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Studium przypadku

Zespot skrzelowo-uszno-nerkowy
— opis przypadku

Branchio-oto-renal syndrome - a case report
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Streszczenie

Wprowadzenie: Zesp6t skrzelowo-uszno-nerkowy (BOR) charakteryzuje sie wystepowaniem: wad wrodzonych ucha zewnetrznego,
$rodkowego oraz wewnetrznego, przetok i torbieli szyi oraz nieprawidlowosci w budowie i funkcji nerek. Pacjentom czgsto towarzyszy
niedostuch.

Opis przypadku: Siedmioletnia pacjentka z rozpoznanym zespolem BOR zglosila si¢ do IFPS z powodu obustronnego niedostuchu
obserwowanego od urodzenia. W badaniu przedmiotowym stwierdzono cechy charakterystyczne dla zespotu skrzelowo-uszno-
nerkowego oraz wysiek w uchu prawym i perforacje blony bebenkowej ucha lewego. W wykonanych badaniach dodatkowych stwierdzono
niedostuch obustronny mieszany oraz wade ucha wewnetrznego i srodkowego. Pacjentke zakwalifikowano do leczenia operacyjnego.
Whioski: Zespot BOR jest jednym z najczestszych przyczyn wrodzonego dziedziczonego autosomalnie dominujaco niedostuchu
u dzieci. Pacjenci z tym schorzeniem wymagaja wielospecjalistycznej opieki, zwlaszcza opieki otorynolaryngologicznej, audiologicznej
oraz nefrologicznej. Leczenie w zespole BOR jest zalezne od rodzaju zaburzen rozwojowych.

Stowa kluczowe: zespdl skrzelowo-uszno-nerkowy o zespét BOR « wrodzony niedostuch

Abstract

Background: The branchio-oto-renal syndrome (BOR syndrome) is characterized by congenital defects of the outer, middle and inner
ear, fistulas and cysts in the neck, and abnormalities in the structure and function of the kidneys. Patients are often accompanied by
hearing loss.

Case report: A 7-year-old female patient diagnosed with BOR syndrome came to the IFPS due to bilateral hearing loss observed from
birth. The physical examination revealed features characteristic of the brachio-otorenal syndrome, as well as effusion in the right ear
and perforation of the eardrum of the left ear. Additional examinations showed mixed bilateral hearing loss and a defect of the inner
and middle ear. The patient was qualified for surgery.

Conclusions: BOR syndrome is one of the most common causes of inherited autosomal dominant hearing loss in children. Patients
with this disease require multi-specialist care, especially otorhinolaryngological, audiological and nephrological care. Treatment in
BOR syndrome depends on the type of developmental disorders.
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Wprowadzenie

Zespol skrzelowo-uszno-nerkowy (ang. branchio-oto-renal
syndrome, BOR syndrome), nazywany réwniez zespolem
Melnicka-Frasera, po raz pierwszy zostal dokladnie opisany
przez M. Melnicka w 1975 r., a nastgpnie przez EC. Frasera
w 1978 r. Jest to choroba dziedziczona autosomalnie
dominujgco. Charakteryzuje si¢ wystepowaniem wad
wrodzonych dotyczacych uszu, szyi oraz nerek [1,2].
Najcze$ciej powodowany jest przez mutacje w obrebie genu
EYAI (40% pacjentow z zespotem BOR [3]). Zaburzenia
rozwojowe moga dotyczy¢ zaréwno odmiennej budowy
ucha zewnetrznego, srodkowego, jak i wewnetrznego.
Czesto towarzyszy im niedostuch. Zespdt manifestuje
sie¢ obecnoscig przetok i torbieli na szyi, jak rowniez
nieprawidlowosciami dotyczacymi budowy i funkeji nerek.

Opis przypadku

Wywiad

Siedmioletnia pacjentka zgtosita si¢ do Instytutu Fizjologii
i Patologii Stuchu (IFPS) z powodu obustronnego
niedostuchu obserwowanego od urodzenia przez rodzicow.
Dane z wywiadu wskazywaly na prawidlowy przebieg ciazy
oraz porodu. Stwierdzono nieprawidtowy wynik badania
przesiewowego noworodkéw dla ucha prawego (badanie
z zastosowaniem otoemisji akustycznych). Pacjentka
obustronnie korzystala z aparatéw stuchowych od 6 roku
zycia. Dziecko w przeszlo$ci bylo leczone operacyjnie
- wykonano: adenotonsillotomie, readenotomie,
retonsillotomie, obustronne drenaze wentylacyjne uszu
oraz usunieto przetoke szyi po stronie lewej. Dziewczynka
byta pod opieka nefrologa z powodu agenezji prawej
nerki. Nie obserwowano podobnych zaburzen w rodzinie
pacjentki.

Badanie przedmiotowe

W badaniu przedmiotowym w IFPS stwierdzono
obustronnie nieprawidtowo wyksztalcone matzowiny uszne
oraz przetoki przeduszne (rycina 1). Badanie otoskopowe
wykazalo obustronnie waskie i krete przewody stuchowe
zewnetrzne, lewostronng perforacje blony bebenkowej
w obrebie tylno-dolnego kwadrantu oraz obecnos¢ wysieku
w prawej jamie bebenkowej. Na szyi po prawej stronie
widoczne byto ujécie przetoki szyjnej (rycina 2).

Wykonano audiometrie tonalng, ktéra wykazata
obustronny niedostuch mieszany (rycina 3). W zwiazku
z podejrzeniem wady ucha $rodkowego i wewnetrznego
wykonano tomografie komputerowa (TK) kosci
skroniowych - stwierdzono obustronne zaburzenia
w obrebie ucha srodkowego i wewnetrznego w postaci
obustronnego obnizenia stropu jamy bebenkowej,
hipoplazji §limaka oraz szerokich i skréconych przewodéw
stuchowych wewnetrznych. Dodatkowo, po stronie
prawej stwierdzono poszerzony wodociag przedsionka
(rycina 4). Kosteczki stuchowe byly zachowane i miaty
prawidlowa budowe. Zdecydowano o koniecznosci
operacji tympanoplastyczej celem zamknigcia ubytku
w lewej blonie bebenkowej i zabezpieczenia lewego ucha
przed rozwojem perlaka oraz oczyszczenia ucha prawego
ze zmian wysiegkowych. W uchu prawym wykonano

Rycina 1. Obustronnie nieprawidtowo wyksztatcone matzowiny
uszne — uwydatniony, nawisajacy obrabek, sptycone czétenko
oraz prawostronnie sptycony dotek tréjkatny i skrécona odnoga
obrabka; lewostronne wyrosle przeduszne oraz obustronne
przetoki przeduszne (opracowanie wtasne)

Figure 1. On both sides improperly developed auricles — an
emphasized, overhanging labrum, a shallow shuttle and a shallow
triangular fovea on the right side and a shortened branch of the
labrum; left-sided pre-auricles and bilateral pre-aural fistulas
(own elaboration)

Rycina 2. Przetoka szyjna po stronie prawej — do dotu od
kata zuchwy, do przodu od miesnia mostkowo-obojczykowo-
-sutkowego (opracowanie wtasne)

Figure 2. Cervical fistula on the right side — downwards from the
mandibular angle, forward from the sternocleidomastoid muscle
(own elaboration)

tympanotomi¢ przednig z drenazem wentylacyjnym.
W uchu lewym wykonano tympanotomie eksploratywna
z myringoplastyka. W trakcie zabiegu skontrolowano
ruchomo$¢ kosteczek stuchowych. Uwage zwracata bardzo
staba ruchomoé¢ strzemigczka. Ze wzgledu na wade ucha
wewnetrznego i mozliwo$¢ wystapienia ptynotoku nie
wykonywano stapedotomii.

W trakcie hospitalizacji pacjentce zaproponowano
przeprowadzenie diagnostyki w kierunku wszczepienia
implantu stuchowego. Matka dziecka nie byla zainteresowana
tego typu rozwiazaniem. Zalecono wiec dalsze klasyczne
aparatowanie i regularne badania stuchu. Po okoto dwéch
latach pacjentka zglosita si¢ ponownie do IFPS w celu
przeprowadzenia diagnostyki w kierunku zastosowania
wszczepialnych protez stuchowych. W czasie pobytu
przeprowadzono szereg konsultacji, w trakcie ktorych
przedstawiono mozliwoséci leczenia niedostuchu za
pomoca implantéw stuchowych oraz omdéwiono przebieg
rehabilitacji po wszczepieniu implantu. Przeprowadzono
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Rycina 3. Wynik audiometrii tonalnej pacjenta (opracowanie wtasne)
Figure 3. The patient’s pure tone audiometry test result (own elaboration)

Rycina 4. Tomografia komputerowa kosci skroniowych; czerwong
strzatka zaznaczono poszerzony wodociag przedsionka; czarnymi
strzatkami zaznczono przewody stuchowe wewnetrzne (opraco-
wanie wtasne)

Figure 4. Computed tomography of the temporal bones; the red
arrow marks the enlarged of the vestibular aqueduct; the inner
ear canals are marked with black arrows (own elaboration)

Audiogram stowny
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Poziom sygnatu mowy [dB SPL] czerwony — test liczbowy, pomarariczowy — test wyrazowy

Rycina 5. Wynik audiometrii stownej (opracowanie wtasne)
Figure 5. Verbal audiometry result (own elaboration)
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Tabela 1. Kryteria rozpoznania zespotu BOR* wg Chang i wsp. [4]
Table 1. Diagnosis criteria in BOR syndrome* by Chang et al. [4]

Kryteria wieksze

Kryteria mniejsze

Zaburzenia rozwojowe tukéw skrzelowych

Zaburzenia rozwojowe ucha zewnetrznego

Gtuchota

Zaburzenia rozwojowe ucha Srodkowego

Przetoki przeduszne

Zaburzenia rozwojowe ucha wewnetrznego

Zaburzenia rozwojowe nerek

Wyroéla przeduszne

Inne: asymetria twarzy, zaburzenia rozwojowe podniebienia

* Do postawienia diagnozy konieczne jest spetnienie przynajmniej trzech wiekszych kryteriow; dwoch wiekszych i co najmniej dwéch
mniejszych lub jednego wiekszego kryterium i posiadanie cztonka rodziny z zespotem BOR w | stopniu pokrewienstwa

* At least three major criteria must be met to make a diagnosis; two larger and at least two smaller or one larger criterion and having a

family member with BOR syndrome in the first degree of kinship

takze konsultacj¢ audio-protetycznag oraz psychologiczna.
Powtérzono audiometri¢ tonalng, ktéra nie wykazala
pogorszenia stuchu w poréwnaniu do poprzedniego
badania. Nastgpnie wykonano audiometri¢ stowna, ktéra
wykazala prég dyskryminacji mowy na poziomie 80 dB
SPL dla ucha lewego oraz 92 dB SPL dla ucha prawego.
Stopien dyskryminacji mowy przy natezeniu 100 dB wyniost
90% dla ucha lewego oraz 75% dla ucha prawego (rycina
5). Wykonano réwniez audiometri¢ stowna w wolnym
polu. Dla poziomu 70 dB stopien dyskryminacji mowy
w aparacie stuchowym wynosit 55% (ucho prawe) oraz 90%
(ucho lewe), natomiast w aparacie kostnym wynosit 90%
(ucho prawe) i 85% (ucho lewe). Po zakonczeniu procesu
diagnostycznego zaproponowano pacjentce wszczepienie
implantu na przewodnictwo kostne. Rodzice dziecka
w pierwszej kolejnosci preferuja zastosowanie rozwigzan
niewszczepialnych i ostatecznie nie zdecydowali si¢ na zabieg.

Dyskusja

Zespol BOR zostal opisany w latach 70. przez Melnika
w 1975 r. [1] oraz Frasera w 1978 r. [2]. Czestos¢
wystepowania zespolu szacuje si¢ na 1: 40 000 [3].
Zesp6t BOR jest dziedziczony autosomalnie dominujaco
[1-6]. Spowodowany jest mutacja genetyczna najczesciej
w obrebie genéw EYAI [4], SIX 1 [5] i SIX 5 [6]. BOR
jest odpowiedzialny za okoto 2% przypadkéw glebokiego
niedostuchu u dzieci, a co za tym idzie - jest jedna
z najczestszych przyczyn niedostuchu dziedziczonego
autosomalnie dominujaco [2,3,7].

Objawy zespolu BOR obejmuja anomalie w zakresie
zaburzen rozwojowych tukéw skrzelowych, uszu oraz
nerek [1-4]. Zaburzenia rozwojowe w obrebie I i II fuku
skrzelowego moga przybieraé posta¢ torbieli bocznych
szyi lub przetok oraz zaburzenia rozwoju w obrebie ucha
zewnetrznego i $rodkowego. Bardzo czesto pacjenci
majg przetoki przeduszne, rzadziej wyro$la przyuszne.
Malzowiny uszne moga by¢ zdeformowane. Zaburzenia
w obrebie ucha $§rodkowego moga obejmowa¢é zaréwno
nieprawidtowo wyksztalcone jamy bebenkowe, jak
i izolowane wady kosteczek stuchowych. Dodatkowo
u pacjentéw z zespotem BOR mozna zaobserwowaé
nieprawidlowosci rozwojowe ucha wewnetrznego
prowadzace do wzrostu ci$nienia w uchu wewnetrznym.
Zaburzenia w zakresie budowy ucha moga powodowac

niedostuch zaréwno przewodzeniowy, jak i mieszany
czy odbiorczy [3]. Pacjenci z zespotem BOR borykaja
si¢ rowniez z problemami nefrologicznymi. Zaburzenia
rozwojowe nerek przybieraja rdzne postacie, takie
jak: agenezja, hipoplazja torbielowato$¢ nerek czy
nerka zdwojona. Opisywano réwniez inne zaburzenia
u pacjentéw z zespolem BOR, m.in. wrodzony niedowlad
nerwu twarzowego.

Rozpoznanie zespotu BOR nie wymaga badan genetycznych,
wystarczaja objawy kliniczne. Chang i wsp. zaproponowali
kryteria diagnostyczne dla zespotu BOR [4]. Wyrdznili
kryteria mniejsze i wigksze (tabela 1). Kryteria wigksze
obejmuja: zaburzenia rozwojowe tukéw skrzelowych
(torbiele i przetoki szyjne), gluchote, przetoki przeduszne
i zaburzenia rozwojowe nerek. Kryteria mniejsze zawieraja:
zaburzenia rozwojowe ucha zewnetrznego, srodkowego
i wewnetrznego, wyroéla przyduszne, asymetrie twarzy
i zaburzenia rozwojowe podniebienia. Do postawienia
diagnozy konieczne jest spelnienie przynajmniej trzech
wigkszych kryteriow i dwdéch mniejszych lub jednego
wiekszego kryterium i posiadanie czlonka rodziny
z zespolem BOR w I stopniu pokrewienstwa.

Pacjenci z zespolem BOR powinni by¢ otoczeni opieka
laryngologiczna, audiologiczng oraz nefrologiczna
od wczesnego dziecinstwa. Postgpowanie jest bardzo
indywidualne i zalezy od manifestacji zaburzen oraz
nasilenia objawdéw. Przetoki przeduszne wymagaja
obserwacji, a w przypadku wystepowania nawracajacych
standéw zapalnych moze by¢ konieczne ich usuniecie.
Zaburzenia w obrebie malzowiny usznej moga by¢
korygowane chirurgicznie w przypadku wystapienia
mikrocji. Pacjenci moga wymaga¢ réwniez wytworzenia
lub poszerzenia przewodu stuchowego zewnetrznego czy
operacji rekonstrukcyjnych w celu poprawy stuchu.

Bardzo wazna jest rzetelna diagnostyka niedostuchu
i jak najszybsze wiaczenie leczenia. Rodzaj niedostuchu
bedzie determinowal postepowanie. Pacjenci, u ktérych
nie jest mozliwa poprawa stuchu na drodze operacji
tympanoplastycznej, powinni korzysta¢ z aparatéw stuchowych.
W przypadku niezadowalajacego efektu z ich stosowania nalezy
rozwazy¢ wszczepienie implantu stuchowego. W skrajnie
zaawansowanych przypadkach niedostuchu moze by¢
konieczne wszczepienie implantu $limakowego [3].
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Whioski

Zesp6t BOR jest rzadkim zespotem wad wrodzonych.
Pagjenci z tym schorzeniem wymagaja wielospecjalistycznej
opieki, zwlaszcza opieki otorynolaryngologicznej,
audiologicznej oraz nefrologicznej. Leczenie w zespole

Pismiennictwo

BOR jest zalezne od rodzaju zaburzen rozwojowych.
Problemy otologiczne pacjentdéw z tym zespotem, takie jak
niedostuch, moga by¢ rozwigzane za pomoca klasycznych
aparatow stuchowych lub na drodze operacyjnej: r6znego
rodzaju operacji tympanoplastycznych. Niektorzy pacjenci
moga wymagaé zastosowania implantéw stuchowych.
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