzona przez prof. H. Skarzynskiego w 2006 r. Inne sposoby;,
gdzie mozna umiesci¢ przetwornik obejmuja strzemiaczko,
plytke strzemigczka, protezki do stapedotomii i ossikulopla-
styki, odnoge krotka kowadetka (zastosowanie klasyczne),
czy zdeformowany fanicuch albo pozostatosci kosteczek.
Wybdr doé¢ czesto podejmowany jest srodoperacyjnie, na
podstawie stanu ucha $rodkowego oraz obecnoéci poszcze-
golnych kosteczek stuchowych. W przypadku istniejacego
bloku kosteczek tak jak w opisywanym przypadku postepo-
wanie moze obejmowa¢ umieszczenie przetwornika na blo-
ku odpowiednio uformowanych kosteczek lub tez usunigcie
bloku kowadetka i mloteczka z pozostawieniem strzemigcz-
ka i zaczepienie przetwornika bezposrednio na strzemigczku
[20]. Bezposrednie frezowanie kosteczek moze by¢ przyczy-
ng odbiorczego uszkodzenia stuchu zwlaszcza na wysokich
czestotliwosciach, co sklanialoby do zastosowania tego dru-
giego rozwiazania, jednak wyniki nie potwierdzily takiego
uszkodzenia stuchu. Wedlug autoréw, zachowanie istnieja-
cego tanicucha kosteczek, nawet zdeformowanego, daje wig-
cej opcji w przypadkach potencjalnych reoperacji, pozwala
tez na bardziej stabilne umieszczenie urzadzenia a uzycie
niewielkiej iloéci cementu szklojonomerycznego stabilizuje
dodatkowo uktad polepszajac przewodnictwo. Zawsze tak-
ze, gdy stosuje si¢ manipulacje na kosteczkach stuchowych
podajemy dozylnie steroidy w dawkach leczniczych, co za-
pobiec ma odbiorczemu uszkodzeniu stuchu.
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Whioski

Implant ucha $rodkowego Vibrant Soundbridge jest bar-
dzo dobrym rozwigzaniem pozwalajacym na poprawe stu-
chu w ztozonej wadzie ucha zewnetrznego i $rodkowe-
go w zespole Goltza-Gorlina. Wczesne i odlegte wyniki

Pismiennictwo:

audiologiczne sg trwale. Procedura otochirurgiczna wyma-
ga duzego do$wiadczenia, ktdre pozwoli w réznym stopniu
niedorozwoju ucha srodkowego na jego bezpieczne otwar-
cie, uruchomienie istniejacego w catosci lub czedci tancu-
cha kosteczek stuchowych i bezinwazyjne umocowanie
zakonczenia elektrody stymulujacej (przetwornika FMT).
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