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Streszczenie

Osteogenesis imperfecta jako jedna z chorób tkanki łącznej skutkuje nieprawidłowościami w obrębie układu kostno-stawowego, skó-
ry, oczu i uszu. W przypadku narządu słuchu może objawiać się niedosłuchem, najczęściej jest to niedosłuch przewodzeniowy, ale 
też odbiorczy i mieszany, co wynika z zajęcia określonych struktur ucha. W niniejszym przeglądzie literatury szczegółowej analizie 
poddano opracowania dotyczące największych grup badanych z rozpoznaniem osteogenesis imperfecta, które zostały dotychczas opu-
blikowane na świecie. Szczególny nacisk położono na wyniki chirurgii strzemiączka, w obrębie którego najczęściej dochodzi do pa-
tologii u chorych z wrodzoną łamliwością kości.
Słowa kluczowe: osteogenesis imperfecta • niedosłuch • chirurgia strzemiączka • stapedotomia • niedosłuch

Abstract

Osteogenesis imperfecta is one of connective tissue disorder which results in pathologies in osteoarticular system, skin, eyes or ears. 
Due to different structures involvement it causes hearing loss- conductive, mixed or neurosensory. This review summarises the larg-
est researches on osteogenesis imperfecta patients. The emphasis was put on hearing results after stapes surgery which is the most fre-
quent type of surgery among osteogenesis imperfecta patients.
Key words: osteogenesis imperfecta • hearing loss • stapes surgery • stapedotomy • hearing loss

Wprowadzenie

Osteogenesis imperfecta to genetycznie uwarunkowane zabu-
rzenie składu tkanki łącznej. U podłoża choroby leżą niepra-
widłowości dotyczące cząsteczek kolagenu. Mutacje skutkują 
defektem jego ilości bądź struktury. Objawy dotyczą ukła-
dów i narządów, które zawierają duże ilości kolagenu, m.in. 
kości, stawów, skóry, twardówki, zębów, naczyń. Objawa-
mi charakterystycznymi są liczne złamania kości oraz nie-
bieskie twardówki, za które odpowiada zmieniona macierz 
tkanki łącznej, skutkująca zaburzeniem odbicia promieni 
słonecznych. Ponadto charakterystyczny jest zaburzony roz-
wój zębów i ich nadmierna podatność na próchnicę, nad-
miernie giętkie stawy, znaczna elastyczność skóry oraz zabu-
rzona struktura naczyń krwionośnych, mogąca doprowadzać 

niekiedy do rozwarstwień m.in. aorty. Dość często wystę-
puje również niedosłuch. Pierwsze wzmianki o tej jednost-
ce chorobowej pochodzą z 1788 roku [1], ale jako pierwszy 
opisał ją McKusick w 1954 roku [2]. Szacuje się, że wystę-
puje u 1: 12 000–15 000 dzieci [3]. Początkowo wyróżnia-
no jedynie osteogenesis imperfecta congenita i tarda, który to 
podział opierał się na nasileniu objawów chorobowych. Ła-
godne przypadki zaliczano do OI tarda, ciężkie, deformu-
jące do OI congenita. Pierwsza klasyfikacja osteogenesis im-
perfecta została opracowana w 1979 roku przez Silence [4]. 
W podstawowych 4 typach wyróżnia się I – łagodny (bez de-
formacji kostnych, z niebieską twardówką), II – perinatalnie 
letalny, III – (najcięższy pośród żywo urodzonych) – pro-
gresywnie deformujący oraz IV – średniociężki (zróżnico-
wany stopień deformacji kostnych, twardówka prawidłowa).
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Klasyfikacja Silence [4] została zmodyfikowana podczas 
VIII Międzynarodowego Kongresu Osteogenesis Imper-
fecta w Annecy w 2002 roku. Zróżnicowano typ I i IV na 
podtypy A i B oraz wyróżniono typ V i VI [5]. Od tego cza-
su podział ulegał kolejnym modyfikacjom, głównie dzięki 
badaniom genetycznym, które ujawniają kolejne mutacje 
odpowiadające za rozwój objawów osteogenesis imperfec-
ta. Ostatnia klasyfikacja obejmuje 14 typów wrodzonej 
łamliwości kości [6]. Niemniej zarówno objawy klinicz-
ne, jak i radiologiczne są zbieżne z podstawowymi 4 ty-
pami. W literaturze wyróżnia się ponadto zespół Hoeve-
-de Kleyna, na który składa się triada objawów – złamania 
kości, niebieska twardówka oraz niedosłuch, charaktery-
styczne dla typu I OI.

Dotychczasowe badania genetyczne wskazują, że w 95% 
dziedziczenie w tej jednostce chorobowej jest autosomal-
nie dominujące [7]. W takich przypadkach za objawy cho-
roby odpowiadają mutacje w zakresie genów COLIA1 
lub COLIA2. Geny te decydują o syntezie łańcuchów po-
lipeptydów proalfa-1 i proalfa-2, które tworzą potrójną 
spiralę kolagenu typu I  [7,8]. Dochodzi tutaj do muta-
cji nonsensownych, zmiany ramki odczytu czy splicin-
gowych, co skutkuje syntezą zmniejszonej ilości miejsc 
prawidłowego kolagenu typu I, a więc nazywane są za-
burzeniem ilościowym i odpowiadają za łagodną formę 
OI – typ I  [7–9]. Mutacje te zaburzają proces translacji, 
powodują jego przedwczesne zakończenie, a tym samym 
zmniejszoną ilość kolagenu [10,11]. W 3–5% wszystkich 
OI [7] dziedziczenie jest recesywne. Aktualnie wskazu-
je się, że w tych przypadkach wrodzona łamliwość kości 
związana jest z genami CRTAP, P3H1/LEPRE1, PP1B, biał-
kami chaperonowymi [7], które warunkują obróbkę łań-
cuchów prokolagenu. Najczęściej spotykane są substytu-
cje (C-terminalne[10]) w obrębie aminokwasu glicyny, ale 
znane są też mutacje splicingowe, które skutkują powsta-
niem nieprawidłowej cząsteczki kolagenu I. Cięższe po-
stacie OI – II–IV wiążą się z zaburzeniami jakościowymi 
cząsteczek kolagenu [9,10].

Literatura podaje, że niedosłuch w OI występuje aż do 58% 
chorych [9,12]. Niedosłuch rozwija się pod koniec drugiej 
dekady życia bądź na początku trzeciej. Może być przewo-
dzeniowy, odbiorczy bądź mieszany. Najczęściej ma cha-
rakter przewodzeniowy, a z biegiem lat, typowo od 3–4 
dekady życia pojawia się niedosłuch odbiorczy i utrata 
słuchu ma charakter mieszany [8,12]. Jako przyczynę nie-
dosłuchu przewodzeniowego podaje się wady w obrębie 
ucha środkowego – najczęściej fiksację płytki strzemiącz-
ka, złamanie odnóg strzemiączka, obliterację niszy okienka 
owalnego. Z kolei w przypadku niedosłuchu odbiorczego 
dochodzi do degeneracji narządu Cortiego, jego demine-
ralizacji i zaniku prążka naczyniowego. Niedosłuch może 
dotyczyć jednego ucha, ale częściej jest obustronny. Poda-
je się, że niedosłuch w OI jest zróżnicowany. Może mieć 
inny typ pośród członków tej samej rodziny, inny stopień, 
patologia może wreszcie dotyczyć różnych struktur ucha 
środkowego bądź wewnętrznego.

Z dostępnych opracowań histopatologicznych [13,14] wy-
nika, że w  typie I  zmiany patologiczne najczęściej były 
zlokalizowane w obrębie niszy okienka owalnego i okrą-
głego. Ponadto anomalie dotyczyły strzemiączka (m.in. 
brak połączenia odnóg strzemiączka z płytką), a  także 

stwierdzano obliterację schodów bębenka z degeneracją 
narządu Cortiego i prążka naczyniowego. Ponadto dość 
często wyściółka jamy bębenkowej była pogrubiała. Z ko-
lei w typie III stwierdzono mikrozłamania w kapsule śli-
maka, przedniego wyrostka i rękojeści młoteczka raz od-
nóg strzemiączka [14].

Analiza biochemiczna wskazuje ponadto na złą minera-
lizację strzemiączka w OI, zwiększoną ilość fosforanów, 
stosunek Ca: P wynosi 2,6: 1, w porównaniu z 2: 1 u osób 
zdrowych [15].

Dotychczas powstało kilka opracowań, w których skupio-
no się na korelacji typu mutacji genetycznych i jej wpływu 
na wystąpienie niedosłuchu. Raportowano brak korelacji 
bądź niejednoznaczne wyniki między typem OI a wystą-
pieniem niedosłuchu, jego typem i głębokością [9,10]. Co 
więcej powstało kilkanaście analiz grup pacjentów z oste-
ogenesis imperfecta, które były leczone z powodu niedosłu-
chu z zastosowaniem chirurgii strzemiączka [5,8,16–22]. 
W przeszłości grupa zabiegów obejmowała oprócz stape-
dektomii również fenestrację kanału półkolistego boczne-
go, mobilizację strzemiączka [23]. W 1960 roku wykonano 
pierwszą stapedektomię w OI, która zakończyła się suk-
cesem terapeutycznym [24]. Dalszym etapem były stape-
dotomie, które obecnie stosuje się jako leczenie z wyboru.

Niniejsza praca ma na celu przedstawienie i analizę zapre-
zentowanych w opracowaniach światowych wyników le-
czenia niedosłuchu u pacjentów z osteogenesis imperfecta 
z wykorzystaniem chirurgii strzemiączka.

Materiał i metody

W opracowaniu uwzględniono badania z udziałem naj-
liczniejszych na świecie grup pacjentów z rozpoznaniem 
osteogenesis imperfecta, począwszy od 1982 roku, kiedy to 
ukazało się pierwsze i jedno z najliczniejszych opracowań 
Shea i Postma [16]. Podsumowano najliczniejsze badania 
pod kątem liczebności, typów OI, typów operacji i wyni-
ków audiometrycznych po leczeniu operacyjnym.

Wyniki

Pierwsze opracowania na ten temat pochodzą z  lat 80. 
i 90. [16,17] i podsumowują 20–30-letnie badania prze-
prowadzone w grupie pacjentów z rozpoznaniem osteoge-
nesis imperfecta i niedosłuchem. Największe grupy pacjen-
tów opisywane dotychczas liczyły 43 [16], 49 [17], 33 [5] 
i 25 [21] chorych, którzy przeszli zabiegi operacyjne ma-
jące na celu leczenie niedosłuchu. Typowo większą grupę 
chorych stanowiły kobiety. Raportowano, że średni wiek 
rozwoju niedosłuchu to 18 rok życia, a średni wiek w mo-
mencie operacji to 3 dekada życia. Chorzy bardzo często 
mieli niedosłuch obustronny, a operacje dotyczyły obojga 
uszu. Największe opisywane w literaturze liczby uszu zo-
perowanych wynoszą od 15 do 62. Niekiedy wskutek nie-
zadowalającego efektu słuchowego po zabiegu konieczne 
były operacje rewizyjne, co było dodatkowo uwzględnia-
ne w opracowaniach (tabela 1).

Pierwsze opracowania [16,17] opisują stapedektomie jako 
leczenie z wyboru. Kolejne wskazują na przewagę stape-
dotomii [5,8,18–21]. Niekiedy wykonywano mobilizację 
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strzemiączka, crurotomię, częściową stapedektomię bądź 
ossikuloplastykę z wytworzeniem kolumelli z  interpozy-
cją kowadełka (tabela 2).

Największe grupy badanych dotyczyły osteogenesis imper-
fecta typu I – od 73% do 92%. Kolejną grupą był typ IV.

Niniejsze rozpoznania typu wrodzonej łamliwości kości 
były postawione na podstawie objawów klinicznych wg 
klasyfikacji Silence [4] (tabela 3, rycina 1).

Liczne opracowania opisują zmiany śródoperacyjne stwier-
dzane podczas zabiegów w obrębie ucha środkowego (ta-
bela 4). Typowo stwierdzano fiksację płytki strzemiączka, 
pogrubienie i jednocześnie znaczną jej kruchość. Zdarza-
ły się również przypadki obliteracji niszy okienka okrągłe-
go. Kolejne często stwierdzane patologie dotyczyły odnóg 
strzemiączka – opisywano ich atrofię, a nawet złamania. 
Rzadko raportowano patologie innych kosteczek słucho-
wych, jak np. fiksację epitympanalną I i II kosteczki słu-
chowej. Ponadto charakterystyczne dla tej grupy pacjentów 

Lata Liczba 
pacjentów

Przypadki 
rodzinne: 

sporadyczne
M: F

Wiek 
rozwoju 

niedosłuchu

Średni wiek 
podczas 
operacji 

Liczba 
opero-
wanych 

uszu

Operacja obu-
stronna

Liczba operacji 
pierwszo-
razowych

Liczba 
operacji 

rewizyjnych

Shea i Postma, 
1982 r. [16]

1958–
1979 43 20F: 23S 14: 29 n.a. n.a. 62 n.a. n.a. n.a.

Garretsen 
i Cremers, 1990 
r. [17]

1961–
1989 49 n.a. 18: 31 18,1 30,6 58 11 58 0

Van Der Rijt, 
Cremers i wsp., 
2003 r. [18]

1991–
1995 13 n.a. 06: 07 n.a. 38 15 1 14 1

Kuurila i wsp., 
2004 r. [5]

1961–
2001 33 19F: 14S 09: 24 n.a.

30,1 
[zakres 
15–53]

43 10 40 3

Doi i wsp., 2007 
r. [19]

1993–
2004 11 4F: 7S 03: 08 n.a.

32,6 
[zakres 
14–53]

15 0 14 1

Swinnen i wsp., 
2009 r. [8]

2000–
2008 12 n.a. 06: 06 n.a.

40 
[zakres 
17–71]

15 3 13 2

Swinnen i wsp., 
2012 r. [20]

1971–
2010 22 n.a. 09: 13

18
[zakres 
5–30]

32,7 
[zakres 
13–69]

34 12 29 6

Vincent i wsp., 
2014 r. [21]

1994–
2013 25 n.a. 11: 14 n.a.

36y 
[zakres 
18–59]

46 n.a. 32 10

Tabela 1. Analiza najliczniejszych grup pacjentów z osteogenesis imperfecta i niedosłuchem leczonych z wykorzystaniem chirurgii strze-
miączka prezentowanych w opracowaniach światowych

Table 1. Analysis of the most numerous osteogenesis imperfecta groups of patients with hearing loss treated with stapes surgery

F – przypadek rodzinny; S – przypadek sporadyczny; n.a. – dane niedostępne.

 Liczba 
operacji Typy operacji

Garretsen i Cremers, 1990 r. [17] 62 58 stapedektomii, 2 fenestracji kanału półkolistego bocznego, 2 interpozycji 
kowadełka

Van Der Rijt, Cremers i wsp., 2003 r. [18] 15 13 stapedotomii, 2 rewizje (1 po operacji w innym ośrodku, 1 następcza 
w związku z niezadowalającym efektem operacji)

Kuurila i wsp., 2004 r. [5] 43 32 stapedotomii, 6 crurotomii (częściowa stapedektomia), 2 mobilizacje 
strzemiączka, 2 kolumelle, 1protezka w wąskiej niszy okienka owalnego 

Doi i wsp., 2007 r. [19] 15 13 stapedotomii, 1 częściowa stapedektomia, 1 rewizja

Swinnen i wsp., 2009 r. [8] 15 13 incudostapedotomii, 2 malleostapedotomie (operacje rewizyjne)

Swinnen i wsp., 2012 r. [20] 34
24 incudostapedotomie, 1cześciowa stapedektomia, 4 całkowite 
stapedektomie, 7 rewizji (po stapedotomii uwzględnionych w badaniu), 
1 ucho rewidowane 2×

Vincent i wsp., 2014 r. [21] 46 32 stapedotomie, 10 rewizji, 4 zabiegi na strzemiączku wykluczone z analizy

Tabela 2. Podsumowanie typów operacji prezentowanych w opracowaniach dotyczących najliczniejszych grup pacjentów z osteogene-
sis imperfecta i niedosłuchem

Table 2. Summary of surgery types among osteogenesis imperfecta patients and hearing loss

Osińska K. i Skarżyński P.H. – Leczenie niedosłuchu w osteogenesis imperfecta…
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było intensywne krwawienie z wyściółki jamy bębenko-
wej podczas zabiegu operacyjnego.

Wiele opracowań przedstawia szczegółowe analizy wyni-
ków pooperacyjnych chirurgii strzemiączka w obserwacji 
krótko- i długoterminowej (tabela 5). Typowo jako oce-
nę skuteczności leczenia przedstawiano wielkość rezerwy 
ślimakowej (ang. air bone gap, ABG) i poprawę w zakre-
sie progów słyszenia (ang. hearing gain, HG) po zabiegu 
operacyjnym. W przypadku rezerwy ślimakowej przedsta-
wiono podział na 3 stopnie wielkości rezerwy, przy czym 
pierwszy stopień uważany jest za pełny efekt terapeutyczny 
zabiegu (ang. ABG closure). Stopnie uwzględniane w opra-
cowaniach: I ≤10 dB; II >10–≤20 dB; >20 dB [8,20].

Opracowania podają uzyskanie ABG ≤10 dB u od 31% 
[18] do nawet 94% przypadków [21]. Korzyść słuchowa 

 Liczba pacjentów I III IV III/IV Nieznany

Van der Rijt i wsp., 2003 r. [18] n=13 92% 8% 0%

Hartikka i wsp., 2004 r. [10] n=49 73,50% 8,20% 16,30% 2,00%

Kuurila i wsp., 2004 r. [5] n=33 73% 3% 18% 3% 3%

Swinnen i wsp., 2011 r. [9] n=184 83,70% 2,20% 14,10%

Swinnen i wsp., 2012 r. [20] n=22 85% 0% 15%

Tabela 3. Podsumowanie typów osteogenesis imperfecta prezentowanych w opracowaniach dotyczących najliczniejszych grup pacjentów
Table 3. Summary of types of osteogenesis imperfecta in the most numerous studies

100%
90%
80%
70%
60%
50%
40%
30%
30%
10%

0%

Rozkład typów osteogenesis imperfecta

Van der Rijt,
2003 r. [18]

Hartika,
2004 r. [10]

Kuurila,
2004 r. [5]

Swinnen,
2011 r. [9]

Swinnen,
2012 r. [20]

I
III
IV
III/IV
nieznany

Rycina 1. Rozkład typów osteogenesis imperfecta prezentowanych 
w opracowaniach dotyczących najliczniejszych grup pacjentów

Figure 1. Distribution of osteogenesis imperfecta types in the 
most numerous studies

Liczba 
uszu

Płytka strzemiączka Odnogi strzemiączka
Fiksacja 
epitym- 
panalna

 Wyściółka

Fiksacja
Pogrubienie 

i/lub 
kruchość

Obliteracja Cienka 
płytka Złamane Atroficzne Nadmiernie 

elastyczne Przerośnięta Intensywne 
krwawienie

Shea 
i Postma, 
1982 r. [16]

n=62 62 [100%] n.a. n.a. 13 [21%] 18 [29%]

Pedersen, 
1985 r. [22] n=43 43 [100%] 21 [49%] 5 [12%] 14 [33%] 22 [51%]

Cremers 
i Garretsen, 
1989 r. [25]

n=14 14 [100%] 10 [71%] 3 [21%] 3 [21%] 6 [43%]

Van Der Rijt, 
Cremers 
i wsp., 
2003 r. [18]

n=13 13 [100%] 7 [54%] 1 [8%] 9 [69%] 1 [8%] 6 [46%] 16 [37%]

Kuurila i wsp., 
2004 r. [5] n=43 n.a. 23 [53,5%] 8 [19%] 4 [9%] 4 [9%] 4 [9%] 7 [16%] 8 [19%] 16 [37%]

Doi i wsp., 
2007 r. [19] n=14 14 [100%] 6 [43%] 9 [64%] n.a. 8 [57%]

Swinnen 
i wsp., 
2009 r. [8]

n=13 13 [100%] 4 [31%] 1 [8%] 4 [31%] 2 [15%]

Swinnen 
i wsp., 
2012 r. [20]

n=29 29 [100%] 22 [76%] 1 [3%] 13 [10%] 6 [21%]

Swinnen 
i wsp., 2009 r. 
+ 2012 r. [20]

n=42 42 [100%] 26 [62%] 2 [5%] 17 [40%] 8 [19%]

Vincent R. 
i wsp., 
2014 r. [21]

n=32 32 [100%] 11 [34%] 13 [41%] 0 [0%] 0 [0%] 0 [0%] n.a. n.a.

Tabela 4. Podsumowanie zmian śródoperacyjnych stwierdzanych podczas operacji uszu z powodu niedosłuchu w osteogenesis imperfecta
Table 4. Summary of intraoperative lesions found during ear surgery due to hearing loss in osteogenesis imperfecta

Przypadki rewizji wykluczone; n – liczba uszu; n.a. – dane niedostępne.
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≥10 dB notowana była od 70% do 93% przypadków. Ra-
porty dotyczące długoterminowych obserwacji tworzone 
na podstawie mniej licznych grup są bardziej wybiórcze 
i zróżnicowane (tabela 5).

Dyskusja

Omawiane opracowania przedstawiają zbiorcze wyniki 
grup pacjentów z osteogenesis imperfecta. Największe z nich 
były tworzone przez kilkanaście lub kilkadziesiąt lat, często 
w ramach badań wieloośrodkowych, co wskazuje na rzad-
kość tego schorzenia. W analizowanym materiale przeważa 
płeć żeńska, a 3 dekada życia wskazywana jest najczęściej 

jako moment wykonywania zabiegu operacyjnego w ob-
rębie ucha środkowego. Aktualnie leczeniem z wyboru 
pozostaje stapedotomia. W przypadku pacjentów z oste-
ogenesis imperfecta zabieg ten powinien być wykonywany 
w ośrodkach 3 stopnia referencyjności z uwagi na wyso-
kie ryzyko istnienia anomalii w obrębie ucha środkowego 
– znaczne pogrubienie płytki strzemiączka, jej obliterację, 
ryzyko krwawienia z pogrubiałej wyściółki jamy bęben-
kowej. Typowo u pacjentów z niedosłuchem i osteogene-
sis imperfecta rozpoznawano typ I choroby.

W dotychczasowych opracowaniach wiązano pojedyn-
cze cechy osteogenesis imperfecta z  wykrytą mutacją. 

 
Liczba

uszu opero-
wanych

Follow-up, 
short term

Liczba 
uszu

ABG HG

≤10 dB >10 dB 
i ≤20 dB >20 dB ≥10 dB >0 i <10 

dB ≤0 dB

Shea i Postma, 
1982 r. [16] 51 12 mies. 51 38 [75%] n.a. n.a. 43 [84%] 6 [12%] 2 [4%]

Pedersen, 1985 r. [22] 42 3 mies. 42 26 [62%] 9 [21%] 7 [17%] 37 [88%] n.a. n.a.

Garretsen i Cremers, 
1990 r. [17] 52 3 mies. 52 37 [71%] 11 [21%] 4 [8%] 49 [85%] 5 [9%] 4 [7%]

Van Der Rijt, Cremers 
i wsp., 2003 r. [18] 13 Postop

[n.a.] 13 4 [31%] 7 [54%] 2 [15%] n.a. n.a. n.a.

Kuurila i wsp., 
2004 r. [5] 43 6–12 mies. 43 18 [42%] 13 [30%] 12 [28%] 30 [70%] 4 [9%] 9 [21%]

Doi i wsp., 2007 r. [19] 14 Postop [n.a.] 14 13 [93%] 1 [7%] 0 [0%] n.a. n.a. n.a.

Swinnen i wsp., 
2009 r. [8] 12 1,5 mies. 12 8 [67%] 4 [33%] 0 [0%] 12 [92%] 1 [8%] 0 [0%]

Swinnen i wsp., 
2012 r. [20] 29 1–9 mies. 28 17 [61%] 10 [36%] n.a. 26 [93%] n.a. n.a.

Vincent i wsp., 
2014 r. [21] 25 4 mies. 18 17 [94%] n.a. n.a. n.a. n.a. n.a.

Tabela 5. Podsumowanie wyników audiometrycznych przed- i pooperacyjnych uzyskiwanych u pacjentów z osteogenesis imperfecta 
leczonych z wykorzystaniem chirurgii strzemiączka

Table 5. Summary of pre- and postoperative audiometric results among osteogenesis imperfecta groups of patients treated with stapes 
surgery

Liczba
uszu 

opero-
wanych

 Follow-up, 
long term

 ABG  HG

Liczba 
uszu ≤10 dB >10 dB 

i ≤20 dB >20 dB liczba 
uszu ≥10 dB >0 i <10 

dB ≤0 dB

Shea i Postma, 
1982 r. [16] 51 84 mies. 24 n.a. n.a. n.a. 24 16 [67%] 2 [8%] 6 [25%]

Pedersen, 1985 r. 
[22] 42 115 mies. 37 26 [70%] 7 [19%] 4 [11%] 40 27 [68%] 5[13%] 8 [20%]

Garretsen i Cremers, 
1990 r. [17] 52 12 mies. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a.

Van Der Rijt, Cremers 
i wsp., 2003 r. [18] 13 n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a. n.a.

Kuurila i wsp., 
2004 r. [5] 43 n.a. n.a. n..a n..a n..a n.a. n.a. n..a n.a.

Doi i wsp., 2007 r. 
[19] 14 42 mies. 8 6 [75%] 1[13%] 1[13%] 9 8 [89%] 1 [8%] n.a.

Swinnen i wsp., 
2009 r. [8] 12 po 12 mies. 19 18 [95%] n.a. n.a. n.a. 17 [90%] 1 [5%] n.a.

Swinnen i wsp., 
2012 r. [20] 29 26 mies. 18 13 [72%] n.a. n.a. 18 n.a. n.a. n.a.

Vincent i wsp., 
2014 r. [21] 25 90 mies. 22 5 [23%] n.a. n.a. 34 n.a. n.a. n.a..
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W opracowaniu Sykes i wsp. [26] raportowano, iż muta-
cja  COLIA1 skutkuje niebieskimi twardówkami, a COLIA2 
niskim wzrostem. Ponadto niedosłuch był częściej związany 
z mutacjami w obrębie COLIA1 niż COLIA2 i był częstszy 
w typie I niż w IV. Wskazywano ponadto, że mutacje w ob-
rębie COLIA1 skutkują łagodniejszymi formami OI (typ I).

W opracowaniu Hartikka i wsp. [10] podkreślano, iż mu-
tacje nonsensowne i  zmiany ramki odczytu skutkowa-
ły powstaniem OI typu I. Natomiast substytucja glicyny 
w obrębie łańcucha proalfa2 (I) związana była z OI typ 
I  i IV [10]. Z kolei mutacje w obrębie COLIA1 są częst-
sze w typie I i III, a COLIA2 są częstsze w typie IV [10].

Wyniki chirurgii strzemiączka u pacjentów z osteogenesis 
imperfecta są niezwykle zróżnicowane. Zauważalny jest 
znaczny rozrzut wyników zmniejszenia rezerwy ślimako-
wej <10 dB w analizach (31–94% pacjentów), niemniej me-
diana wynosi 67%. Z kolei pośród pacjentów z otosklerozą 
pełny efekt terapeutyczny stwierdza się nawet w 90–95% 
przypadków [27]. W opracowaniach podaje się znaczny 
odsetek poprawy progów słyszenia >10 dB – uzyskiwany 
w przypadku od 70% do 93% pacjentów.
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Raportowane są przypadki zastosowania w osteogenesis 
imperfecta implantu ucha środkowego typu Vibrant So-
undbridge, tzw. power stapes. Metoda ta była stosowana 
w kompensowaniu niedosłuchu mieszanego stopnia głę-
bokiego i znacznego [28]. Dostępne są również opisy przy-
padków wszczepienia implantu ślimakowego w przypadku 
głębokiego niedosłuchu odbiorczego u pacjentów z Oste-
ogenesis imperfecta [29]. Wskazuje się jednak na trudne 
warunki anatomiczne podczas zabiegu. Dostępne są rów-
nież opisy przypadków, w których doszło do stymulacji 
nerwu twarzowego przez prawidłowo usytuowaną elektro-
dę implantu wskutek demineralizacji błędnika kostnego.

Wnioski

Podkreśla się, że przyczyna niedosłuchu w OI jest wielo-
czynnikowa. Rozpoznanych jest ponad 120 genów odpo-
wiedzialnych za niedosłuch [30]. Uważa się, że dodatkowa 
mutacja w obrębie tych genów u pacjentów z OI wpły-
wa na wystąpienie niedosłuchu u pacjenta, jego charak-
ter i progresję. Chirurgia strzemiączka jako leczenie nie-
dosłuchu u pacjentów z osteogenesis imperfecta pozwala 
uzyskać pełny efekt słuchowy, ale istotne jest, aby zabiegi 
te były przeprowadzane – z uwagi na znacznie zmienio-
ne warunki anatomiczne – przez najbardziej doświadczo-
nych otochirurgów.
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