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SOUHRN

Podle WHO je nedoslychava takova osoba, jejiZz sluchovy prah je horsi nez 40 dB HL u dospélych, resp. 35 dB
HL u déti na lepSim uchu. Celosvétové je sluchové postiZzeno pres 5 % populace, tj. kolem 466 miliontl obyvatel,
z toho 34 miliond déti. V Ceské republice se ro¢né rodi priblizné 600-1200 déti se stfedné téZkou sluchovou va-
dou a 100 déti s tézkou sluchovou vadou. V prehledovém ¢lanku je shrnuta etiologie sluchovych vad s ohledem
na dobu jejich vzniku.
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SUMMARY
Hearing loss and hearing impairment in chidhood

Acording WHO, a person who has hearing loss has hearing threshold greater than 40 decibels in the better ears
in adult and a hearing loss greater than 35 in childern. Over 5% of the world “s population has hearing loss, there
is around 466 milion people and 34 milion of these are chidren. In the Czech Republic are born aproximately
600-1200 childern with middle hearing loss and 100 with hard hearing loss.
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V minulosti byla sluchova vada diagnostikovana casto
az kolem 18. mésice véku, v dobé, kdy dité zac¢ina chodit
avzdaluje se tak od mluvciho, povét§inou matky. Dnes,
diky novorozeneckému screeningu, je mozné vrozenou
sluchovou vadu zachytit jiz velmi brzy a takto sluchové
postiZené dité rehabilitovat sluchadly v dobé jesté pred
vyvojem feci, tj. kolem 6. mésice véku. Sluchové vady
jsou v 60 % vrozené, ve 40 % jsou ziskané z obdobi peri-
natalniho nebo postnatalniho [1].

VROZENE VADY SLUCHU

Vrozené sluchové vady vznikaji bud na genetic-
kém podkladé, nebo poskozenim sluchového tstroji
v prvinim trimestru téhotenstvi (zardénky, spalnicky,
syfilis, CMV, ototoxické preparaty, RTG zafeni...),

je sluchové ustroji v dobé svého vyvoje, tj. kolem
20. dne od poceti. Obr. 1. Stendza a atrézie zvukovodu.
Poruchy vyvoje ucha mohou postihnout sluchovy

2 v , . P Fig. 1. Stenosis and atresia of the external auditory canal.
aparat na vSech turovnich, mohou a nemusi byt spo-
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Obr. 2. Common cavity - malformace kochley.
Fig. 2. Common cavity malformation of kochlea.

Obr. 3. Common cavity rekonstrukce.
Fig. 3. Radiology reconstruction of common cavity malformation.

jeny s poruchou sluchu. Nejcastéjsi vrozenou vadou je
otapostaza, ktera se nepoji s poruchou sluchu, boltce
ale mohou byt vyrazné malformovany nebo nevyvinuty
vlibec, v tomto pfipadé byva Casto spojena s atrézii
nebo stenézou zevniho zvukovodu (obr. 1).

Na trovni stfedniho ucha se mfiZzeme setkat s anoma-
liemi stfedousnich kiistek, malou stfedousni dutinou
nebo jejim tuplnym chybénim. Vrozené vady vnitiniho
ucha zahrnuji poskozeni kosténého i blanitého laby-
rintu. Kosténé malformace, prokazatelné radiologicky
(HRCT), predstavuji asi 20 % z pfipadi kongenitalnich
vad sluchu (obr. 2, 3, 4, 5, 6). Mnohem castéji se jedna
o malformace membranézniho labyrintu, a tov 80 %
pripadi, které jsou prokazatelné jen histologicky. Spise
raritné se miZeme setkat s hypoplazii nebo aplazii
sluchového nervu. Velmi ¢asto dochazi ke kombinaci
jednotlivych anomalii, ale mohou se vyskytovatiizo-
lované. Casto jsou soulasti syndromd.

Z klinického hlediska je mozno délit sluchové vady
na nesyndromové, kdy je poskozeni sluchu jedinym
manifestnim priznakem, a syndromové, kdy je posko- Obr. 4. Mondiniho malformace kochley.
zeni sluchu soucasti §irsiho postizeni. Pfi¢iny mohou
byt genetické i negenetické.

Fig. 4. Mondini malformation of kochlea.
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Obr. 5. EVA syndrom, syndrom rozsifeného vestibularniho akvaduktu.

Fig. 5. Enlarget vestibular aquaeduct.

Obr. 6. EVA syndrom, syndrom rozsiteného vestibuldrniho
akvaduktu.

Fig. 6. Enlarget vestibular aguaeduct.

Genetické poskozeni se poji s poruchou sluchu az v 50
pfipadd a miZe se dédit vSemi typy mendelovské d
dicnosti.

%
8-

Autosomalné recesivni dédi¢nost

Zdaleka nejcastéjsi je autosomalné recesivni (AR) typ
dédicnosti, jenz se vyskytuje az u75-80 % vsech nesyndro-
movych poruch sluchu. Pro nedoslychavost AR dédi¢nou
je typické casné, prelingvalné vzniklé téZké senzorineu-
ralni sluchové poskozeni, vétSinou neprogredujici.

Naprosto prevazujici mutaci AR dédi¢nou je mutace
v genu GBJ2 pro bilkovinu connexin 26 (Cx26 ) na 13. chro-
mosomu - DENB1. Zpuisobuje nesyndromovou poruchu
sluchu. Connexin 26 je tkanové specificky protein, ktery
je soucasti mezibunécénych spojeni, kanalkd, tzv. ,gap
junktion“ v plazmatické membrané vlaskovych bunék
hlemyzdé. Nepfitomnost nebo porusend funkce téchto
spojeni vede k narusené cirkulaci draslikovych iont{
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v pribéhu repolarizace bunék, coZ je proces nezbytny
pro spravnou funkci hlemyzdé a pro spravny sluchovy
vjem. Mutace connexinu 26 tvori aZ 50 % autosomalné
recesivné dédi¢nych poruch sluchu, u bilé populace az
80 %. Cetnost heterozygotnich pfenaseci je v Evropé od-
hadovanana1:31. Charakteristicka je tézka prelingvalni
porucha sluchu, vétSina pacientii podstupuje kochlearni
implantaci. V naprosté vétSiné ptfipada neni spojena
s zadnymi dal$imi pfiznaky. Zbylych 50 % znamych AR
mutaci spojenych se ztratou sluchu se vyskytuje pod-
statné méne.

Z Castéjsich mozno jmenovat mutaci DFNB4, mutace
v genu SLC26A4 (PDS), jez je spojena s malformacemi
vnitfniho ucha - Mondiniho dysplazie, a nesyndromova
EVA (rozsifeny vestibularni akvadukt), které se ale mohou
vyskytovat jako soucast syndromd (obr. 5, 6) [1-3].

Autosomilné dominantni dédiénost

Autosomalné dominantneé (AD) je pfenaseno 20 % slu-
chovych vad, porucha sluchu je typicky postlingvalni, je
mirnéjsi a progresivni [2].

Ostatni typy dédi¢nosti

Asil% sluchovych vad je pojeno s X-recesivné vazanou
dédicnosti a s dédi¢nosti mitochondrialni, ktera je spojo-
vana se ztratou sluchu po aplikaci aminoglykosidovych
antibiotik [2].

Vady sluchu jsou ¢asto soucasti vrozenych syndromt
(20-30 %), kdy porucha sluchu je pouze jednim z dalsich
priznakd, je soucasti daného syndromu. Je popsano asi
100 syndromt spojenych s vadou sluchu. Porucha sluchu
miZe byt pfevodni (postiZeni zvukovodu, stfedniho ucha),
senzorineuralni kochlearni (postiZeni vnitfniho ucha),
ev. retrokochlearni i smiSena.

Pfevodni vady vznikaji spise sekundarné na podkladé
kraniofacialni malformace, jakozto diisledku chybného



utvareni oblicejového skeletu v dobé svého vyvoje, a to
nejcastéji v ptimé souvislosti s opakovanymi akutnimi
otitidami, chronickou sekretorickou otitidou nebo rozsté-
povymivadami. Jde napt. o Downdv syndrom, Turnerav
syndrom, Crouzontiv syndrom, Apertliv syndrom, Pierre-
-Robintiv syndrom aj. Pfevodni porucha rovnéz muze byt
primarni, spojena napt. s atrézii zvukovodu a malforma-
cemi stfedniho ucha, napf. Treachertiv-Collinstv syn-
drom, Goldenhartv syndrom, Osteogenesis imperfecta aj.

Senzorineuralni vady jsou casto spojovany s jinymi nez
kraniofacidlnimi malformacemi a mnohdy je porucha
sluchu prvnim voditkem k poznani zavazného celkového
postiZeni. Jednim z ¢astéji se vyskytujicich syndroma spo-
jenych se senzorineurdlni poruchou sluchu je Pendredav
syndrom, AR dédicny, charakterizovany prelingvalné, ale
ipostlingvalné vzniklou nedoslychavosti az hluchotou,
¢asto v souvislosti s EVA nebo Mondiniho malformaci
vnitiniho ucha (obr. 2).

V puberté dochazi k onemocnéni §titné zlazy.

Velmi zdvaznym syndromem je Usher@v syndrom, tj.
spojeni nedoslychavosti rizného stupné a zrakového posti-
Zeni riizného stupné az do obrazu hluchoslepoty. Jervellav-
-Lange-Nielsentiv syndrom, neboli long QT syndrom,
je kromé senzorineuralni vady spojen s prodlouzenym
QT intervalem na EKG. Casto miZe byt fadu let nepo-
znan a projevit se nahle kolapsovymi stavy s fatalnimi
nasledky [1, 3].

Hlavnimi pfi¢inami podilejicimi se na perinatalnim
poskozeni sluchu jsou porodni nezralost, nizka porodni
hmotnost <1500 g, hypoxie, asfyxie, komplikace bé-
hem porodu aj. Pos§kozeni sluchu mtze byt kochlearni
i retrokochledrni (poskozeni sluchového nervu). Ztrata
sluchu je v téchto pripadech nékolikanasobné Castéjsi
nezZ u fyziologickych novorozenci.

U pacientdl s perinatdlni rizikovou anamnézou je
nutné kromé vysetfeni otoakustickych emisi v ramci
novorozeneckého screeningu provadét rovnéz vysetreni
metodou AABR (screening evokovanych sluchovych po-
tencialti mozkového kmene) k vylouceni retrokochlearni
neuropatie. Tato diagnéza miiZe byt pfehlédnuta, oto-
akustické emise jsou zde vybavné, odrazeji funkéni zevni
vlaskové bunky vnitiniho ucha. U pacientt s auditorni
neuropatii kolisd ztrata sluchu od lehké nedoslychavosti
po zbytky sluchu. Vyrazné je naruSeno rozumeéni feci,
zvlasté v hluku, a kontrastuje s lepsi percepci pfi vyset-
feni ténovou audiometrii [4].

V obdobi postnatalnim je détsky organismus vystaven
plsobeni celé fady faktorii, které mohou vyustit ve slu-
chovou poruchu. Pomineme-li pfi¢iny zptisobujici pfe-
vodni nedoslychavost, jako jsou usni maz, zanéty zevniho

zvukovodu, stfedousni zanéty akutni ¢i chronické, je

dité ohrozeno vznikem nahlé percepcni nedoslychavosti.
Jako nejcastéjsi pti¢ina vzniku ndhlé nedoslychavost je
uvadéna porucha mikrocirkulace, v détském véku vsak
spise postiZeni vnitiniho ucha nejcastéji virovou infekci
aautoimunitnimi onemocnénimi. Jako zichranna terapie
se doporucuje infuzni kortikoidni terapie ev. s vazodila-
tancii, oxygenoterapie, hyperbarickd komora nebo lokalni
aplikace kortikoid@ pfimo do vnitiniho ucha aj. [5].

Velmi zavaznym stavem je purulentni labyrintitida
jakozto nasledek purulentni meningitidy, kdy je posko-
zeni vnitiniho ucha nevratné a labyrint se hoji osifikaci.
V téchto pripadech je nutna velmi ¢asna kochledrni
implantace. V détském véku je rovnéz nutno pocitat s po-
§kozenim sluchu ototoxickou terapii, aminoglykosidy,
platinovymi derivaty aj. Ze studii provedenych u pacienti
1écenych cisplatinou plyne vyraznéjsi postizeni sluchu
u menSich déti ve srovnani s dospélymi [6].

Sluchova vada ma pro ¢lovéka mnoho negativnich
dopadd. Je to pfedevS§im neschopnost nebo omezena
schopnost komunikace se slySicimi. U déti je to ohrozeni
rozvoje feci a obtizné zaclenéni do spolecnosti vrstevniki.
Nepoznana nedoslychavost m{izZe vést ke zhor§enym $§kol-
nim vysledk@im, coz miiZe byt pro dité velmi frustrujici,
v extrémnich pripadech muze byt dité povazovano za
mentalné retardované. Ze vSech téchto a fady dalSich
dvodil je nesmirné ddlezité odhaleni sluchové vady
a vCasna terapie, ev. rehabilitace.
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