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Streszczenie

Wstep: Zespdt Ushera to choroba rzadka, wystepujaca w zaleznoéci od populacji na poziomie od 3,5 do 6,2 na 10 000 oséb.
Jej najbardziej charakterystyczne objawy to: réznego rodzaju gluchota lub czesciowa gluchota, zaburzenia ukladu réwnowagi
i Slepota pojawiajaca sie¢ w roznym wieku.

Cel: Celem niniejszej pracy byto przeanalizowanie zachowania resztek stuchowych wéréd pacjentéw z zespolem Ushera po-
danych procedurze leczenia czg$ciowej gtuchoty (Partial Deafness Treatment).

Metoda: Operacje wszczepienia implantu §limakowego zostaly przeprowadzone wedlug metody 6 krokéw Skarzynskiego. In-
sercji elektrody dokonano przez okienko okragte, ale w niektorych przypadkach zastosowano, ze wzgledéw anatomicznych,
doj$cie przez kochleostomie. Ocena zachowania resztek stuchowych byla dokonywana na podstawie wynikéw audiometrii to-
nalnej wykonanej przed zabiegiem i po nim.

Wyniki: Analiza wynikéw audiometrii tonalnej, wykonanej w tych samych warunkach przed zabiegiem operacyjnym i po nim,
wykazala zachowanie resztek stuchowych po wszczepieniu elektrody do $limaka.

Whioski: Zespdt Ushera charakteryzuje si¢, w wiekszos$ci przypadkéw, progresywnym niedostuchem. Dlatego podczas dalszej
obserwacji pacjentéw moze si¢ okaza¢, ze bedzie potrzebna zmiana sposobu kodowania dZzwieku w zaleznoéci od kanatu elek-
trody. Rekomendowana jest glebsza insercja elektrody - od 25 mm do 28 mm, w zalezno$ci od wielkoéci §limaka.

Slowa kluczowe: zespot Ushera « czesciowa gluchota « Partial Deafness Treatment « okienko okragle « implant §limakowy
Abstract

Background: Usher Syndrome is a rare disease with prevalence, vary depending on population, on level 3.5 to 6.2 on 10,000
people. The most characteristic features of the disease are: different types of deafness and partial deafness, vestibular disor-
ders and blindness which occurs sooner or later.

Aim of the study: The main aim of that study is to evaluate possible hearing deterioration after cochlear implantation.

Method: Cochlear implantation surgery was performed according to 6 steps surgery. In majority of cases electrode insertion
was performed by the round window and in some cases through cochleostomy. It was due to anatomic condition.
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Results: After analysis of pure tonal audiometry, performed under the same condition, there was very good hearing preser-

vation in almost all cases.

Conclusions: In majority of cases Usher syndrome is characterized by progressive hearing loss. It is important from pre sur-
gical assessment how deep should be insertion of electrode. It is reccommended to look after such patients more often. Inser-

tion from 25 to 28mm is recommended.

Key words: Usher syndrome « partial deafness « Partial Deafness Treatment « round window approach e cochlear implant

Wstep

Zesp6t Ushera jest to uwarunkowana genetycznie (sposob
dziedziczenia autosomalny recesywny) jednostka chorobo-
wa, charakteryzujaca si¢ postgpujacym obustronnym nie-
dostuchem odbiorczym oraz progresywna utratg wzroku,
wtorng do zwyrodnienia barwnikowego siatkdwki. Jest
to choroba rzadka, ale jednocze$nie stanowi najczestsza
przyczyne rownoczesnej dysfunkeji dwoch najwazniej-
szych dla prawidlowego rozwoju cztowieka zmystow, ja-
kimi sg stuch i wzrok [1-3].

Specyficzne dla zespolu objawy opisal w 1858 r. niemiecki
okulista Albrecht von Graefe. Zaobserwowal on, ze bardzo
podobne symptomy wystepuja u trojga sposrod pieciorga
leczonego przez niego rodzenstwa. Pomimo ze von Graefe
jako pierwszy zwrécil uwage na wspotwystepowanie obja-
wow oraz prawdopodobienistwo genetycznego podloza cho-
roby, obecna i powszechnie przyjeta nazwa zespotu pocho-
dzi od nazwiska Charlesa Ushera, szkockiego lekarza, ktéry
w 1914 r. przez opisanie 41 rodzin okreslit sposéb dziedzi-
czenia choroby i publicznie zaprezentowal swoje odkrycie
[4]. W literaturze mozemy spotkaé réwniez inne okresle-
nia zespotu Ushera, takie jak: Hallgren syndrome, Usher-
-Hallgren syndrome, retinitis pigmentosa (RP)-dysacu-
sis syndrome i dystrophia retinae dysacusis syndrome [2].

Zespol Ushera jest bardzo heterogeniczny zaréwno
w aspekcie objawow klinicznych, jak i podloza genetycz-
nego. Istnieje kilka klasyfikacji choroby. Dotychczas scha-
rakteryzowano trzy typy zespolu Ushera: 1, 2 i 3. Podsta-
wami ich rozréznienia sa: stopien i progresja niedostuchu,
obecnos¢ lub brak zaburzen réwnowagi oraz wiek pacjen-
ta, w ktérym pojawia sie nieprawidlowo$¢ widzenia [5].

Zesp6t Ushera typu 1 (USHI1) ma najcigzszy przebieg
i jest najczestszy, wedtug danych literaturowych stano-
wi az 30-40% przypadkéw w ogdlnej populacji chorych
z zespotem Ushera [2]. USHI cechuje gleboki niedostuch
prelingwalny, w ktérym - jak podaje literatura — resztki
stuchowe w zakresie niskich czestotliwosci mogg miesci¢
sie w granicach od 90 dB do 100 dB [2]. Ponadto w typie
1 wystepuje zaburzenie funkcji przedsionka, skutkujace
zaburzeniami réwnowagi i opdznionym rozwojem moto-
rycznym dziecka, oraz postepujace peryferyczne niedowi-
dzenie, ktére pojawia si¢ juz w pierwszej dekadzie zycia,
prowadzac do catkowitej utraty wzroku [6]. Zesp6t Ushe-
ra typu 2 (USH2) objawia si¢ poczatkowo niewielkim, ale
czesto progresywnym ubytkiem stuchu, prawidtowo zacho-
wanym narzadem réwnowagi i analogiczna, ale rozpoczy-
najacg si¢ dopiero w drugiej dekadzie zycia utratg wzroku.
Niedostuch dotyczy prawie wszystkich chorych. W niekto-
rych przypadkach progresja niedostuchu moze nie poja-
wi¢ sie [10]. Zespdt Ushera typu 3 (USH3) statystycznie

wystepuje najrzadziej. Jego symptomy ujawniaja si¢ sto-
sunkowo najpdzniej w poréwnaniu z poprzednimi dwoma
typami. Chory po urodzeniu slyszy, problemy zaczynaja
stopniowo narasta¢ od drugiej dekady zycia, zaburzenia
réwnowagi nie zawsze sg obecne, a wady wzroku ujawnia-
ja sie okolo drugiej, trzeciej dekady zycia [10].

Dotychczas scharakteryzowano 12 loci i 9 gendw, ktd-
rych zmiany odpowiedzialne sa za wystapienie choro-
by. Za wystgpowanie USH1 odpowiadajg mutacje zlo-
kalizowane w pieciu genach kodujacych biatka: miozyne
VIIA, PDS-95, harmoning, kadhedryne-23 i protokadhe-
dryne-15. USH2 powstaje na skutek mutacji genéw ko-
dujacych bialka: przezblonowe biatko - uszeryne, biatka
VLGRI (very large G-protein-coupled receptor-1) i wir-
ling. Wedlug danych literaturowych za wystapienie USH3
odpowiedzialna jest mutacja tylko jednego genu: klary-
ny-1 [7]. Kodowane przez te geny biatka odpowiadaja m.in.
za prawidiowg funkcje komoérek wloskowatych ucha we-
wnetrznego, a tym samym prawidtowa percepcje stuchowa.

Zespol Ushera stwierdza sie u okoto 50% przypadkéw pa-
cjentdéw z réwnocze$nie wystepujacym uszkodzeniem stu-
chu i wzroku [5-7]. Szacuje si¢, ze choroba dotyczy od 3%
do 6% pacjentéw z wrodzong gtuchotg oraz od 8% do 33%
0s6b ze zdiagnozowanym zwyrodnieniem barwnikowym
siatkdwki [5,6]. Rozpowszechnienie zespolu w réznych po-
pulacjach ocenia si¢ na 3,5-6,2 na 100 000 0s6b [5]. Wyste-
powanie choroby jest bardziej powszechne w populacjach
izolowanych, w ktérych zwiazki malzenskie sa zawierane
miedzy bliskimi krewnymi, np. wéréd Zydéw aszkenazyj-
skich, Huterianéw [5]. Wedlug niektorych danych czestosé
jej wystepowania waha si¢ od 1:12 500 w Niemczech do
1:23 000 w Stanach Zjednoczonych [8].

Cel

Celem pracy jest ocena rezultatow i korzysci, jakie plyna
z zastosowania implantacji §limakowej w procedurze Par-
tial Deafness Treatment (PDT) w grupie pacjentow, kto-
rych postepujacy niedostuch ma podloze genetyczne [9].
Przedmiotem badan byla analiza choroby rzadkiej, jaka
jest zespot Ushera.

Material i metody

Material stanowito 10 przypadkéw wyselekcjonowanych
sposréd 3781 pacjentéw poddanych implantacji §limako-
wej w Instytucie Fizjologii i Patologii Stuchu (Swiatowe
Centrum Stuchu) w latach 1999-2012 (tabela 1). Badania-
mi objeto: 5 mezczyzn i 5 kobiet, w wieku od 24 do 62 lat.
Wszyscy badani wykazywali kliniczne objawy zespotu Ushe-
ra: obustronne odbiorcze uszkodzenie stuchu, zaburzenia
widzenia oraz w kilku przypadkach zaburzenia réwnowagi.
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Tabela 1. Zestawienie pacjentéw z zespotem Ushera, ktdrym zostat wszczepiony implant slimakowy w ramach procedury

leczenia czedciowej gtuchoty (PDT)

Table 1. Summary of patients with Usher syndrome, which have been implanted cochlear implant using the Partial

Deafness Treatment (PDT)

Wiek

Wiek rozpoczecia A Rozwigzanie
o ; wszczepienia Strona A A frrreod an
uzytkowania aparatu 5 . .. Dojscie chirurgiczne Rodzaj implantu stosowane
implantu implantacji -
stuchowego (strona) T po operacji
slimakowego
9 (P 36 prawa okienko okragte Medel Pulsar CI100 Cl, HA
7 (0) 36 prawa okienko okragte Medel Sonata TI100 Cl, HA
7 (0) 33 prawa okienko okragte Medel C40+ Cl, HA
13 (0) 34 prawa kochleostomia Medel C40+ tylko Cl
50 (0) 55 prawa kochleostomia Advanced Bionics tylko Cl
45 (L) 52 prawa kochleostomia Cochlear Cl 24R (ST) tylko Cl
Dziecinstwo (0) 52 lewa okienko okragte Medel Plusar Cl 70 Cl, HA
Dziecinstwo (0) 28 lewa okienko okragte Medel Pulsar CI100 tylko Cl
9 (P) 13(0) 24 lewa okienko okragte Medel Pulsar CI100 Cl, HA
1(0) 18 lewa kochleostomia Cochlear Cl 24RE Cl, HA

P —prawa, L — lewa, O — obustronnie, Cl — implant slimakowy, HA — aparat stuchowy

W ramach procedury diagnostycznej u pacjentéw przepro-
wadzono badania audiologiczne, a u niektérych oséb tak-
ze badania genetyczne, w celu wybrania optymalnej meto-
dy leczenia. Analiza przypadkéw opierala si¢ na historiach
choroéb pacjentédw, pooperacyjnych wizytach kontrolnych.
W zakresie zachowania stuchu analizowano pomiary audio-
metryczne wykonane w Swiatowym Centrum Stuchu przez
tych samych specjalistow przed operacja, 1 miesiac po ope-
racji, 6 miesiecy oraz w okresie 12-18 miesiecy po operacji.

Wszyscy pacjenci niezaleznie od wieku, w ktérym zostali
poddani operacji wszczepienia implantu, przed zabiegiem
korzystali z aparatow stuchowych. We wszystkich przypad-
kach aparat stuchowy nie dawal wystarczajacych korzysci.
W 9 przypadkach niedostuch o réznym stopniu nasilenia
zostal zdiagnozowany ponizej 14 rz., w tym u dwojga pa-
cjentow w okresie niemowlectwa. Zgodnie z historig cho-
roby tylko u jednego z chorych niedostuch pojawit si¢ po-
wyzej drugiej dekady Zycia, w wieku 45 lat.

W pracy skoncentrowano si¢ na aspektach otologicznych
choroby, jednak w celu diagnostyki zespotu Ushera niezbed-
ne byto okreslenie sprawnosci narzadu wzroku. Okazalo sie,
ze u dziewieciorga pacjentdéw zaburzenia widzenia pojawi-
ty si¢ przed 23 rz. Istotne bylo réwniez okreslenie sposobu
komunikacji pacjentéw z otoczeniem. Wsrdd uczestnikdw
badania dziewigcioro rozwineto mowe (gluchota postlin-
gwalna), natomiast jeden z pacjentéw komunikuje sie¢ za
pomoca jezyka migowego (gluchota prelingwalna).

Na skutek postepujacego niedostuchu, a w konsekwencji —
braku efektywnosci aparatéw stuchowych, pacjenci zostali
skierowani do wszczepienia implantu §limakowego. Wyni-
ki badan audiometrycznych wszystkich badanych ujawni-
ty gleboki niedostuch. Wéréd chorych z zespolem Ushera
najmtodszy pacjent, ktdry zostal poddany operacji, mial 18

lat, natomiast najstarszy 55 lat. Wybdr operowanego ucha
(w 4 przypadkach lewego, w 6 prawego) zalezal od wynikow
badan audiometrycznych oraz subiektywnej oceny pacjen-
ta. Preferowang metoda dostepu do $limaka bylo operacyj-
ne dojscie przez okienko okragle [9]. W 4 przypadkach ze
wzgledéw anatomicznych elektrode wprowadzono przez ko-
chleostomig. Zastosowano implanty §limakowe trzech pro-
ducentéw (Advanced Bionics, Cochlear i Medel). Wszystkie
operacje przebiegly bez powiklan. Po operacji 4 pacjentéw
korzysta tylko z implantu slimakowego, natomiast 6 z im-
plantu oraz aparatu stuchowego po stronie przeciwne;j.

Wryniki

Badaniem, ktdre byto analizowane w tej pracy, byta audio-
metria tonalna. Wykonana zostata na czestotliwosciach
oktawowych: 125 Hz, 250 Hz, 500 Hz, 1000 Hz, 2000 Hz,
4000 Hz. Nie brano pod uwage czestotliwosci 8000 Hz.
Analizowano ucho implantowane oraz ucho nieimplan-
towane. Na wszystkich czestotliwo$ciach w obserwacji
do 6 miesigca po operacji wszczepienia implantu $lima-
kowego nie zaobserwowano pogorszenia stuchu powyzej
10 dB. W obserwacji ponad rocznej pogorszenie stuchu
nie bylo wieksze niz 20 dB (rycina 1). Pomimo braku im-
plantacji w uchu kontrlateralnym, wyniki audiometrii to-
nalnej byly poréwnywalne i w dluzszym (ponad rok od
operacji) okresie obserwacji (rycina 2).

Dyskusja

Cechg charakterystyczna zespotu Ushera jest nieuniknio-
na utrata stuchu oraz postepujace niedowidzenie. W li-
teraturze na wybranych grupach pacjentéw analizuje si¢
szybkos¢ progresji utraty stuchu w zalezno$ci od typu ze-
spotu. Jedno z badan przeprowadzonych na 125 pacjen-
tach z obserwacja 17-letnig pokazuje, Ze w zespole Ushera
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typu 2 progresja w zasadzie nie wystepuje [11]. W chwi-
li obecnej nie jest znany sposéb zapobiegania tego typu
zmianom, nie ma réwniez skutecznej metody ani przyczy-
nowego, ani objawowego leczenia choroby. Aktualnie je-
dyna dostgpna formg pomocy pacjentom jest efektywne
protezowanie narzadu stuchu. Wyniki pacjentéw z zespo-
fem Ushera, ktérym wszczepiono implant $limakowy, sg
poréwnywalne z wynikami innych pacjentéw z resztkami
stuchowymi (z inng niz zesp6t Ushera etiologia czgsciowej
gluchoty) korzystajacymi z tego urzadzenia [9]. Dzigki im-
plantacji §limakowej chorzy majg wigksze szanse na nie-
zalezne Zzycie oraz mozliwo$¢ komunikacji z otoczeniem.
Badania prowadzone w roznych krajach na réznych po-
pulacjach pokazuja, ze rozwigzanie to jest efektywne. Ze
wzgledu na postepujaca $lepote sugeruje sie, aby pacjen-
téw implantowac dosy¢ wezesnie (jesli choroba jest rozpo-
znana) [12]. Ze wzgledu na zmiany w centralnym uktadzie
nerwowym zalecana jest implantacja obustronna sekwen-
cyjna [2—4,12]. Pomimo preferowanej w Partial Deafness
Treatment metody chirurgicznej polegajacej na uzyskaniu
dostepu do $limaka przez okienko okragte [9] u czesci pa-
cjentéw zastosowano kochleostomie.

Powyzej 1roku

Rycina 1. Wyniki badania audiometrii tonal-
nej przed implantacjg i po implan-
tacji na poszczegblnych czestotli-
wosciach (od 125 Hz do 4000 Hz)
podane w decybelach [dB] — ucho
implantowane

Figure 1. Audiometric test results before and
after implantation at different fre-
quencies (from 125 Hz to 4000 Hz)
shown in decibels [dB] — implanted
ear
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Rycina 2. Wyniki badania audiometrii tonal-
nej przed implantacja i po implan-
tacji na poszczegblnych czestotli-
wosciach (od 125 Hz do 4000 Hz)
podane w decybelach [dB] — ucho
nieimplantowane

Figure 2. Audiometric test results before and
after implantation at different fre-
quencies (from 125 Hz to 4000 Hz)
shown in decibels [dB] — non-im-
planted ear
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Whioski

Poddani analizie pacjenci wymagaja podej$cia inter-
dyscyplinarnego. Wyniki badan pacjentéw po operacji
wszczepienia implantéw $§limakowych sa bardzo dobre.
Srednia zmiana jest nizsza niz 8 dB (wg danych: do 1 roku
po przeprowadzonej operacji). Otrzymane rezultaty ana-
lizy dowodza, ze z klinicznego punku widzenia Partial
Deafness Treatment jest procedura bezpieczna i efektyw-
na. W praktyce wystepuja problemy z regularnoscia zgla-
szania si¢ pacjentéow na wizyty kontrolne. U niektérych
pacjentow stosowane sg indywidualne algorytmy progra-
mowania procesora mowy. U czeéci z nich zwigzane to
jest z koniecznoscig opieki u innych specjalistow (naj-
czesciej okulisci). Istotnym zagadnieniem jest stosowanie
Partial Deafness Treatment nie tylko z powodu zachowa-
nia resztek stuchowych. Celem jest tez zachowanie struk-
tury ucha wewnetrznego i - jesli to mozliwe — insercja
elektrody przez okienko okragte. Nie zawsze sie to uda-
je u pacjentéw z tym zespoltem, co moze stanowic istot-
na wskazowke dla otochirurgéw. Wiekszos¢ pacjentow
preferuje wykorzystywanie tylko stymulacji elektryczne;.
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