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Leczenie niedostuchu za pomoca stapedotomii
u pacjenta z zespotem Ehlersa-Danlosa

Treatment of hearing loss with stapedotomy
in a patient with Ehlers—-Danlos syndrome
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Streszczenie

Wprowadzenie: Zespol Ehlersa-Danlosa (ang. Ehlers—-Danlos syndrome, EDS) to heterogenna grupa wieloukltadowej dziedzicznej
dysfunkeji tkanki tacznej. Cechami klinicznymi sa nadmierna elastycznos¢ skory, nadmierna ruchomos¢ stawéw i zwigkszona kruchos¢
tkanek. Jak dotad opublikowano niewiele badan dotyczacych wynikéw otologicznych i audiologicznych pacjentéw z EDS. Celem pracy
jest przedstawienie wynikéw stapedotomii w diugoletniej obserwacji u pacjentki z EDS oraz dokonanie przegladu przedmiotowej
literatury odnos$nie procesu diagnozowania i postgpowania otolaryngologicznego w tej grupie chorych.

Opis przypadku: Obecnie 23-letnia kobieta z EDS, w wieku 12 lat zglosita si¢ do Kliniki Oto-Ryno-Laryngochirurgii Instytutu Fizjologii
i Patologii Stuchu z powodu obustronnego niedostuchu. Od wczesnego dziecinstwa u pacjentki wystepowaty nawracajace infekcje gornych
drég oddechowych oraz okresowo stany zapalne uszu z wysigkiem. W badaniu przedmiotowym z uzyciem wideootoskopii stwierdzono
stan po obustronnym drenazu wentylacyjnym. Wynik badania audiometrii tonalnej potwierdzit obustronny mieszany niedostuch:
umiarkowany w uchu prawym i znaczny w uchu lewym. U pacjentki przeprowadzono obustronna stapedotomie. Srédoperacyjnie
stwierdzono zmienione warunki anatomiczne w obrebie ucha srodkowego wskazujace na wade rozwojowa.

Whioski: Istnieja pojedyncze doniesienia o przypadkach pacjentow z EDS, u ktdrych zdiagnozowano niedostuch. Z uwagi na ryzyko
powiklan §réd- i pooperacyjnych, ktérych podstawe stanowi dziedziczne zaburzenie tkanki lacznej, autorzy postuluja leczenie
zachowawcze, a wszelkie operacje nalezy wykonywac z najwyzsza ostroznoscia. Wyniki naszej pacjentki wykazaty, ze stapedotomia
moze zapewni¢ poprawe styszenia, jednak operacja jest trudniejsza z uwagi na znacznie zmienione warunki anatomiczne.

Stowa kluczowe: zespot Ehlersa-Danlosa  stapedotomia e niedostuch mieszany e chirurgia strzemiaczka

Abstract

Introduction: Ehlers-Danlos syndrome (EDS) is a heterogeneous group of multisystem heritable disorders of connective tissue. Clinical
features include excessive skin elasticity, excessive joint mobility, and increased tissue fragility. Few studies have been published on
the otologic and audiological outcomes of patients with EDS. The aim of the study is to present the results of stapedotomy in a long-
term follow-up in a patient with EDS and to review the literature on the diagnostic process and otolaryngological management in
this group of patients.

Case report: Currently, a 23-year-old woman with EDS, at the age 12, was admitted to the Department of Oto-Rhino-Laryngosurgery
of the Institute of Physiology and Pathology of Hearing due to bilateral hearing loss. Since early childhood, there were chronic upper
respiratory tract infections and periodic inflammation of the ears with effusion. Physical examination with video otoscopy revealed
a bilateral ventilation tube. Pure-tone audiometry confirmed bilateral mixed hearing loss: moderate in the right ear and severe in the
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left ear. The patient underwent bilateral stapedotomy. Intraoperatively, altered anatomical conditions within the middle ear indicating

a malformation were found.

Conclusions: There are single reports of EDS patients diagnosed with hearing loss. Because of the risk of intra- and postoperative
complications based on heritable disorders of connective tissue, the authors postulate conservative treatment and any surgery should
be performed with extreme caution. Our patient’s results showed that stapedotomy can provide hearing improvement, but surgery is

more difficult due to significantly altered anatomical conditions.

Key words: Ehlers-Danlos syndrome « stapedotomy « mixed hearing loss « stapes surgery

Wprowadzenie

Zespol hipermobilnosci stawdw to termin opisujacy defekt
tkanki facznej, w przebiegu ktorego wystepuja dolegliwo-
$ci bolowe, towarzyszace zwigkszonemu zakresowi ruchu
w stawach. Problem hipermobilnosci stawéw nie jest zja-
wiskiem rzadkim, cho¢ jego wystepowanie jest bardzo
zréznicowane i waha sie pomiedzy 10% a 30% w zalezno-
$ci od wieku, plci i grupy etnicznej [1,2]. Uwaza si¢ jednak,
ze czesto$¢ tego schorzenia jest niedoszacowana z uwagi
na ograniczony dostep do kompleksowej diagnostyki [3].
Dane epidemiologiczne s trudne do przeanalizowania
wobec braku jednolitych kryteriow diagnostycznych,
a wykorzystywane przez autoréw réznych prac kryteria
rozpoznawania zespotu hipermobilnosci stawéw w réznych
grupach badanych nie sg spojne [1]. Ta niejednorodna,
wieloukladowa dziedziczna dysfunkcja tkanki tacznej w li-
teraturze przedmiotu opisywana jest jako heritable disorder
of connective tissue (HDCT) [1,4]. HDCT wynikajacy z za-
burzonej syntezy biatek strukturalnych moze by¢ osiowym
symptomem niebezpiecznych zaburzen takich jak: zespot
Marfana, zespot Sticklera, osteogenesis imperfecta oraz
czesto pomijanego zespotu Ehlersa-Danlosa [1,2].

Zespol Ehlersa—Danlosa (ang. Ehlers—-Danlos syndrome,
EDS) jest prawdopodobnie najczestsza, cho¢ najstabiej roz-
poznang choroba tkanki lacznej [3]. W Miedzynarodowej
Klasyfikacji Choréb (ICD-10) zesp6t ten zostal oznaczo-
ny numerem Q79.6 [5]. EDS zalicza si¢ do heterogennej
grupy HDCT, czyli zaburzen, ktére dotycza gtéwnie skory,
wiezadel, naczyn krwionoénych i narzadéw wewnetrznych
[6]. Cechami klinicznymi EDS s3: nadmierna elastycz-
no$¢ skdry, nadmierna ruchomos¢ stawéw i zwigkszona
kruchos$¢ tkanek [7]. Stabe napiecie miesniowe czesto
obserwuje si¢ juz u niemowlat, podobnie jak stope konisko-
szpotawa, zwichniecie stawu biodrowego oraz skrzywienie
kregostupa. U wigkszosci 0séb z EDS wystepuje skaza
krwotoczna. Objawy skazy krwotocznej moga by¢ fagodne
i przejawiac sie sklonno$cia do siniakéw lub ciezkie —
z wystepowaniem krwiakdw, krwawien z nosa, jelit, ptuc
i ukltadu moczowego [8].

Pierwszego pelnego opisu choroby u dwdch pacjentéw
z zaburzeniami tkanki lgcznej dokonal w 1892 r. rosyjski
dermatolog Aleksander Tschernogobow [9]. Nazwa zespotu
pochodzi od nazwisk dwéch lekarzy — dunskiego dermatolo-
ga Edwarda Ehlersa, ktory opisat to zaburzenie w 1901 r., oraz
francuskiego dermatologa Henriego-Alexandre’a Danlosa,
ktorego opis datuje sie na rok 1908. Jednakze dopiero w 1936
r. angielski lekarz Frederick Parkes-Weber nazwat to zabu-
rzenie zespolem Ehlersa-Danlosa [8].

Laczna czestotliwo$é wystepowania wszystkich rodzajow
EDS szacowana jest w zakresie od 1 na 20 000 do 1 na
100 000 urodzen [8,9]. Istnieja trzy typy dziedziczenia

roznych postaci EDS. Najczesciej EDS jest dziedziczony
autosomalnie dominujaco lub autosomalnie recesyw-
nie. Bardzo rzadko wystepuje dziedziczenie sprzezone
z chromosomem X [8]. EDS charakteryzuje si¢ réznorod-
nosciag objawows i genetyczna, a klasyfikacja i diagnoza
EDS jest trudna. Rozpoznanie stawia si¢ na podstawie:
objawow klinicznych, badan laboratoryjnych z wykorzy-
staniem jako$ciowego i ilosciowego badania podtypow
kolagenu, analizy mutacji genetycznych oraz ewentual-
nego wykrycia dodatniego wywiadu rodzinnego [10]. Do
tej pory zidentyfikowano szereg defektéw w biatkach ko-
lagenowych (i zwigzanych z nimi enzymach) tworzacych
rozne postaci EDS [6,10]. W 1998 r. Beighton i wsp. [11]
opublikowali prostszg klasyfikacje — wedtug nozologii
przyjetej podczas konferencji w Villefranche-sur-Mer
we Francji w roku 1997. Klasyfikacja ta wyrdznia naste-
pujace postacie zespotu: I — klasyczna, II - z nadmierna
ruchomoscia stawéw, III — naczyniows, IV - kyfoskolio-
tyczna, V- z wiotkoscia stawéw oraz VI — skérna. Istnieja
réwniez rzadkie warianty EDS, ktore nie zostaly uwzgled-
nione w tym systemie klasyfikacji [12]. Kryterium Brighton
stosuje si¢ z kolei do oceny utraty ruchomosci stawdw wia-
$ciwej dla wieku [3,13]. Kazdy z typéw EDS ma specyficzne
cechy fenotypowe i rézni sie sposobem dziedziczenia [8].

Niedostuch nie jest typowym objawem EDS. Jak dotad
opublikowano niewiele badan dotyczacych wynikéw oto-
logicznych i audiologicznych pacjentéw z EDS [7,14].
Wedlug Weir i wsp. [14] u pacjentéw z EDS czestosé
wystepowania niedostuchu zmystowo-nerwowego lub
przewodzeniowego jest podobna. Dostepne sg tylko dwie
publikacje, w ktérych przedstawiono wyniki operacyjne-
go leczenia przewodzeniowego ubytku stuchu u pacjentéw
z EDS [15,16].

Celem pracy jest przedstawienie wynikow stapedotomii
w dlugoletniej obserwacji u pacjentki z EDS oraz dokona-
nie przegladu przedmiotowej literatury odnosnie procesu
diagnozowania i postepowania otolaryngologicznego w tej
grupie chorych.

Opis przypadku

Obecnie 23-letnia kobieta z EDS, w wieku 12 lat zglo-
sita si¢ do Kliniki Oto-Ryno-Laryngochirurgii Instytutu
Fizjologii i Patologii Stuchu (IFPS) z powodu obustronne-
go niedostuchu. W trakcie wywiadu lekarskiego ustalono,
ze w okresie noworodkowym i niemowlecym wystepowata
u niej wiotko$¢ migsni skutkujaca niestabilnoscia przy cho-
dzeniu, czestymi upadkami powodujgcymi liczne urazy,
w tym urazy glowy. Pacjentke objeto opieka specjalistyczna:
hematologa, neurologa oraz kardiologa (z powodu niedo-
mykalnosci zastawki mitralnej). Od wczesnego dziecinstwa
wystepowaly nawracajace infekcje gérnych drog odde-
chowych oraz okresowo stany zapalne uszu z wysiekiem.
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Rycina 1. Wynik audiometrii tonalnej dla ucha prawego i lewego
Figurel. Pure-tone audiometry results for the right and left ear

W wieku 11 lat przeprowadzono operacje adenotomii
z jednoczasowym, obustronnym drenazem wentylacyj-
nym. Nie udalo si¢ okresli¢, kiedy doktadnie wystapity
pierwsze obajwy niedostuchu. W wieku 12 lat przeprowa-
dzono pierwsze badania genetyczne. Wowczas stwierdzono
wrodzony defekt tkanki tacznej, ktory u pacjentki wigzat
si¢ z nast¢pujacymi objawami: nadruchliwos¢ stawow, de-
likatna i rozciagliwa skdra z tendencja do wynaczynienia
sie krwi, skrzywienie kregostupa, wrodzone zwichnigcia
stawow, niebieskie teczowki. Na podstawie cech klinicz-
nych u pacjentki potwierdzono EDS typu III lub IV.

Diagnostyka i leczenie niedosluchu

Podczas pierwszej wizyty pacjentki w IFPS w 2012 r.
w badaniu przedmiotowym z uzyciem wideootoskopii
stwierdzono stan po obustronnym drenazu wentylacyj-
nym. Badanie rynoskopii przedniej wykazalo nieznacznie
uposledzong droznos¢ nosa i obrzek matzowin nosowych
dolnych. Badanie audiometrii tonalnej wykonano przed
operacjami i po nich. Uéredniony prég przewodnictwa
powietrznego oraz przewodnictwa kostnego okre§lono
dla czestotliwos$ci: 500, 1000, 2000 i 4000 Hz. Wielko$¢
rezerwy slimakowej zostala obliczona jako réznica pomie-
dzy usredniong warto$cig przewodnictwa powietrznego
i kostnego dla czgstotliwosci: 500, 1000, 2000 i 4000 Hz. Na
podstawie przedoperacyjnego wyniku badania audiometrii
tonalnej potwierdzono obustronny niedostuch mieszany,
ktory zgodnie z klasyfikacjg ubytkéw stuchu zapropo-
nowang przez International Bureau for Audiophonology
(BIAP) [17] okreslono jako umiarkowany w uchu prawym
iznaczny w uchu lewym (rycina 1). W badaniu tomografii
komputerowej koéci skroniowej obustronnie stwierdzono
rozlane obszary rozrzedzonego utkania kostnego wokot
§limaka i przy przednim brzegu okienka owalnego,
podobne do otospongiozy okienkowo-$limakowe;j.
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W 2013 r. przeprowadzono operacje stapedotomii w uchu
lewym z zastosowaniem teflonowej protezki typu K-Piston
(Kurz GmbH, Niemcy) o wymiarach 0,6 x 4,5 mm z ta§ma
metalowg Mikotéw typ III BO. Obraz srédoperacyj-
ny wskazywal na wade¢ wrodzong ucha $rodkowego pod
postacia niewyksztalconego strzemiaczka i resztek su-
prastruktury strzemigczka. Przedoperacyjna wielkos¢
rezerwy $limakowej w uchu lewym wyniosta 40 dB. Po
operacji wielko$¢ rezerwy $limakowej wyniosta 17,5 dB
w obserwacji 3-miesiecznej oraz 13,8 dB w obserwacji
5-letniej. Audioemtryczne progi slyszenia dla przewodnic-
twa powietrznego i kostnego przed operacja i po operacji
w odniesieniu do obserwacji krétko- i dlugoterminowej
dla ucha lewego przedstawiono na rycinie 2.

W 2016 r., z uwagi na zwiekszenie sie rezerwy $limakowej
w uchu prawym, przeprowadzono procedure stapedoto-
mii z zastosowaniem tytanowej protezki typu Skarzynski
Piston Titanium (Kurz GmbH, Niemcy) o wymiarach
0,6 x 4,75 mm. Obraz §réodoperacyjny rowniez wskazywat
na wade rozwojowg ucha $rodkowego pod postacig nad-
miernie ruchomej suprastruktury strzemigczka, cienkich,
atroficznych ramion strzemiaczka, ktére prawdopodobnie
byly oderwane od podstawy. Przedoperacyjna wielko$¢
rezerwy $limakowej w uchu prawym wyniosta 45 dB. Po
operacji, w obserwacji 7-miesigcznej wielko$¢ rezerwy
§limakowej wyniosta 13,8 dB, a w obserwacji 2-letniej
- 11,3 dB. Audioemtryczne progi styszenia dla prze-
wodnictwa powietrznego i kostnego przed operacja i po
operacji w odniesieniu do obserwacji krotko- i dtugoter-
minowej dla ucha prawego przedstawiono na rycinie 3.

Dyskusja

Leczenie niedostuchu, szczegdlnie za pomoca metod
operacyjnych, u pacjentéw z choroba rzadka stanowi
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Rycina 2. Audiometryczne progi styszenia dla przewodnictwa powietrznego i kostnego w uchu lewym: a) przed operacja, b) 3 miesigce po

operadji, €) 5 lat po operacji

Figure 2. Audiometric hearing thresholds for air and bone conduction in the left ear: a) before surgery, b) 3 months after surgery, c) 5 years

after surgery

szczegblne wyzwanie i moze budzi¢ zrozumiale watpli-
wosci klinicystow. Wiazg si¢ one czesto z niedostatkiem
informacji o samym zaburzeniu, brakiem dostepu do
wiedzy lub brakiem wiedzy na temat bezpieczenstwa sto-
sowanych procedur i mozliwych ograniczen dotyczacych
skutecznosci zastosowanego leczenia w tej grupie chorych.

Jednym z pierwszych doniesienn na temat niedostu-
chu w EDS jest praca Mair i wsp. [16], w ktdrej opisano
przypadek 27-letniej kobiety z obustronnym przewodze-
niowym niedostuchem. Po wykonaniu tympanotomii

w uchu lewym uwidoczniono zmiany otosklerotyczne
iz tego powodu zdecydowano o wykonaniu stapedektomii.
Chociaz przebieg gojenia pooperacyjnego byt prawidtowy,
a wyniki badan dyskryminacji mowy wykazaly poprawe
w zakresie 15-20 dB, u pacjentki wystapily pooperacyjne
epizody niedowtadu lewego nerwu VII.

Z kolei Miyajima i wsp. [15] przedstawili przypadek 24-
letniej kobiety z EDS, u ktdrej réwniez zdiagnozowano
obustronny niedostuch przewodzeniowy. Srédoperacyjny
obraz wykazal obecno$¢ zmian otosklerotycznych oraz
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Rycina 3. Audiometryczne progi styszenia dla przewodnictwa powietrznego i kostnego w uchu prawym: a) przed operacja, b) 7 miesiecy

po operacji, ¢) 2 lata po operacji

Figure 3. Audiometric hearing thresholds for air and bone conduction in the right ear: a) before surgery, b) 7 months after surgery,

©) 2 years after surgery

tkanek bliznowatych wokot kosteczek stuchowych. Zmiany
te byly prawdopodobnie nastepstwem wysickowego za-
palenia ucha $rodkowego. W wyniku przeprowadzonej
mobilizacji i usuniecia tkanek bliznowatych uzyskano krot-
kotrwala poprawe slyszenia. Autorzy wnioskuja, ze z uwagi
na HDCT operacyjne leczenie otosklerozy nie powinno
by¢ wykonywane u pacjentéw z EDS.

U pacjentki leczonej w IFPS w obrazie $rodoperacyjnym
uwidoczniona zostala wada rozwojowa w obrebie kosteczek
stuchowych. Wczesne, pooperacyjne wyniki audiometrii

tonalnej potwierdzity znaczng poprawe slyszenia uzyska-
na dzieki obustronnej stapedotomii. Co wazne, u pacjentki
nie zaobserwowano zwiekszonego krwawienia §rédopera-
cyjnego oraz nieprawidlowosci w procesie pooperacyjnego
gojenia si¢ rany. Jednak dlugoletnia obserwacja poope-
racyjna wykazata dalsza progresje niedostuchu, réwniez
w czesci odbiorczej. Nie mozna wykluczy¢, ze przyczy-
na pogorszenia styszenia (przede wszystkim w cze$ci
odbiorczej) byla otospongioza okienkowo-$limakowa,
potwierdzona w przedoperacyjnym badaniu tomografii
komputerowe;j.
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Decyzja o kwalifikacji do stapedotomii pacjenta z wada
rozwojowa ucha $rodkowego i defektem tkanki facznej
jest szczegolnie trudna. Zwazywszy na znacznie zmienio-
ne warunki anatomiczne w obrebie ucha §rodkowego, tego
typu operacja powinna by¢ przeprowadzana przez naj-
bardziej do$wiadczonych otochirurgéw. W IFPS zabiegi
stapedotomii przeprowadzono u pacjentéw (zaréwno do-
rostych, jak i pediatrycznych) z pokrewnym zespotem
genetycznym — osteogenesis imperfecta — takze zwigzanym
z HDCT [18-21]. Stapedotomia umozliwila efektywna
poprawe slyszenia u wigkszosci operowanych pacjentow
z osteogenesis imperfecta. Obserwacja dlugoletnia wy-
kazata jednak, w odniesieniu do wynikéw audioemtrii
tonalnej, Ze u czeéci pacjentéw konieczna byla reopera-
cja z powodu nawracajgcego unieruchamiania kosteczek
stuchowych i zarastania otworu w plytce strzemigczka.
Zwrbcono wowczas uwage, ze im wigksza liczba zmian
w fenotypie pacjenta (tj. im wigksza liczba ztaman kosci,
bardziej zaawansowane deformacje kosci), tym bardziej
zmienione byly warunki anatomiczne w uchu srodkowym
majace wplyw na powodzenie operacji [18].

W chorobach rzadkich zwigzanych z HDCT istnieje
stosunkowo wysokie ryzyko powiktan $§réd- i poopera-
cyjnych, ktoérych przyczyne stanowig zaburzenia tkanki
facznej. Na wysokie ryzyko krwawienia $rodoperacyjne-
go szczegllnie narazeni sg pacjenci z typem naczyniowym
EDS [10]. Gojenie si¢ ran pooperacyjnych jest utrudnione
i wydluzone w czasie, a powstajace blizny moga wykazywac
tendencje do przerastania i tworzenia bliznowcow [1,8,22].
Castori i wsp. [3] podkredlili, Ze operacje powinny by¢
przeprowadzane z zachowaniem szczegdlnej ostroznoéci,
a specjali$ci muszg dysponowa¢ wiedzg na temat defek-
téw tkanki tacznej i zwigzanych z nimi powiktan, co moze
determinowa¢ powodzenie leczenia. W celu zmniejszenia
ryzyka powaznych powiktan chirurgicznych u pacjentéw
z EDS autorzy ci zaproponowali szereg wytycznych po-
mocnych w planowaniu operacji [3].

Chociaz niedostuch wystepuje rzadko w EDS i nie byt
uwazany za typowy objaw zespotu, to pewien przetom sta-
nowila publikacja Baumanna i wsp. [7], w ktorej opisano
dziedziczony autosomalnie recesywnie wariant EDS u 6
pacjentéw w wieku 3-48 lat (M =16,71; SD = 14,46).
Zdiagnozowano u nich ci¢zka hipotonie mieéniowa po
urodzeniu, postgpujaca skolioze, nadmierna ruchomo$é¢
stawow, hiperelastyczng skore i miopati¢. Chociaz cechy
te byty charakterystyczne dla kifoskoliotycznego typu EDS,
to szczegdlng uwage zwrdcono na obecnoéé czuciowo-
-nerwowego uposledzenia stuchu u pigciorga pacjentow
oraz przewodzeniowego niedostuchu u jednego chorego.
Badania zidentyfikowaly nowy wariant homozygotycznej
mutacji w genie FKBP14. W pracy opisano réwniez przy-
padek pacjentki, ktéra byla blisko spokrewniona z jednym
z prezentowanych pacjentéw, a u ktérej wykazano wiele
cech charakterystycznych dla EDS zwigzanych z FKBP14.
Nie udalo si¢ ustali¢ obecnosci niedostuchu, poniewaz pa-
cjentka w wieku 12 lat zmarta z powodu peknigcia aorty.
Od tego czasu opublikowano kolejne przypadki pacjen-
téw z mutacjg w genie FKBP14 [12,22-24]. Murray i wsp.
[12] przedstawili przypadek 42-letnego mezczyzny z EDS.
Recesywna posta¢ EDS u pacjenta, spowodowana mutacja
w genie FKBP14, manifestowala sie: ciezka kifoskolioza,
obturacyjna choroba pluc, niskim wzrostem, zmniejszona

masg mie$niowa, rozwarstwieniem tetnicy trzewnej
(w wieku 41 lat) oraz lekkim, odbiorczym uposledzeniem
stuchu. Ponadto z powodu przewleklego wysieckowego
zapalenia ucha $rodkowego u pacjenta wykonano kilku-
krotnie drenaz wentylacyjny ucha $rodkowego. W pracy
Dordoni i wsp. [22] opisano przypadek 8-letniego pa-
cjenta z EDS, u ktérego réwniez potwierdzono mutacje
w FKBPI4. Niedostuch wykryto w badaniach przesie-
wowych stuchu noworodkéw. Kolejny pacjent z EDS,
u ktérego potwierdzono mutacje zwiazana z FKBP14,
zostal opisany przez Aldeeri i wsp. [23]. Autorzy podkre-
$laja, ze pierwsza nieprawidlowo$¢ u pacjenta zauwazono
po porodzie pod postaciag nadmiarowosci skory pepka,
co jak podkreslaja, powinno skloni¢ do poszerzenia dia-
gnostyki w kierunku EDS. Bursztejn i wsp. [24] omdwili
przypadek 16-letniej pacjentki z homozygotyczna mutacja
w genie FKBP14, u ktorej potwierdzono umiarkowany
niedostuch przewodzeniowy. U pacjentki wystepowaly
gléwnie objawy skérne: tworzenie si¢ mieczakéw (jasno-
rézowe lub cieliste grudki z centralnym zagtebieniem)
oraz hiperkeratoza.

Poza opisanymi powyzej pojedynczymi przypadkami
pacjentow jeszcze do niedawna niewiele byto wiadomo
na temat czesto$ci wystepowania niedostuchu w EDS.
W 2016 r. Weir i wsp. [14] przeprowadzili analiz¢ (w oparciu
o baze AudGen) wynikéw audiologicznych w EDS. Wiréd
146 pacjentéw pediatrycznych z EDS u 32 (22%) zdia-
gnozowano ubytek stuchu: obustronny — u 19 pacjentdw,
jednostronny — u 13. Przewodzeniowy niedostuch zdiagno-
zowano w 25 uszach, mieszany w 3, a zmyslowo-nerwowy
w 23. Etiologia przewodzeniowej utraty stuchu w EDS
pozostaje jednak niejasna. Autorzy podkreslaja, ze o ile
otoskleroza moze rozwina¢ si¢ u dorostego pacjenta z EDS,
o tyle u dzieci jest to mato prawdopodobne. Wysunie¢to
przypuszczenie, ze przewodzeniowy ubytek stuchu u pa-
cjentow pediatrycznych z EDS moze by¢ zwiazany ze
zmianami w strukturze kolagenu w blonie bebenkowej,
w kosteczkach stuchowych i/lub stawach oraz wigzadlach
kosteczek stuchowych. Na uwage zasluguje réwniez roz-
poznanie dysfunkeji trabki Eustachiusza u 41% pacjentéw
ze zdiagnozowanym przewodzeniowym ubytkiem stuchu.
Etiologia niedostuchu zmystowo-nerwowego u pacjen-
tow z EDS pozostaje jeszcze bardziej niepewna. Autorzy
sg zdania, ze odbiorcze uszkodzenie stuchu moze by¢ spo-
wodowane m.in. zaburzeniami w prazku naczyniowym
§limaka lub w mikronaczyniowych strukturach tworza-
cych nerw $limakowy. W pracy zwrdcono réwniez uwage,
ze u pacjentdéw z EDS istnieje zwiazek pomiedzy podwyz-
szonymi progami slyszenia a wiekiem pacjentéw. Podobna
korelacje wykazano juz wczesniej u pacjentéw z osteoge-
nesis imperfecta [25].

Whioski

EDS jest choroba niezwykle rzadka, co zapewne przeklada
sie na niedostateczng wiedze¢ wsrdd klinicystow na temat
HDCT, a w konsekwencji negatywnie wptywa na wyniki
leczenia. Upowszechnienie wiedzy na temat postgpowania
leczniczego w przypadku pacjenta z EDS jest konieczne,
poniewaz pomoze zwiekszy¢ swiadomos¢ na temat znacze-
nia zaburzen tkanki facznej w otologii klinicznej. Istnieja
pojedyncze doniesienia o przypadkach pacjentéw z EDS,
u ktérych zdiagnozowano niedostuch. Z uwagi na ryzyko

80
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powiktan $réd- i pooperacyjnych, ktoérych przyczyne
stanowi HDCT, autorzy postuluja leczenie zachowawcze,
a wszelkie operacje nalezy wykonywac z najwigkszg ostroz-
no$cig. Wyniki pacjentki leczonej w IFPS wykazaly, ze

stapedotomia moze zapewni¢ poprawe slyszenia, jednak
operacja jest trudniejsza z uwagi na znacznie zmienio-
ne warunki anatomiczne. Ponadto nie mozna wykluczy¢
dalszej progresji niedostuchu.
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