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1. SANTRAUKA

Ivadas: remiantis Pasaulio sveikatos organizacijos duomenimis, apie 5% populiacijos,
arba 430 milijjony zmoniy, turi klausos sutrikima, lemiantj pagalbiniy priemoniy poreik].
Paveldimas klausos sutrikimas sudaro beveik 60% visy prikurtimo atvejy iSsivysciusiose
Salyse, apie 30% i$ jy yra susij¢ su sindromais. Tam tikri jgimti sindromai, pasireiskiantys
jvairiomis veido ir galvos malformacijomis, neretai pazeidZia tiek iSorines, tiek vidines ausies
struktiiras ir ankstyvoje vaikystéje ar gyvenimo eigoje sukelia skirtingy laipsniy klausos

sutrikimus.

Tikslas: apzvelgti moksling literatirg apie jvairius sindromus, pasireiSkiancius
kraniofacialinémis malformacijomis, kurios susijusios su klausos sutrikimais ir i$siaiskinti,

kokio tipo klausos sutrikimas pasireiskia dazniausiai ir koks yra vyraujantis mechanizmas.

Metodika: atlikta apraSomojo pobiidzio literatiiros apzvalga naudojant raktazodZzius

PubMed ir Google Scholar duomeny bazése.

ISvados: kraniofacialiniy malformacijy atvejais dazniausiai aptinkamas kondukcinio
tipo klausos sutrikimas, kurj lemia vidurinés ausies uzdegimas su efuzija, iSorinio klausomojo

kanalo pakitimas, Eustachijaus vamzdzio disfunkcija ir klausomyjy kauliuky pakitimas.

Raktazodziai: kondukcinis klausos sutrikimas, neurosensorinis klausos sutrikimas,

kraniofacialin¢ malformacija.
2. SUMMARY

Objective: the World Health Organization reports that around 5% of the global
population, which is approximately 430 million people, have some degree of hearing
impairment and require assistive devices. In developed countries, hereditary hearing loss
accounts for almost 60% of deafness cases and about 30% of those cases are associated with
syndromes. Congenital syndromes that cause malformations of the face and head can lead to
damage in the outer and inner ear structures, resulting in various degrees of hearing impairment

either in early childhood or later in life.

Aim: to review various syndromes that present with craniofacial malformations and

hearing loss to determine the most common type of hearing loss and its mechanism.

Methods: a descriptive literature review was conducted using keywords in the PubMed

and Google Scholar databases.



Conclusion: in cases of craniofacial malformations, hearing impairment of the
conduction type is most common and typically detected due to issues such as otitis media with
effusion, changes in the external auditory canal, dysfunction of the Eustachian tube, and

changes in the auditory ossicles.

Keywords: conductive hearing loss, sensorineural hearing loss, craniofacial

malformation.
3. IVADAS

Klausos sutrikimai pagal mechanizmus yra skirstomi j kondukcinj, neurosensorinj,
misry ir centrinj. Kondukcinis prikurtimas pasireiskia sutrikus garso perdavimui j viduring
ausj. DaZniausios problemos biina susijusios su klausomaja landa, ausies biigneliu ar pacia
vidurine ausimi. PasireiSkia Zemy dazniy negird¢jimu, geriau girdi triukSmingose vietose.
Neurosensorinis prikurtimas btina sutrikus garso perdavimui j viding ausj, jprastai dél
malformacijy ar pazeidimy vidinéje ausyje, pvz. sraigéje ir su ja susijusiose strukttrose, VIII
galviniame nerve. Dazniausiai pacientai skundziasi, kad sunkiai supranta ka kiti kalba, ypac
triukSmingose vietose, ir negirdi auksty dazniy. MiSrus prikurtimas btina, kai kondukcinis ir
neurosensorinis prikurtimas pasireiskia vienu metu, o centrinis — d¢l klausos neuropatijos arba
klausos centry, esan¢iy smegenyse, sutrikimy (1). Pasaulio sveikatos organizacijos
duomenimis, apie 5% populiacijos, arba 430 milijony Zmoniy, turi klausos sutrikima, lemiantj
pagalbiniy priemoniy poreikj (2). Paveldimas klausos sutrikimas sudaro beveik 60% visy
prikurtimo atvejy i$sivysciusiose Salyse, apie 30% i$ jy yra susij¢ su sindromais (3). Tam tikri
jgimti sindromai, pasireiSkiantys jvairiomis veido ir galvos malformacijomis, neretai pazeidzia
tiek iSorines, tiek vidines ausies struktiiras ir ankstyvoje vaikyst¢je ar gyvenimo eigoje sukelia
skirtingy laipsniy klausos sutrikimus. Sio darbo tikslas yra apzvelgti mokslingje literatiiroje
apraSomus sindromus, pasireiSkiancius kraniofacialinémis malformacijomis ir klausos

sutrikimais bei iSsiaiskinti dominuojantj klausos sutrikimo tipa.
4. TREACHER COLLINS SINDROMAS

Treacher Collins sindromas yra autosominiu dominantiniu keliu paveldimas sindromas,
susijes su nenormalia pirmojo ir antrojo ryklés lanky diferenciacija, atsirandancia vaisiaus
vystymosi metu. Pasitaiko apytiksliai 1 i§ 50 000 naujagimiy. Sio sindromo ypatumai apima

mikrotijas su kondukciniu klausos praradimu, pasvirusius voky plySius, apatinés voky dalies



koloboma, vidurio veido hipoplazija, mikrognatija, taip pat suskilusj gomurj ir choany atrezija

arba stenoze (4).

DaZniausiai mutacijos, atsirandusios TCOF1 gene, mazesniame Treacher Collins
sindromo pacienty pogrupyje POLR1D ir POLRIC genuose, yra atsakingos uz susidariusj

fenotipa. Taciau, kai kuriems pacientams mutacijos ir §iuose genuose néra aptinkamos.(5)

Ausy anomalijos yra uzfiksuotos iki 87% atvejy. PasireiSskia jvairaus lygio
mikrotijomis, kai kuriais atvejais ir anotijomis. Ausy padétis, kaip ir plauky linija, galvoje gali
biiti labai Zemai (iki 48% pacienty). ISorin¢ ausy deformacija jprastai siejama su stenozine ar
atrezine iSorine klausos ertme ir vidurinés ausies nebuvimu arba malformacijomis, kaip
vidurinés ausies kauliuky patologijomis — netaisyklingais klausos kauliukais arba jy nebuvimu,
plaktuko ir priekalo susiliejimu, dalinio kilpos ir ovalaus prieangio langelio nebuvimu ir visisku
vidurinés ausies ir epitimpaninés erdvés nebuvimu. Vidinés ausies struktiiros jprastai biina
normalios. PraneSama, kad iki 96% pacienty turi tam tikrg kondukcinj klausos praradima. Taip
pat yra jrodyta koreliacija tarp iSorinio klausos kanalo apsigimimo sunkumo ir klausos
sutrikimo. Tokiy apsigimimy pasekmé gali biiti atsiradgs kalbos sutrikimas, kuriam taip pat
jtaka daro ir netinkamas burnos vystymasis. Bet kuriuo atveju tokiems pacientams yra

reikalingas ausy, nosies ir gerklés specialisto, audiologo ir kalbos patologo jvertinimas (6, 7).

ISgydyti Sio sindromo nejmanoma, tac¢iau gydymas yra nukreipiamas j specifinius
simptomus ir individualius asmens poreikius. [vairiy deformacijy, susijusiy su siuo sindromu,
korekcija jprastai yra etapin¢ ir susijusi su veido augimo pokyciais, funkcionalumu ir

psichosocialiniais poreikiais, tod¢l daugeliui gali nereikéti jokios chirurginés korekcijos.(8)

Ankstyvas otorinolaringologo jvertinimas, audiologinis tyrimas kartu su ankstyvu
klausos aparaty pritaikymu gali padéti jgyti bendravimo jgiidZius ankstyvoje vaikyst¢je. Esant
klausos sutrikimams taikomi kaulino laidumo klausos aparatai ir kalbos terapija. Kadangi
daznai btna iSorinio klausos kanalo malformacija, tradiciniy uzausiniy klausos aparaty
panaudojimas yra retai indikuotinas. Dazniausiai pasitaikanti alternatyva reabilitacijai yra
kaulinio laidumo klausos priemoné¢ su specialia galvos juosta. Taciau turi tokiy minusy kaip
juostos spaudimas, prastas estetinis vaizdas ir sunkumai palaikyti klausos priemong vietoje kai

pacientas yra vaikas, nes gali biiti lengvai nuimama (9).

Geriausias klausos pagerinimo sprendimas yra kaulinio laidumo implantai, kaip BAHA
ar BONEBRIDGE, kurie labiau pagerina klausg lyginant su jprastiniais kaulinio laidumo

klausos aparatais, todél i juos reikty atsizvelgti sulaukus 3 mety amziaus. Iki 3 mety amziaus



juostinis klausos aparatas yra geras pasirinkimas. ISorinés ausies rekonstrukcija paprastai
atlickama etapais, mazdaug nuo SeSeriy iki devyneriy mety, kai yra pakankamai Sonkauliy
kremzliy ausies rekonstrukcijai. Siuo atveju rezultatai yra estetiski, ta¢iau nepagerina klausos.
Atliekant iSorinio klausos kanalo ir vidurinés ausies rekonstrukcija, dazniausiai klausos
sutrikimas iSlieka ir yra reikalingos pagalbinés priemonés. ReikSmingas klausos pageréjimas
pastebimas tik nedideliai pacienty daliai. Ne visiems Treacher Collins sindromg turintiems
asmenims yra atlieckama vidurinés ausies rekonstrukcija dél Siy priezasCiy, todél jie yra
atrenkami atsizvelgiant | jy konkrety fenotipg ir asmening motyvacija. BAHA islieka
pagrinding Sios pacienty populiacijos klausos reabilitacijos priemoné, taip pat tokia sistema turi

maza komplikacijy rizikg ir gerus funkcinius rezultatus. (8)
5. PIERRE ROBINS SINDROMAS

Pierre Robins sindromas (PRS) yra heterogenine patologin¢ liga ir gali buti aptikta kaip
izoliuota forma arba kartu su kitais sindromais — labiau iSreikStais simptomais ir sisteminiu
jsitraukimu. Tai yra retas sindromas, kurio pasireiSkimas svyruoja nuo 1:8500 iki 1:30 000
naujagimiy, pasiskirstymas yra vienodas tarp motery ir vyry. Etiologija vis dar néra aiski,
ta¢iau svarbu nustatyti, ar tai yra izoliuota forma, ar pasireiskia su kitais sindromais. (10) Sis
sindromas gali pasireiksti kaip dalis kity sindromy, tokiy kaip Stiklerio, velokardiofacialinio ir
Treacher Collins sindromy. Svarbu kaip ijmanoma anksciau nustatyti, ar tai yra izoliuotas Pierre
Robins sindromas, ar pasireiSkia kartu su kitais sindromais, nes simptomai yra sunkesni esant
sindrominiam PRS, taip pat didesnis mirtingumas, tod¢l savalaikis sindromo identifikavimas
padeda gydytojams geriau pasiruosti ir i§ anksto numatyti veiksminga gydymo plang. (11)
Mirtingumas, kurj salygoja klinikin¢ diagnozé, ligos sunkumas, iStekliy prieinamumas ir

atitinkamo gydymo parinkimas, svyruoja tarp 1.7% ir 65%.(10)

Pierre Robins sindromas pasireiSkia triada: jgimta mikrognatija, glosoptoze ir
kvépavimo taky obstrukcija. Apie 90% pacienty, turiniy §j sindroma, taip pat gali turéti ir
nesuaugusj gomurj. Jei aptinkamos tik §ios jgimtos anomalijos, galima manyti, kad yra

izoliuota PRS forma. (12)

Pierre Robin sindrome dazniausiai matomas abipusis kondukcinis prikurtimas. Taip pat
labai daznai biina ir vidurinés ausies uzdegimas su efuzija, todél pagrindinis gydymas iSlieka
timpanostomija, t. y. ventiliaciniai vamzdeliai. Bet taip pat gali biiti aptinkamas ir

neurosensorinis.(3)



Zmonéms su skilusiu gomuriu tikimybé turéti klausos sutrikimus yra didesné negu
gimusiems su normaliu, o Pierre Robins sindrome daznai matomas skilgs gomurys, tad Siems
pacientams daznai pasireiSkia klausos sutrikimai (13). Taip pat esanti glosopotoze sukelia
kvépavimo taky obstrukcija, ko pasekoje sekretas i§ velofaringo patenka i eustachijaus vamzdj.
Palatoplastijos metu yra atskiriamos burnos ir nosies ertmés pacientams, turintiems tik
nesuaugusj gormurj, todél sekretas nepatenka j eustachijaus vamzdj ir néra sutrikdoma jo
funkcija. Vis dél to, sergant Pierre Robins sindromu palatoplastika nepadés, nes glosoptozé vis
tiek darys jtaka velofaringui ir simptomai i$liks tol, kol apatinis Zandikaulis taps proporcingas

veidul.

1995 m. atlikto tyrimo metu buvo tiriama 18 vaiky, serganciy Pierre Robins sindromu,
klausa. Penkiolikai tiriamyjy, t. y. 80.3%, buvo nustatytas kondukcinis klausos sutrikimas,

likusiems trims, t. y. 16.7%, nenustatytas joks klausos sutrikimas.(14)

Uzpakaling liezuvio padétis ir patologinis maisto slinkimas link Eustachijaus vamzdzio
angos yra du pagrindiniai faktoriai, sukeliantys Eustachijaus vamzdzio ryklés angos
obstrukcijg, dél kurios atsiranda dazni velofaringo uzdegimai ir laikosi neigiamas slégis
viduringje ausyje. Rezultate matoma dujy absorbcija ir vidurinés ausies uzdegimas su efuzija,

kurie sukelia kondukcinj prikurtima. (15)
6. STICKLERIO SINDROMAS

Sticklerio sindromas yra paveldimas jungiamojo audinio sutrikimas, kuris gali
pasireiksti miopija, katarakta, tinklainés atSoka, taip pat gali biiti klausos sutrikimas, kuris gali
biti ir kondukcinis, ir neurosensorinis. Matomas ir vidurinés veido dalies neiSsivystymas,
skiles gomurys, kuris gali biiti identifikuojamas atskirai arba kaip Pierre Robins sindromo dalis.
Taip pat Siam sindromui biidingos ir ankstyvos degeneracinés sanariy ligos. Sticklerio
sindromas turi daug fenotipy, kurie gali pasireikSti skirtingai tarp tos pacios Seimos

asmeny.(16)

Sticklerio sindromas atsiranda dél pakitusiy geny, kurie koduoja II, IX ir XI tipo
kolageno gamybg arba formavimasi ir gali biiti paveldimi tiek dominantiniu, daZniausiu biidu,

tiek recesyviniu paveld¢jimo biidu. (17-19)

Siam sindromui budingi tokie kraniofacialiniai radiniai kaip ploksc¢ias veidas ar
vidurinés veido dalies retruzija su neiSsivys€iusiu virSutiniu zandikauliu ir nosies tilteliu.

Vidurinés veido dalies retruzija daZniausiai pastebima naujagimiams ir maziems vaikams, tuo



tarpu vyresni pacientai dazniausiai turi jau normaly veido profilj. Taip pat daznai matoma ir
mikrognatija, kuri gali buiti siejama su skilusiu gomuriu ir soponuoti Pierre Robins sindroma.

(16,20)

Klausos sutrikimo sunkumas varijuoja nuo fenotipo ir gali buti progresuojantis.
Neurosensorinis prikurtimas pacientams, turintiems COL2A1 geno sukelta Sticklerio
sindromg, daZniausiai biina lengvas, jtraukia tik aukStus daznius ir néra reikSmingai
progresuojantis. Kondukcinis prikurtimas dazniausiai atsiranda dél pasikartojanciy ausy
uzdegimy, kurie biina asocijuojami su skilusiu gomuriu ir/arba vidurinés ausies klausomyjy

kauliuky defektais. (16)

COL2AT1 —turintiems pirmo tipo Sticklerio sindroma, pagal atliktus tyrimus 52% tur¢jo
klausos sutrikimg. DidZiajai daliai pasireiské neurosensorinis sutrikimas. Sio tipo sindromo
klausos sutrikimo prognoz¢ yra geriausia, nes pasireiSkia reciausiai ir pakankamai lengva
forma, dazniausiai apima tik aukSto daznio prikurtimg ir progresuoja labai létai. Taip pat Sis
klausos sutrikimas neblina nustatomas naujagimiams, nes tikrinant jy klausg yra naudojami
vidutiniai dazniai, kurie néra paveikiami. Tikslus klausos sutrikimo pasireiskimo amzius
nezinomas, bet tikétina, kad atsiranda vaikystéje. Kitaip tariant, pasireiSkia toks sutrikimas,
kuris yra panasus ] ankstyva presbiaukuzija — senatvinj neurogeninj prikurtima. Taip pat buvo
atliktas iSoriniy plaukuotojy lasteliy funkcijos iStyrimas ir nustatyta, kad jy funkcija buvo
sumazéjusi labiau, nei parodé audiograma, todel galima manyti, kad §is neurosensorinis

prikurtimas yra sensorinio pobudzio.

COL11A1 ir COL11A2 — klausos sutrikimai turint antro ir trecio tipo Sticklerio
sindromg dazniausiai biina lengvi ar vidutinio sunkumo Zemiems ir vidutiniams dazniams,
vidutinio sunkumo arba sunkus auksStiems dazniams. Kai kuriems pacientams matomos U
formos audiogramos, nes biina ligos nepaliesti 4-8 kHz dazniai, taciau senstant gali nebegirdéti
ir Siy. Kaip ir STL1, klausos sutrikimas pasireiSkia anksti, STL2 ir STL3 sutrikimas biina
sunkesnis, todel simptomai biina rySkesni jau vaikysteje. Didziajai daliai naujagimiy klausos
tyrimo metu sutrikimai neaptinkami. ReikSmingai progresuojantis klausos sutrikimas

suaugusiems néra pastebimas.

COL9AI1, COL9A2 IR COL9A3 - ketvirtam tipui biudingas neurosensorinis
prikurtimas, taCiau veidas nevisiSkai pazeistas arba labai lengva forma, gomurys taip pat
normalus. STLS biidinga vidurinés veido dalies hipoplazija, neurosensorinis prikurtimas, bet

nei vienas pacientas neturéjo pakitusio gomurio. STL6 budinga lengva vidurinés veido dalies



hipoplazija, neurosensorinis prikurtimas, taciau skilgs gomurys dar nepasitaiké. Visy $iy tipy
klausos pazeidimas buvo vienodas. Audiogramoje matoma zemyn einanti kreivé, rodanti
lengva arba vidutinio sunkumo prikurtimg zemuose dazniuose ir sunky arba net gily klausos
praradimg aukstuose dazniuose. Siy tipy naujagimiy klausos istyrime daliai matomi klausos
sutrikimai, daliai klausa biina normos ribose. Dazniausiai $iy tipy pacientams jau vaikystéje
prireikia klausa stiprinanciy prietaisy. Recesyviniam sindromui daug daZniau ir sunkiau

pasireiSkia klausos sutrikimai lyginant su dominantiniu. (21)

Dominuojantis klausos sutrikimas Sticklerio sindrome yra neurosensorinis ir
simetriSkas. Kondukcinis ir miSrus klausos sutrikimas aptinkamas tik mazumai pacienty, kuriy
didZioji dalis yra mazi vaikai ir daZniausiai atsiranda dél vidurinés ausies problemy, nesvarbu
kurio tipo Sticklerio sindromg turi. Ta¢iau asmenims, kurie anamnez¢je turi skilusj gomurj ir
su juo susijusig Eustachijaus vamzdzio disfunkcija, Sios problemos gali testis ir suaugus, todel
neretai prireikia ir vidurinés ausies operacijos. Otosklerozé ir kilpos pamato fiksacija gali
atsirasti sporadiSkai esant pirmo tipo Sticklerio sindromui. Taip pat yra uzfiksuoti timpaninés

membranos hipermobilumo atvejai, tiek pirmam tipui, tiek kitiems. (21)
7. APERTO SINDROMAS

Aperto sindromas, kitaip akrocefalosindaktilija, yra reta autosominiu dominantiniu
biidu paveldima malformacija, kuri apima kraniosinostoze, simetriSka sunkig sindaktilijg ir
jvairius odos, skeleto, smegeny ir vidaus organy pazeidimus. Pasitaiko apie vienam i§ 65 000

gimusiyjy (22)

Aperto sindromg sukelia heterozigotin¢ fibroblasty augimo faktoriaus receptoriaus 2
geno (FGFR2) viena i§ dviejy specifiniy mutacijy. Du greta esantys pakaitalai, Zymimi
p-Ser252Trp (S252W) ir p.Pro253Arg (P253R), sudaro daugiau nei 98% Alperto sindromo
atvejy. Viename atliktame tyrime nustatyta, kad pacientams, turintiems S252W mutacija
pasireiskia didesni kalb¢jimo, kalbos suvokimo, bendravimo ir klausos sunkumai, taip pat
dazniau buna skiles gomurys, regos astrumo sutrikimas, astigmatizmas, strabizmas, asary
lataky kanaly obstrukcija. Tuo tarpu P253R mutacija labiau siejama su sunkesne ranky ir pédy
sinidaktilija. (23)

Aperto sindromas pasireiSkia daugiasiiile kraniosinostoze, vidurio veido retruzija,
plastaky sindaktilija, kuri apima trijy viduriniy pirSty susiliejima, taciau nykstys ir penktasis

pirStas kartais taip pat buna jtraukti. Beveik visi paveikti asmenys turi vainiking kaukolés



sinostoze, daugumai taip pat yra ir sagitalinés ir lamboidinés sitilés. Viduriné veido dalis biina
nepakankamai i$sivyscCiusi ir vyrauja veido retruzija, taip pat Sie asmenys turi skilusj gomurj.
DaZnai pasireiSkia ir maitinimosi sutrikimai, danty anomalijos, klausos praradimas,
hiperhidroze ir progresuojancios kauly sinostozes, pvz.: kaukolés, ranky, pédy, rieSo, liemens
ir kaklo slanksteliy. Taip pat dél nosies taky susiaur¢jimo gali pasireiksti kvépavimo taky
obstrukcija, liezuvio sukeltos kvépavimo taky obstrukcijos ir/arba trachéjos anomalijos.
Daugumai pasireiskia ir neprogresuojanti ventrikulomegalija, o mazai daliai pacienty gali biiti

ir hidrocefalija.(24)

Sindromas diagnozuojamas remiantis simptomais, fenotipu arba nustacius genetiniais

tyrimais FGFR2 geno heterozigotinj variantg kartu su Aperto sindromui btidingais bruozais.

Pacientams, turintiems §j sindromg, kraniofacialiniai simptomai pasireiSkia ryskiausiai.
Dvigubas liezuvélis, skilgs minkStasis gomurys pasireiSkia 76% pacienty, taip pat minkstasis
gomurys biina ilgesnis uZz kietajj. Taip pat otologiniai randai ir auditoriniai radiniai kaip zemai
esancios ausys, mikrotija arba makrotija, nenormali iSorinés ausies forma, i uzpakaling pus¢
nusisukusi iSorin¢ ausis, Eustachijaus vamzdzio disfunkcija, susiauréjes iSorinis ausies kanalas,
kondukcinis prikurtimas, 1étin¢ vidurinés ausies efuzija arba pasikartojantys vidurinés ausies
uzdegimai, klausomyjy kauliuky fiksacija, dazniausiai kilpos, platus sraigés vandentiekio
latakas. Klausos sutrikimas pasireiskia apie 80% pacienty ir tipiSkai yra kondukcinis, sukeltas
vidurinés ausies ir klausomyjy kauliuky anomalijy, iSorinio klausomojo kanalo stenozés ar
atrezijos. Pusratiniy kanaly anomalijos aptinkamos 70% serganciyjy (24). Pradzioje buvo
manoma, kad klausos sutrikimas gali buti sukeltas dél VIII nervo spaudimo vidingje
klausomojoje landoje, taciau dabar manoma, kad didesné¢ tikimybé¢, kad prikurtimg lemia
Eustachijaus vamzdzio disfunkcija. Bendrojoje populiacijoje mazy vaiky Eustachijaus vamzdis
iprastai bina pasvires 10° kampu horizontalios plokStumos atzvilgiu, o vaikams augant did¢ja
ir vidurine veido dalis, tode¢l Eustachijaus vamzdis tampa labiau vertikalus ir subrendus jprastai
buna iki 65° i vertikaligja plokStuma, palengvindamas védinima ir skys¢io drenavima
vidurinéje ausyje, tode¢l augant mazéja sergamumas viduriniu ausies uzdegimu su efuzija.
Taciau pacientams, sergantiems Aperto sindromu, augant nosiaryklés suvarzymas dar labiau
isryskéja ir lemia sirgima vidurinés ausies uzdegimu su efuzija ir suaugus. Sis uzdegimas
dazniausiai gydomas atliekant timpanostomijg, tac¢iau paSalinus vamzdelj tokie vidurinés
ausies uzdegimai grizta, todel ilgalaikéje perspektyvoje klausos sutrikimai yra koreguojami su
klausos aparatais. (23) Yra dar vienas galimas paaiskinimas klausos sutrikimui — Aperto

sindromg turintys pacientai taip pat turi ryklés lanko vystymosi sutrikimus, o kadangi klausos
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kauliuky grandiné yra kilusi i§ Sio lanko ir sraigés kapsulés, todél manoma, kad Sie pacientai

taip pat gali turéti klausomyjy kauliuky grandinés sutrikimus.(25)

Zhou et al. 2009 m. atliko tyrima, kurio metu buvo tiriami 20 Aperto sindroma turintys
pacientai. 2 i§ jy netur¢jo jokio klausos sutrikimo, 15-ka turéjo abipusj, o 3 vienpusj klausos
praradimg. 16-kai i$ jy klausos sutrikimas buvo kondukcinis, likusiems 2 misrus. Visiems 20
pacienty buvo rasti struktiiriniai pakitimai smilkinkaulyje. Visiems pacientams buvo rasti
pakitimai prieangyje. 11 buvo rasti minimallis pokyciai tokie, kaip prieangio dilatacija ar
padidéjimas, likusiems 9 buvo rastas iSsiplétes plévinis labirintas, taip pat toks prieangis ir
lateralinis pusratinis kanalas susijungia ir formuoja ertm¢. Taip pat 10 pacienty buvo rasti
nedideli pakitimai sraigéje, tokie kaip hipoplazija. Nei vienam pacientui nebuvo rastas
padidéjes prieangio vandentiekis ar pakitimai vidiniame klausomajame kanale. Kita
reik§minga anomalija buvo aukStai esantis virSutinis jungo venos stormuo, kuris rastas 12
pacienty. Taip pat 4 pacienty vaizduose matomas uzpakalinio pusratinio kanalo dehiscencija.
Visiems 4 pacientams $io pusratinio kanalo dehiscencija buvo tiesiai j aukstai esantj jungo
venos stormenj, kartu apimant ir apatinj uzpakalinio pusratinio kanalo krasta. 8 pacientams
buvo rasti pakitimai ir vidurinéje ausyje, tokie kaip netinkamai susiformave ir/ar susijunge
klausomieji kauliukai, rai$¢iy kalcifikacija, uZdegiminiai audiniai ir neoringos mastoidinés

celés. (26)
8. CROUZON SINDROMAS

Kraniosinostozés yra rety paveldimy sutrikimy grupé, kuriai budingas prieslaikinis
kaukolés situliy uzsidarymas embriono laikotarpiu arba ankstyvoje vaikystéje. Crouzon
sindromas turi labai platy fenotipy diapozong: vieniems pacientams simptomai pasireiskia labai
lengva forma ir netrukdo gyventi pilnavercio gyvenimo, kitiems labai paveikia jy gyvenimo
kokybe. Manoma, kad Crouzon sindromas pasireiskia dél FGFR2 geno mutacijos 10
chromosomoje. Sis sindromas pasireiskia prieslaikiniu vainikiniy ir sagitaliniy sidliy
uzsidarymu, virSutinio Zandikaulio hipoplazija, jdubusiomis akiduobémis, akiy proptozémis,
taip pat pasitaiko ir klausos bei kvépavimo sutrikimy dél nosies ertmeés ir nazofaringiy
malformacijy. ISoriniy ausy anomalijos aptinkamos retai, daliai pacienty jos gali buti Zemiau
nei jprasta ar biti pasuktos. Paplitimas yra apie 1 i§ 65 000 gimusiy, pasireiskia tokiu paciu
daznumu tiek vyrams, tieck moterims. Dazniausiai paveldima autosominiu dominantiniu btidu,

taciau apie pus¢ atvejy yra sukelti sporadiniy mutacijy. (27-29)
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Labai svarbu yra nustatyti sindroma kuo greiciau, nes anksti uzsidarancios siiilés didina
spaudimg galvoje, nelieka vietos smegeny augimui, kas gali lemti protin;j atsilikimg. Gydymas
yra etapinis. 3 -6 mén. amziaus kidikiui pirmiausia yra atliekama operacija, kurios metu
atlaisvinamos kaukolés sitilés. Véliau gali buti atliekamos ir kraniofacialinés rekonstrukcinés
operacijos, i kurias jeina virSutinio zandikaulio, frontonazalinio komplekso korekcijos ir kitos
operacijos, priklausomai nuo esanciy deformacijy, pvz. rinoplastika, okuloplastika ir lipos bei

gomurio skilimo sutvarkymas. (30)

Orvidas L. J. et al. tyrime buvo analizuojama 19 pacienty. Trecdaliui buvo matomos
Zemiau nei jprasta esancios ausys, pusei Siy tiriamyjy jos taip pat buvo rotuotos j uzpakaling
pus¢. Vienas pacientas tur¢jo bilateralini iSorinio klausomojo kanalo atrezija, o kitam
pasireiskée labai siauras ir vingiuotas kanalas. Likusieji 11 pacienty tur¢jo normalias iSorines
ausis. 10 pacienty anamnez¢je turi pasikartojancius vidurinés ausies uzdegimus, i$ kuriy 6 buvo
atlikta abipusé timpanotomija ir idéti vamzdeliai ir vienas i$ $iy pacienty tur¢jo skilusi gomuri.
Pora pacienty turé¢jo misry klausos sutrikimg be vidurinés ausies uzdegimo anamnezés. 15
pacienty buvo atlikta audiograma: 5 i$ jy klausos sutrikimy neaptikta, 4 pasireiSke kondukcinis,

kitiems 4 neurosensorinis, 2 pacientams pasireiské misrus klausos sutrikimai.(28)

Perzvelgus literattira, klausos sutrikimai Crouzon sindromg turintiems pacientams
dazniausiai biina kondukciniai. Toks prikurtimas gali atsirasti dél vidurinés ausies efuzijos ir
perforacijos, klausomyjy kauliuky fiksacijos, intratimpaniniy kauliniy masiy, kauly anomalijy

ir ovalaus lango uzsidarymo. (31)
9. PFEIFFER SINDROMAS

Pfeiffer sindromas — tai paveldétas kraniocefalinis sutrikimas, asocijuojamas su pirmine
kraniosinostoze, vidurinés veido dalies hipoplazija, placiais ranky ir kojy nyksciais, jvairaus
lygio plastakos ir pedy minkstyjy audiniy sindaktilija, dazniausiai antro ir trecio pir§to. Taip
pat didzioji dalis pacienty turi ir kondukcinj prikurtimg. Kiti Sio sindromo pavadinimai — V
akrocefalosindaktilija, kraniofacialiné — skeleto — dermatologiné¢ displazija arba Noack
sindromas. Sj sindroma sukelia mutacijos FGFR1 ir FGFR2 genuose. Pagrindinis rizikos
faktorius tokioms mutacijoms yra vyresnio amziaus tévai. Sindromo daznis yra apie 1 i§ 100

000 naujagimiy. (32)
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J. A. Fearon ir J. Rhodes atliktame tyrime nustatyta, kad beveik 60% serganciyjy turi
iSorinio klausomojo kanalo ir timpaninés membranos atrezija. 86% pacienty pasireiské

reikSmingas prikurtimas. (33)

C. W. R. J. Cremers aprasé pirmgji atveji, kuriame Pfeiffer sindromg turin¢iam 14 m.
amziaus pacientui pasireiSké kondukcinis prikurtimas. Pacientui buvo atlikta tiriamoji
timpanotomija, kurios metu rasti nejudantys klausomieji kauliukai. Priekalas buvo fiksuotas
epitimpaniume, o kilpos sanarys nejudrus. Taip pat nustatyta bilateralinis vidinio klausomojo

kanalo praplat¢jimas. (34)

Atiliktame tyrime, kuriame dalyvavo 14 pacienty, turinciy Pfeiffer sindroma, visi
sergantieji tur¢jo vidurinés ausies efuzija, taciau tik vienas pacientas turéjo klausos sutrikima.
Kitame tyrime 8 i§ 9 pacienty pasireiské prikurtimas, i§ kuriy pusé skundési daznai
pasikartojanciu vidurinés ausies uzdegimu arba seroziniu viduriniu otitu, kurio gydymui

prireikeé timpanostominiy vamzdeliy. (34, 35)

Kaip ir pacientams su Aperto sindromu, Pfeiffer sindromo pacientai kencia nuo
kondukcinio prikurtimo dél 1étinés vidurinés ausies efuzijos ir/ar nenormalios vidurinés ausies
anatomijos. Neurosensorinis prikurtimas retai pasitaiko tiek Aperto, tiek Pfeiffer sindromy

atvejuose. (35)

Desai, U. Et al. tyrime dalyvavo 20 pacienty. 16 pacienty turéjo dokumentuotus
otologinius iStyrimus. IS Siy pacienty 14 pacienty: 3 turéjo tokius anatominius ypatumus kaip
iSorinio klausomojo kanalo stenozé, dé¢l ko nebuvo galima vizualizuoti timpaninés membranos
arba vidurinés ausies ertmes, 4 tur¢jo jtraukta bugnelj, 2 pasireiSke iSorinio klausomojo kanalo
atrezija ir 1 tur¢jo granuliacinj audinj iSoriniame klausomajame kanale. 18 pacienty tyrimo
metu buvo atlikta timpanometrija — 13 atsakas buvo ploksc¢ias ir sumazejes atitikimas bent
vienoje pusé€je, 2 matomas didelis turis, kuris susijes su idétais timpanostominiais vamzdeliais

ir 3 pacientai turéjo neigiama slégj.

14 pacienty tur¢jo bilateralines miringotomijas ir jstatytus timpanostominius
vamzdelius. Vienam i§ §iy pacienty, po dviejy pory timpanostominiy vamzdeliy, klausa i$
kondukcinio prikurtimo pageré¢jo iki normalios klausos. Taip pat vienam pacientui atlikta
vienpus¢ klausomyjy kauliuky rekonstrukcija, timpanomastoidektomija, kaulino laidumo

implanto jdéjimas ir kontralateraliné timpanoplastika.

Tiriamiesiems buvo atlikti audiologiniai iStyrimai ir prikurtimas buvo nustatytas

visiems. 70% (14) pacienty nustatytas kondukcinis prikurtimas, 15% (3) turéjo misry
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prikurtima, 1 nustatytas neurosensorinis prikurtimas ir likusieji du buvo per jauni tokiam
tyrimui, taciau atlikus elgesio stebé¢jimo audiometrijg klausa buvo gera. 45% (9) pacienty
klausos praradimas buvo sunkus, todél reikéjo klausos stiprinimo prietaisy — 6 naudojo
tradicinius klausos aparatus, 2 naudojo kaulinio laidumo klausos aparatus, 1 pacientui buvo

implantuotas kaulinio laidumo klausos aparatas. (36)
10. SEATHRE - CHOTZEN SINDROMAS

Tai yra autosominiu dominantiniu biidu paveldimas sutrikimas, kurj sukelia mutacijos
TWIST1 gene. Saethre — Chotzen sindromas pasireiskia unilateraline arba bilateraline
koronaline sinostoze, veido asimetrija (kuri matoma turintiems vienpuse koronaling sinostoz¢),
stabizmu, ptoze, hipertelorizmu, uzsikimsusiais aSary latakais ir sindromui biidinga ausies
iSvaizda — mazas ausies kauselis su ryskia virSutine arba apatine kojyte, taip pat gali pasitaikyti
atvejy su skilusiais gomuriais, taip pat gali pasitaikyti antro ir trec¢io ranky pirs$ty sindaktilija.

Manomas paplitimas apie 1 i§ 50 000 gimusiy vaiky. (37, 38)

Buvo atliktas tyrimas, kuriame dalyvavo 26 Saethre — Chotzen sindromo pacienty, i$
kuriy 25 atlikta audiometrija ir timpanometrija, o 1 tik timpanometrija. Atlikus
timpanometrijos ir audiometrijos tyrimus, 80% tur¢jo prikurtimg bent vienoje ausyje, i$ kuriy
40% patvirtintas kondukcinis prikurtimas, o likusiems 40% numanomas kondukcinis
prikurtimas (esant vidurinés ausies efuzijai, bet nesant informacijai apie kaulinj laiduma). 20%
tur¢jo patenkinamg klausg. Nei vienam pacientui nenustatytas neurosensorinis arba misrus
prikurtimas, taciau 50% pacienty neatliktas kaulinio laidumo tyrimas, tod¢l neurosensorinis
prikurtimas negali biiti atmestas. IS 20 pacienty su klausos sutrikimu, pusé tur¢jo lengva
prikurtima, kita pusé — vidutini. 16 serganiyjy turéjo zemy dazniy prikurtimag.
Timpanometrijos tyrimas parod¢, kad 22 pacientai turéjo B tipo kreives bilateraliai, 4 turéjo B
tipo kreives vienoje puséje. Visos B tipo kreivés rodé galima vidurinés ausies efuzijg. Taip pat

22 pacientai nurodé nuolatinius skundus dél klausos silpnumo. (37)
11.  22ql11.2 DELECIJA

22q11 delecija, arba kitaip DiGeroge ar Velokardiofacialinis sindromas, yra vienas i$
dazniausiy sindromy, turintis daugybines anomalijas. Sis sindromas asocijuojamas su
jgimtomis Sirdies problemomis, rinolalija, skilusiu gomuriu, mokymosi sutrikimais ir

iSraiskingais veido bruozais. (39)
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22q11.2 delecijos sindromas yra autosominis dominantinis sutrikimas, kurj sukelia
mikrodelecija 22 chromosomos ilgajame petyje. Manoma, kad sindromas pasitaiko vienam i§
4000 gimusiy vaiky. Fenotipas yra heterogeninis, dalis pacienty turi daugybinius sutrikimus,
kita dalis tik minimalius pakitimus, taip pat simptomai gali skirtis tarp vienos Seimos nariy.
Pagrindiniai Sio sindromo simptomai apima jgimtas Sirdies ligas, dazniausiai tai biina skilveliy
pertvaros defektai, Fallot tetrada, nutriikes aortos lankas ir bendras arterinis kamienas. Taip pat
prie pagrindiniy simptomy priskiriamos gomurio anomalijos — velofaringinis
nepakankamumas, poodinis gomurio skilimas, dvigubas liezuvélis, nesuauges gomurys. Taip
pat pasireiSkia imunodeficitas, budingi specifiniai veido bruozai ir mokymosi sutrikimai.
Kadangi simptomy spektras yra didelis, nemazai pacienty turi vidurinés ausies uzdegimus ir
del to atsirandantj kondukcinj prikurtimg. Neurosensorinis ir miSrus prikurtimas taip pat gali
pasireiksti, taciau dazniai yra kur kas mazesni. Taip pat pasitaiko gerkly, trach¢jos, stemplés,
virSkinamojo trakto, skeleto ir urogenitaliniy anomalijy. Diagnoz¢ yra nustatoma atlikus

genetinius tyrimus ir radus heterozigoting 22q11.2 delecija. (40—42)

Manoma, kad kondukcinj prikurtimg 22ql11.2 delecijos sindromo pacientams
dazniausiai sukelia vidurinés ausies uzdegimas ir jo komplikacijos, tokios kaip biignelio
perforacija. Taciau taip pat yra uzfiksuota vidurinés ausies malformacijy atvejy (KT ir MRT
matoma Mondini tipo sraigés malformacija bilateraliai, deSin¢je nenormalios formos
klausomieji kauliukai ir plaktuko su priekalu suaugimas, kilpa turéjo tik vieng kojyte; KT
matoma vidurinés ausies jgimta malformacija, kuri pasireiské plaktuko fiksacija prie biignelio

kairés pusés fibroelastinio Ziedo), kurios sukélé kondukcinj prikurtima. (41, 42)

Taip pat kondukcinj prikurtimg gali sukelti ir prastas Eustachijaus vamzdzio
funkcionavimas, pasikartojancios vidurinés ausies infekcijos, kurios yra susijusios su gomurio
disfunkcija ir imunodeficitu. 11 pacienty buvo atliktos kompiuterinés tomografijos (i§ viso 22
ausys). 50% iSoriniy ausy netur¢jo jokiy pakitimy, 27% matési sustoréjes biignelis, 18%
matoma klausomojo kanalo stenozé¢ del minksStyjy audiniy sustoré¢jimo, 5% matomas jtrauktas
bugnelis. Viduriné ausis: be poky¢iy nustatyta 86% ausy, 1 ausyje buvo matoma efuzija, 2
ausyse miego arterijos kanalas atsiskyré | hypotimpanum ertme. Klausomieji kauliukai be
pakitimy matomi 91% ausy, 2 to paties paciento ausyse plaktuko rankena buvo fiksuota prie
biignelio fibroelastinio ziedo ir ilgoji priekalo kojyté buvo labai plona ir horizontali, taip pat
vienoje 1§ Siy ausy priekalo ir kilpos sgnarys buvo isSnires. Vidiné ausis: 2 ausyse spiralinis
sraigés kanalas buvo Siek tiek didesnis nei jprasta, o likusiose 20 ausyse jis buvo normalus.

Taip pat 12 ausy buvo jtariamas IP-II tarpkauliniy pertvary anomalija sraigéje. Visy ausy
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vandentiekis buvo normalus. Tik 18% ausy tur¢jo normaly prieangj ir pusratinius kanalus. Tiek
pat ausy turéjo prieang] ir lateralinj pusratinj kanalg vienoje ertméje, 14 ausy prieangis buvo

iSplatejes ir 18 jy 3 taip pat tur¢jo iSplatéjusj lateralinj pusratinj kanalg.(43)
12 GOLDENHARO SINDROMAS

Hemifacialiné mikrosomija, arba Goldenharo sindromas, yra kraniofacialinis
sindromas, pasitaikantis apie vienam i§ 3000 — 5600 naujagimiy. Sindromas dazniausiai biina
vienpusis ir dominuoja desinéje puséje (apie 70 — 90% atvejy). Dazniau pasitaiko berniukams
nei mergaitéms. Tai yra jgimtas sindromas, taciau nepaveldimas. Sindromas pasireiSkia vienos
veido pusés struktiiry, kurios vystosi i§ pirmo ir antro ryklés lanky — virSutinis ir apatinis
zandikauliai, sgnarinés ertmés, akiduobés, klausomasis kanalas, ausys, minkstieji audiniai ir
raumenys, kuriuos jnervuoja triSakio ir veidinis nervai. Sindromo sunkumas labai varijuoja
kiekvienam pacientui, priklausomai nuo to, kiek struktiiry tiesiogiai arba netiesiogiai yra
paveiktos. Veido asimetrija atsiranda dé¢l nepakankamos vienos veido pusés iSsivystymo ir
skersiniy apatinio Zandikaulio padéties pokyciy, susijusiy su sumazéjusiu smilkininio apatinio
zandikaulio sgnario komponenty ir apatinio zandikaulio Sakos. VirSutinio ir apatinio
zandikauliy, skruostikaulio antrinio i§sivystymo trilkumas paveikia ir gretimus minkstuosius
audinius. Sindromo sunkumas vertinamas OMENS+ klasifikacija — vertinama akiduobg,

apatinis zandikaulis, ausis, veidinis nervas, minkstieji audiniai. (44, 45)

Sindromo etiopatogenez¢ susideda ir daugelio faktoriy ir yra susijusi su genetiniais ir
aplinkos veiksniais. Apie Seiming anamnez¢ pranesta tik keliais atvejais. Yra manoma, kad §io
sindromo patogenezé yra pakitusi nerviniy sluoksniy lgsteliy migracija embriono vystymosi
metu, nenormali vaskuliarizacija ketvirta néStumo savaite ir iSoriniai veiksniai, kaip
vazoaktyviy medziagy, vaisty, nikotino ir kokaino vartojimas, talidomidas ir hormony terapija.
Didesné rizika nustatyta motinoms, kurios serga cukriniu diabetu, hipotiroze, raudonuke,
celiakija, esant daugiavaisiui néStumui, kraujavimui i§ maksties néStumo metu arba esant

prieslaikiniam gimdymui. (46)

Kai veido mikrosomija yra abipus¢, atsiranda sunkus apatinio zandikaulio
retrognatizmas, kuris paveikia kramtymo, rijimo ir kvépavimo funkcijas. Priklausomai nuo
sindromo sunkumo, jis iSrySkéja iSkart po gimimo, o pasekmés greitai progresuoja, jei
nepradedamas tinkamas gydymas. Sis sindromas taip pat Zinomas kitais pavadinimais kaip
otomandibuliarin¢ disostozeé, akiy — ausy — slanksteliy displazija, burnos — Zzandikaulio

sindromas ir vienpusé hemimandibuliariné hipoplazija.(47)

16



K. A. Allam atliktame tyrime dalyvavo 39 hemifacialinés mikrosomijos sindromag
turintys pacientai. 58% pacientai turé¢jo 2 arba 3 lygio, 42% turéjo O arba 1 lygio ausy
deformacijas. Nors stipriai pazeistos ausies buvimas padidina tikimybe, kad taip pat stipriai
bus paZeistas ir apatinis zandikaulis, taciau Siame tyrime nustate, kad ausys buvo labiau

pazeistos nei apatinis Zandikaulis. (47)

Igimtas klausos neturéjimas pasireiSkia 1 i§ 1000 pacienty. Aptinkami tokie
struktiiriniai ausies pokyciai kaip jvairaus laipsnio iSorinés ausies hipoplazija (mikrotija,
anotija) kartu su neegzistuojanciu iSoriniu klausomuoju kanalu ar jo stenoze, ausies biignelio
ir biignelio erdvés hipoplazija, klausomyjy kauliuky nebuvimas arba jy hipoplazija, netinkama
veidinio nervo eiga, nebuvimas m. tensor tympani, chorda tympani, ovalaus ir apvalaus lango,
sraigés hipoplazija, nebuvimas ar nepakankamas pusratiniy kanaly iSsivystymas, padidéjes
vestibulinis vandentiekis ir vidinio klausomojo kanalo defektai. D¢l Siy defekty ir buna

aptinkamas jvairaus laipsnio klausos sutrikimas.(48, 49)

DaZniausiai prikurtimas btina kondukcinis, lengvo arba vidutinio sunkumo, dél klausos
aparato, t. y. iSorinés ir vidurinés ausies, vystymosi sutrikimy. Neurosensorinis klausos
sutrikimas taip pat gali biti, jei struktiiriniai pokyciai biina ir vidinéje ausyje, taciau tai

pasitaiko daug reciau. (50)

Kai klausos sutrikimas yra sukeltas dé¢l atrezinio iSorinio klausos kanalo, pirminis
gydymo pasirinkimas yra kaulinis implantas vietoje klausomojo kanalo rekonstrukcijos.
Klausomyjy kauliuky plastika svarstoma tik tada, kai prikurtimas yra sukeltas klausomyjy
kauliuky malformacijos. Jei klausos sutrikimas yra sukeltas pasikartojanciy seroziniy vidurinés
ausies uzdegimy, idedami ventiliaciniai vamzdeliai. Jei pasireiSkia neurosensorinis
prikurtimas, tinkamesné alternatyva yra kochlearinis arba klausomasis smegeny kamieno

implantai. (48)

Todél labai svarbu kuo anksc¢iau atpazinti gydomas klausos ir ausy anomalijas, nes laiku
diagnozavus galima anksti skirti gydyma ir iSvengti antriniy raidos sutrikimy, susijusiy su

kalbos raida. (49)
13. ISVADOS

Apzvelgus Siuos sindromus galima daryti iSvada, kad esant kraniofacialinéms
malformacijoms dominuojantis klausos sutrikimas yra kondukeinis. Sis prikurtimas jprastai

atsiranda dél daznai pasikartojanciy vidurinés ausies uzdegimy su efuzija, iSorinio klausomojo

17



kanalo atrezijos ar kity pakitimy ir kartais d¢l Eustachijaus vamzdzio disfunkcijos, gomurio
nesuaugimo ar klausomyjy kauliuky pakitimy. Neurosensorinis prikurtimas aptinkamas retai,

tik keliy sindromy atvejais dél vidinés ausies pakitimy.
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