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Streszczenie

Wsréd przyczyn postepujacych niedostuchéw jedna z najezestszych jest wrodzone poszerzenie
wodociagu przedsionka — Large Vestibular Aqueduct Syndrome (LVAS). W wigkszosci przypadkow
LVAS wystepuje w sposéb izolowany (niedostuch niesyndromiczny), choé moze réwniez wystepowad
w zespolach genetycznych, takich jak zespét Pendreda Iub zespll skrzelowo-uszno-nerkowy. Jako
Przyczyng postgpujacego niedostuchu uwaza sie niszczacy efekt przeniesienia cisnienia ptynu méz-
gowo-rdzeniowego na przestrzenie ucha wewnglrznego, z typowym skokowym poglebianiem sie
uszkodzen w wyniku naglych wzrostéw cisnienia, np. w wyniku niewielkich nawet urazéw. LVAS jest
przyczyna wystepowania niedostuchu o wezesnym poczatku (zwykle o charakterze mieszanym),
postepujacego czgsto az do catkowitej gluchoty.

Wystepujaca nawet w 90% przypadkéw LVAS rezerwa §limakowa nie ma nic wspdlnego z oto-
skleroza lub innymi zaburzeniami przewodnictwa przez ucho srodkowe, a przyczyna jej wystgpowa-
nia jest najprawdopodobniej wzrost cisnienia wewnatrz slimaka. Dlatego tez u wszystkich dzieci z
postepujacym niedostuchem, nawet z ewidentnym kompenentem przewodzeniowym, nalezy

kniecie

rozwazy¢ wykonanie badania MRI, a przynajmniej CT. Stwierdzenie LVAS pozwoli na uni
niepotrzebnego i potencjalnie niebezpiecznego w tych przypadkach zabiegu operacyjnego.
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Summary

One of the most frequent causative factors of a progressive hearing loss is a congenital enlarge-
ment of the vestibular aqueduct — the ,,Large Vestibular Aqueduct Syndrome” (LVAS). In most cases
LVAS is an isolated malformation (nonsyndromic hearing loss) however it may also occur in genetic
syndromes such as Pendred or branchio-auriculo-renal syndromes. Destructive direct transmission of
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Valvassoriego i Clemisa w 1978 roku [Valvassori, Clemis 1978]. W przypadkach
tych s'twiferdzano badZ izolowane poszerzenie wodociaggu przedsionka, badz tez
wspotistniato z nim powigkszenie samego przedsionka, kanatu pétkolistego lub tez
hypoplazja §limaka. Ze wzgledu na te wspofistniejace anomalie Valvassori
wprowadzil okreslenie zespotu poszerzonego wodociagu przedsionka Large

the pressure of the cerebrospinal fluid through an enlarged aqueduct to the structures of the inner ear
J is most probably the cause of the progressive hearing loss. Typical is a step-wise deterioration of hear-

Al ing as an effect of sudden increases of the pressure e.g. after even a minor trauma. LVAS causes pro- I
! gressive hearing loss with early onset (usually mixed type of hearing loss) which can often lead to total

II. TLO GENETYCZNE

Vestibular Aqueduct Syndrome [Valvassori, Clemis 1978; Valvassori 1983]. |

i The air-bone gap observed even in 90% of the LVAS cases should not be confused with otoscle-
rosis or other conductive problems in the middle ear, it is most probably caused by increased intra-
‘ i | cochlear pressure. Therefore a radiological MRI or at least CT evaluation should be performed in all
i | children presenting with a step-wise progressive hearing loss, even with an obvious air-bone gap.
Diagnosis of LVAS will allow to avoid unnecessary (and potentially dangerous in these cases) surgery.

. W wigkszosci przypadkéw LVAS wystepuje w sposéb izolowany (niedostuch
nleéyndromiczny), cho¢ moze réwniez wystepowaé w zespolach genetycznych
takich jak zespot Pendreda (definiowany jako postepujacy niedostuch z’
Fowarzyszatcym uposledzeniem funkcji tarczycy zwiazanym z defektem wiazania -
Jjodu) lub zesp6t skrzelowo-uszno-nerkowy [Cremers (i in.) 1998] li

W zespole Pendreda, stanowigcym najczesciej spotykang forma syn- fa

[ i | deafness.
|
|
i
|

i 1. WPROWADZENIE / |
| i { d:oml'cz.nego niedostuchu, LVAS (izolowany badz tez wchodzgcy w skiad dysplazji ,‘ ‘
v i Jedna z najczestszych przyczyn postepujacych niedostuchéw jest niedostuch Mondiniego) stwierdzany jest u wszystkich pacjentéw [P helps (i in.) 1998]. U
il | spowodowany wrodzonym poszerzeniem wodociggu przedsionka — Large wszystkich pacjentéw z zespofem Pendreda daje sig réwniez wykaza¢ mutacja w i I
i Vestibular Aqueduct Syndrome (LVAS). Jest to najcze$ciej wystepujaca anomalia ?31911; gDS IEOd“J)Iﬁcym transporter jonéw chlorkowo-jodkowych [Cremers (i in.) i‘ ‘
| ; Scott (i in.) 1999]. Ll

{ budowy ucha wewnetrznego 1 moze pojawiac si¢ nawet u 1 % populacji [Emmett
| 1985].

\ Wodociag przedsionka jest kostnym kanalem taczacym przedsionek ucha
| '{ ! wewnetrznego (jego przednio-przyérodkows $ciane) z tylnym dolem czaszki.

W kanaliku tym biegnie przewdd srodchtonki stanowiacy potaczenie pomiedzy i
III. PATOFIZJOLOGIA ;'

. Prz.ypus‘zczalnym typem dziedziczenia LVAS (tak jak i zespotu Pendreda) jest
dziedziczenie autosomalne recesywne [Tong (i in.) 1997].

zawartymi wewnatrz przedsionka elementami biednika bloniastego (woreczkiem
! i tagiewka) a woreczkiem $rodchtonki znajdujacym sie pomiedzy blaszkami opony
‘I twardej, na tylnej powierzchni piramidy kosci skroniowej. Woreczek $rodchionki
lezy réwniez czgsciowo wewnatrz wodociagu przedsionka. Doktadna rola prze-
wodu 1 woreczka srodchtonki jest nieznana, sadzi sie jednak, ze peinia one role
R w metabolizmie ucha wewngtrznego oraz maja znaczenie dla regulacji ci$nienia
| i plynéw ucha wewngtrznego.
- e Dawniej uwazano [Emmett 1985], Zze poszerzony wodociag przedsionka jest
jednym z elementow wchodzacych w sktad dysplazji Mondiniego, cechujacej sig
przede wszystkim zmiennego stopnia aplazja drugiego i szczytowego zakretu $li-
maka, polaczong z brakiem podziatu pomigdzy schodami przedsionka i $limaka
i oraz z wrodzonym niedostuchem.

Stwierdzono jednakze liczne przypadki wystgpowania poszerzenia wodociggu
przedsionka bez cech typowych dla dysplazji Mondiniego oraz z niedostuchem
o charakterze postgpujacym. Zostaly one opisane po raz pierwszy przez

_ Jako przyczyng postgpujacego niedostuchu uwaza sie niszczacy efekt prze-
niesienia ci$nienia plynu mozgowo-rdzeniowego na przestrzenie ucha [
wewngtrznego, ze skokowym poglebianiem sie uszkodzen w wyniku nagtych
wzrostow cisnienia, np. w wyniku urazéw. O przeniesieniu cisnienia pltynu moz-
gowo-rdzeniowego do przestrzeni ucha wewnetrznego moze $wiadczyé obser-
wowany pulsujacy wyplyw perylimfy u pacjentéw, u ktérych wykonano
cocl.lleostomig W przebiegu operacji wszczepienia implantu slimakowego. Inne
teoriec moéwia o uszkodzeniu neuroepitelium spowodowanym refluksem bogatej w

?ia{ko 1 hiperosmolarnej endolimfy z woreczka srédchtonki do §limaka [Okamoto
iin.) 1998].
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IV. OBRAZ KLINICZNY

LVAS jest przyczyna wystgpowania postgpujacego niedostuchu o wczesnrym
poczatku (w pierwszych latach zycia). Najczesciej (w 59-94% prz.yp.'—:ldkc')\rf)
niedostuch ten jest obustronny (cho¢ z reguly asymetryczny). Nie IStnlejt?:
predylekcja dotyczaca plei [Govaerts (i in.) 1999]. Govaerts i wspélpr.. gtwierdzih
sredni staly spadek progéw styszenia z predkoscia 4 dB/rok [Govaerts (i in.) 1999],
az do calkowitej ghuchoty; podobne wyniki przedstawili Jackler i De L.a Cruz
[1989]. Czasami w LVAS mogg by¢ réwniez obecne zaburzenia réGwnowagi.

Typowe w obrazie klinicznym jest dziecko z postgpujaca utrata s%.uchu typu
mieszanego. Mozliwe jest jednakze stwierdzenie prawie kazdego typu n.1edcr)s.luchu
(rowniez typowo odbiorczego, z krzywa opadajaca na wysokich czqstothw"osmach).
Niedostuch postgpuje zwykle w sposdb skokowy, szczegdlnie po niewielkich pawet
urazach gltowy (upadki, uderzenia, np. pitka itp.), nagtych zmianach ciénienia lub
po znacznym wysitku fizycznym.

Po naglym, skokowym pogorszeniu progéw shtyszenia, shuch zwykl? po
pewnym czasie polepsza si¢ (spontanicznie lub w efekcie leczenia), cho¢ stabiliza-
cja nastgpuje czesto na poziomie nizszym od wyjsciowego.
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Ryc. 1. Przykladowy audiogram pacjenta z LVAS. Zwraca uwage zamkn.iqcic rezerwy na 4 k_Hz oraz

unoszgca sig¢ na wysokich czestotliwosciach krzywa przewodnictwa p0w1etrzneg<.). Mozliwe jest jed-

nakze stwierdzenie prawie kazdego typu niedostuchu (réwniez typowo odbiorczego z krzywg
opadajaca na wysokich czgstotliwosciach)

Nalezy jeszcze raz podkresli¢, ze jedna z najistotniejszych, i majacych najwiek-
sze znaczenie kliniczne, typowych cech tego zespotu jest fakt, iz w nawet 90%
przypadkéw LVAS [Govaerts (i in.) 1999] w pomiarach audiometrycznych mozemy
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zaobserwowaé istotng rezerwe $limakowa, sugerujacq istnienie komponentu prze-
wodzeniowego. Nie ma ona jednak nic wspélnego z zaburzeniem przewodnictwa
przez ucho $rodkowe, a przyczyna jej wystgpowania jest najprawdopodobnie;]
wzrost cisnienia wewnatrz §limaka.

Stwierdzenie rezerwy $limakowej w diagnostyce otolaryngologicznej jest
w tych przypadkach zwykle blednie interpretowane jako problem wentylacji ucha
srodkowego badz nieprawidtowosé w zakresie laficucha kosteczek — jego przerwa-
nie (np. pozapalna liza odnogi dhugiej kowadetka) lub usztywnienie (np. w oto-
sklerozie dziecigeej). Szczegdlnie tatwo pomyli¢ LVAS z otoskleroza ze wzgledu na
mozliwe do zaobserwowania faktyczne zmniejszenie ruchomosei strzemiaczka,
spowodowane jednak nie przez proces sklerotyczny, ale przez zwickszone cisnienie
wewnatrz Slimaka. -

Istnieja doniesienia 0 wykonaniu tympanotomii eksploratywnej u pacjentéw z
LVAS [Govaerts (i in.) 1999]. U pacjentow tych stwierdzono catkowicie pra-
widlowy i ruchomy tancuch kosteczek stuchowych oraz normalng wysciétke Jjamy
bebenkowej. Jedyna zwracajaca uwage nieprawidfowoscia byl brak typowego od-
ruchu z okienka okragtego.

Dlatego tez u wszystkich dzieci z postgpujacym niedostuchem, nawet z
ewidentnym komponentem przewodzeniowym, nalezy rozwazy¢ wykonanie bada-
nia MRI, a przynajmniej CT. Stwierdzenie LVAS pozwoli na uniknigcie niepotrzeb-
nego zabiegu operacyjnego i w przypadku proby wykonania stapedotomii, ist-
niejacego w tych przypadkach ryzyka wystapienia intensywnego plynotoku (gush-
er) z jego konsekwencjami, az do catkowitej ghuchoty wigcznie.

V. DIAGNOSTYKA

Diagnoza ustalana jest na podstawie obrazowania MRI, w ktérym jako posze-
rzony traktuje si¢ przewdd srodchtonki, jezeli jest on szerszy niz kanat pétkolisty
tylny. W obrazie CT, ktéry charakteryzuje si¢ mniejsza czutoscia i zdarzajgcymi sie
wynikami falszywie ujemnymi [Okamoto (i in.) 1998], jako poszerzony uwaza sie
wodociag przedsionka, gdy jego $rednica w srodkowym przebiegu jest wigksza niz
1,5 mm [Valvassori 1983; Dahlen (i in.) 1997; Harnsberger (i in.) 1995].

VI. LECZENIE

Brak jest skutecznego przyczynowego leczenia LVAS. Stosowane proby chirur-
gicznej obliteracji wodociagu przedsionka nie gwarantuja zadowalajacego rezul-
tatu; brak jest dowodéw na skutecznosé takiego postepowania. Z jednej strony,
przyjmujac jako mechanizm postepujacego niedostuchu fakt przeniesienia naglego
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wzrostu ci$nienia ptynu mozgowo-rdzeniowego na struktury ucha wewgqtrznf:go,
czeSciowa obliteracja wodociagu wydawalaby sig log@i:znym rOZ\’Vl,SLZEIHICm:
Z drugiej jednak strony uszkodzenie przy prébach obliteracji woreczka .s’rodch}onm
powoduje zaburzenie jego funkcji (metabolicznej ?) i moze prowadzi¢ do utrat.y
stuchu. W do$wiadczeniach na zwierzetach dowiedziono réwniez, ze poprzez obli-
teracje wodociagu przedsionka mozliwe jest wywotanie wodniaka przedsionka
z towarzyszacymi mu typowymi objawami. N .

Istotne w LVAS jest poradnictwo i prewencja skokowo pojawiajacych sig
niedostuchéw spowodowanych naglymi wzrostami ciénienia p%y.nu mozgowo-
-rdzeniowego w wyniku urazow, znacznych wysitkow fizycznych i duzych sz’yl:::
kich zmian ci$nienia atmosferycznego. Dlatego tez w poradnictwie nalezy zwroci¢
uwage na unikanie sportow wyczynowych, a w szczeg_élnoéc.i’ lfon.takt.owych
i innych, ktére moga powodowa¢ wyzej wspomniane zmiany cisnienia, jak np.
nurkowanie, szybownictwo itp. Oczywiscie powyzsze zalecenia nie majg znaczenia
u pacjentéw, u ktorych doszlo juz do ghuchoty w uchu z LVAS. o ’

W przypadkach skokowego pogorszania si¢ stuchu nalez}'/ paqfan_tow I?CZYC
zachowawczo w spos6b typowy dla nagtych niedostuchow. Najczesciej stosuje sig
tu leki o wlasciwosciach reologicznych (w LVAS rola kortykosterydow jest wqtpl}-
wa), a kazdy z osrodkow otolaryngologicznych ma swoj model postgpowania
w takich przypadkach. Dla przyktadu, w Klinice ORL Instytutu Medycznego
$w. Augustyna w Antwerpii z duzym powodzeniem stosowano w’LYAS terapie
polegajaca na oddychaniu karbogenem, czyli powictrzem z zawartoscia 5 % dwu-
tlenku wegla, co dawato w efekcie znaczny wzrost przeptywu mozgowego
i dowozu tlenu do ucha wewnetrznego. Terapia ta odbywata si¢ w cyklu pigciu
30-minutowych sesji dziennie przez S dni, zwykle w polaczeniu z lekami aktywny-
mi reologicznie. _

Konsekwentne stosowanie si¢ do wyzej wspomnianych zalecen prewencyjnych
oraz aktywne leczenie zachowawcze w przypadku pojawiania s'.if; skokowych
niedoshuchéw moze spowolnié rozwdj uszkodzen slimaka, choc¢ na!pradepodob-
niej i tak, w dluzszej perspektywie czasowej, niedostuch bedzie postt?pf)wa}.
Dlatego tez u pacjentéw z obustronnym LVAS istnieje duze prawdopc.)doblensto
stopniowego rozwoju catkowitej ghichoty. W tych przypadkach obca?me leczerll.lem
z wyboru jest zastosowanie implantu §limakowego. W przypgdku 1.mplantaCJ-1, w
momencie wykonania cochleostomii nalezy liczy¢ si¢ z mozhwoéc'la‘ wystgpienia
intensywnego, wrecz tryskajacego wyplywu perylimfy z przeds:lonka (gushefﬂ)
[Shirazi (i in.) 1994]. Moze wigza¢ sig to z faktem mozliwosci wspo%wystqpowam‘a
z LVAS innych malformacji w obr¢bie ucha wewngtrznego. Dilateglo tez, aby uni-
knaé¢ zaskoczenia w trakcie zabiegu operacyjnego, oblig‘atoryjne jest _wykoname
szczegdtowe] przedoperacyjnej diagnostyki obrazowej: CT %qczme' z MRL
Poniewaz niestyszacy pacjenci z LVAS z reguly prezentuja ghuchotg postlingwalna,
wyniki implantacji sg bardzo dobre.
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VIL. ALGORYTM POSTEPOWANIA DIAGNOSTYCZNO-LECZNICZEGO

W przypadku stwierdzenia u dziecka postepujacego niedostuchu, szczegdlnie o
typie mieszanym z charakterystycznymi skokowymi pogorszeniami po nawet
niewielkich urazach, nalezy rozwazyé wykonanie diagnostyki CT/MRI w celu wyk-
luczenia LVAS lub innej malformacji ucha wewnetrznego. Jezeli w wywiadzie lub
w badaniu klinicznym stwierdzi sie cechy niedoshuchu syndromicznego lub wys-
tepujacego rodzinnie, to wtedy wskazana jest konsultacja genetyczna. W przypad-
ku potwierdzenia LVAS, dalsze postepowanie zalezy od stopnia niedostuchu i
jakoéci rozumienia mowy. U pacjentéw spetniajacych kryteria audiologiczne do
wszczepienia implantu slimakowego nalezy wykonaé petna diagnostyke w tym
kierunku i zastosowa¢ implantacje. U pacjentéw z wydolnym stuchem nalezy
wdrozy¢ prewencj¢ urazow. W przypadkach wystapienia naglych skokowych
niedostuchow nalezy wiaczy¢ odpowiednie leczenie zachowaweze. Z kolei u pac-
jentdw, u ktérych morfologia ucha wewngtrznego w diagnostyce CT/MRI jest
prawidlowa, wskazane jest wykonanie diagnostyki immunologicznej i genetyczne;.
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