INNER EAR MALFORMATION

MUDr. Dagmar Ho$nova, Ph.D.!
MUDr. Milan Urik, Ph.D.!

'KDORL FN Brno a LFMU, FN Brno, Jihlavska 20, 625 00 Brno

urik.milan@fnbrno.cz

https://doi.org/10.36833/1k1.2020.044

Malformace vnitfniho ucha je $irokou sku-
pinou postizeni, jejiz hlavnim symptomem
je porucha sluchu. K postizeni dochdzi
v pribéhu embryondlniho vyvoje slucho-
vého apardtu. Pouze asi 20% malforma-
ci je diagnostikovatelnych radiologicky.
Sluchové postizeni je senzorineurdlniho
typu a muze nabyvat lehkého stupné, na-
ptiklad u rozsifeného vestibuldrniho akva-
duktu, Castéji se vSak setkdvame s tézkou
ztratou sluchu. Korekce sluchu se odviji
od zévaznosti sluchového postizeni ditéte.
Kochlearni implantace u déti s vrozenou
velmi tézkou nedoslychavosti je optimélni
ve véku 12-24 mésica.

vnitfni ucho, kochlea, nedoslychavost,
kochlearni implantace

Inner ear malformation comprises a broad
group of disorders, the main symptom of
which is hearing loss. The disorder occurs
during the embryonic development of the
auditory system. Only about 20 % of mal-
formations can be diagnosed radiological-
ly. Hearing impairment is sensorineural
and can be of a mild degree, e.g. in the
case of an enlarged vestibular aqueduct.
However, more often, severe hearing loss is
found. Hearing correction depends on the
severity of the child’s hearing impairment.
Cochlear implantation in children with
congenital profound hearing loss is opti-
mal at the age of 12 to 24 months.

inner ear, cochlea, hearing loss, cochlear
implant

Malformace vnitintho wucha je Siro-
kou skupinou postizeni, jejiz hlavnim
symptomem je postizeni sluchu a/nebo
rovnovazného ustroji. Tize sluchového

postizeni je variabilni, muze byt lehké-
ho stupné pii rozsifeném vestibuldrnim
akvaduktu, ale vétSinou je spojena s vel-
mi tézkou nedoslychavosti. U vétsiny déti
s vrozenou nedoslychavosti nenalezne-
me zadny korelat mezi poruchou sluchu
a radiologicky diagnostikovatelnou mal-
formaci vnitfniho ucha. Tato poskozeni
sluchu jsou v nejvétsi mife spojena s po-
stizenfm membrandzni ¢asti labyrintu,
jsou detekovatelna histopatologicky, po-
tazmo genetickou analyzou. Jedna se jak
o postiZeni strukturalni, tak v $ir§im slova
smyslu i o postizeni funkéni. Asi u 20%
déti s vrozenou nedoslychavosti je etio-
logie vady sluchu spojena s radiologicky
prokazatelnou malformaci kosténé casti
labyrintu.

Struktury vnitfniho ucha se vytvareji z tzv.
sluchové plakody kterd je umisténa na late-
rélnich stranach hlavy okolo 22. dne nitro-
délozniho vyvoje. Postupné se prohlubuje
a vznika uzavieny vacek - otocysta. V prii-
béhu dalsiho vyvoje je otocysta rozdélena
na dorzélni vestibuldrni ¢ast a ventralni
sluchovou ¢ast. Z dorzalni ¢asti vznikaji
utrikulus, semicirkuldrni kanalky a ductus
endolymfaticus, z ventralni casti ductus
cochlearis. Vyvoj kochley je dokoncen
v 8. tydnu embryonalniho vyvoje.

Vétsina malformaci vnitfniho ucha vzni-
ka prerusenim organogenze v prvnim
trimestru  téhotenstvi. Toto narudeni
muze byt dusledkem genetického po-
$kozeni, vlivem teratogenniho pusobeni
zevnich vlivl, kterymi jsou zejména ne-
lé¢ena infekce matky nékterou z agens
TORCH (Toxoplasma, Rubeola, CMYV,
HSV, Parvovirus 19 a dal$i) v dobé kri-
tického obdobi organogeneze, v fadé pri-
padt je etiologie neznama. Vice nez po-
lovina vrozenych poruch sluchu je v$ak
podminéna geneticky. Vrozend ztrita
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sluchu muze byt jedinym symptomem
u jinak zdravého novorozence, hovo-
fime o nesyndromové ztraté¢ sluchu.

Pokud se porucha sluchu poji s dal$imi
priznaky, stava se soucasti syndromu,
a potom je oznacovana jako syndromova

ztrata sluchu (tab. 1) (Pourovd, 2014,
Slapak 2019).

Aplazie labyrintu Michel Neptitomen labyrint Tézka ztrata sluchu ABI
Aplazie kochley Neptitomna kochlea Tézka ztrata sluchu ABI
Spole¢na dutina Comr.non KOChle‘a 2 vestlbt.llum tvort Tézka ztrata sluchu CI/ABI
cavity jednu dutinu
. “ Variabilni poskozeni
Hypoplazie kochley Mensi kochlea Sluchadla, CI
sluchu
Malformace kochley 1P I_I.I I, Netplné rozdéleni kochley 5-7 Variabilni poskozeni Sluchadla, CI
Mondini sluchu
Y v R Fluktuujici variabilni
Rozsiteny vestibularni akvadukt EVA Rozsireny vestibularni akvadukt Sluchadla, CI

poskozeni sluchu

Casto pouzivanym klasifikaénim sys-
témem je klasifikace z roku 2002, ktera
rozdéluje malformace podle doby emb-
ryonalniho vyvoje vnitiniho ucha, kdy
k poskozeni dochazi. Jedna se o klasifikaci
radiologickou (tab. 1). Vychazi z pavodni
klasifikace Jacklera z roku 1987, ktery Cer-
pal z poznatk(l embryologie (Sennaroglu,
2002, Jackler, 1987). V systému neni za-
hrnuto postizeni membrandzni ¢asti laby-
rintu. V roce 2017 byl publikovan systém
INCAV, ktery popisuje a hodnoti struktu-
ry vnitfniho ucha bodovym systémem dle
stupné postiZeni. I (internal acoustic canal
— vnitfni zvukovod), N (cochlear nerve
- sluchovy nerv), C (cochlea), A (vesti-
bular aqueduct - vestibuldrni akvadukt),
V (vestibulum), za pismeno se priradi ¢is-
lo zvysujici se se stupném postizeni (napt.
IONOCOAOVO - bez patologie, fyziologicky
utvarena kochlea).

Malformace membrandzni ¢asti labyrintu
Malformace limitované na membrandzni
¢asti labyrintu je mozné detekovat histo-
patologicky. Predstavuji majoritni vétsi-
nu vrozenych nedoslychavosti. Postizeni
muze postihovat celé vniténi ucho, slucho-
vy i rovnovazny aparat, nebo mutze byt li-
mitovano na jeho urcitou ¢ast. Kompletni
membrandzni dysplazie je oznacovdna
jako Siebemanova-Bingova, ktera je casto
asociovana s Jervell a Lange-Nielsenovym
syndromem a s Usherovym syndromem.
Nejcastéjsi malformaci je Scheibeho dy-
splazie, charakterizovand nedplnym vy-
vojem az chybénim Cortiho organu a po-
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stizenim sakulu. Nejtéz$i postizeni je pri

bazdlnim zavitu, klesa smérem k ape-
xu. Byva casto soucdsti syndromt, napt.
Usherova syndromu, kde je velmi tézka
nedoslychavost kombinovéna s poruchou
zraku.

Malformace kosténé ¢asti labyrintu
Malformace postihujici kosténou ¢ast la-
byrintu jsou diagnostikovatelné radiolo-
gicky. Jsou zodpovédné za ptiblizné 20 %
vrozenych vad sluchu. Postizeni sluchu je
vétSinou patrné jiz od narozeni, jsou vSak
znamy pripady, kdy se dité rodi s normal-
nim sluchem a k progresi nedoslychavosti
dochdzi postnatdlné, mnohdy az v do-
spélosti. Vestibularni symptomy mohou
byt pritomny, ale vzhledem k vestibular-
ni kompenzaci, jez je pozitivnim proje-
vem plasticity mozku, dochazi k adaptaci
pomoci nahrady chybéjici vestibularni
funkce jinymi senzorickymi viemy (Cada,
2017). Pacienti tak castéji vykazuji mini-
malni priznaky poskozeni vestibuldrni-
ho aparatu. Ke vzniku postizeni dochazi
v prubéhu vyvoje vnitfnitho ucha, tedy
mezi 4-8. tydnem embryonalniho vyvoje.
Cim dtive dojde v priibéhu embryogeneze
k postizeni, tim zdvaznéj$i je malformace.
Postizeni mtize byt limitovano na jednot-
livé casti vnitfntho ucha - vestibularni
¢ast, sluchovou ¢ast, vestibularni akvadukt,
vnitini zvukovod, nebo muiZe postihovat
vice ¢asti najednou.

Postizeni kompletni

Nejzavaznéj$i anomalii vnitfniho ucha je
uplnd aplazie vnitfniho ucha - Michelova
aplazie. K postiZzeni dochazi ve 3. tydnu
embryonalniho vyvoje. Pti této malformaci

chybi struktury vnitfniho ucha, muze
byt zaménéno s osifikujici labyrintitidou.
Diagnostika je postavena na vysetfeni slu-
chu a zobrazovacich metodach. Postizeni
miize byt jednostranné i oboustranné.
U tohoto typu postizeni neni mozna re-
habilitace sluchu kochledrni implantaci,
je mozna implantace kmenové neuropro-
tézy — ABI (auditory brainstem implant)
(Sennaroglu, 2002) (obr. 1).

Postizeni kochley

Postizeni kochley miize nabyt manifestace
uplného chybéni kochley - aplazie, zmen-
$eni kochley - hypoplazie, nebo netplné-
ho vytvoreni - dysplazie kochley (incople-
te partition IP I-III). Nejcastéj$im typem
dysplazie je IP II - Mondiniho malformace
(obr. 2).



Kochlea je men$i, ma vyvinut pouze ba-
zalni zavit, stfedni a apikdlni je cystic-
ky zménén, bez centralniho modiolu.
Soudasti Mondiniho malformace je roz-
§ifeny vestibularni akvadukt a dilatace
vestibula. PostiZzeni sluchu je variabilni,
vétsinou je ale pritomna porucha sluchu
tézkého stupné. Mondiniho malformace
je soucasti mnoha syndromu. Dalsi ¢astou
variantou poskozeni kochley je spolec-
na dutina - common cavity, kdy dochdzi
ke spojeni kochley a vestibula bez vytvo-
feni vnitfnich struktur membranézniho
labyrintu. Smyslové buriky jsou rozmisté-
ny po obvodu cysty. Nervové zasobeni je
vétsinou chudsi ve srovnani s normalné
vytvofenou kochleou. Sluchové postize-
ni je tézkého stupné (obr. 3, 4). Pacienti
s Mondiniho malformaci mohou profi-
tovat z konvenc¢nich sluchadel v pripadé
lehkého poskozeni sluchu, vétsinou vsak
podstupuji kochlearni implantaci, zpravi-
dla s velmi dobrymi vysledky. Stejné tak
pacienti s common cavity (Mazén, 2017,
Sennaroglu, 2002, Yiin, 2011).

Postizeni vestibularniho akvaduktu - en-
largement vestibular aqueduct (EVA)

Rozsiteni vestibularniho akvaduktu je
velmi ¢astou malformaci vnitfniho ucha.
Uvadi se, ze je pric¢inou az 15% senzori-
neuralnich nedoslychavosti. Jeji incidence
chybnou diagnostikou nahlé poruchy slu-
chu. Vestibularni akvadukt je kosténd uzka
trubice spojujici vnitfni ucho a nitrolebi,
obsahuje endolymfaticky dukt vedouci
endolymfu z vnitfntho ucha do endolym-
fatického saku, umisténého na zadni plose
pyramidy. Za normalnich okolnosti do-
sahuje akvadukt priméru do 1mm, jako
roz$ifeni se oznacuje zvétSeni priméru
nad 1,5 mm. K poskozeni dochazi kolem 5.
tydne embryondlniho vyvoje (Ralli, 2017).
Pacienti se ¢asto rodi jako normalné slysi-
ci a pozdéji dochdzi k nahlému zhorSeni
sluchu, vétsinou v kombinaci s vestibu-
larnimi priznaky. Nejcastéji tak dochazi
po nepatrnych poranénich hlavy, napii-
klad pti srazce se spoluzakem pri télocvi-
ku, nebo vlivem zmén nitrolebniho tlaku
(potapéni). Pri téchto ¢innostech dochazi
k prenosu tlakové vlny rozsifenym akva-
duktem do vnitfniho ucha a k jeho po-
$kozeni. Po reparaci poskozeni a zanétu
dojde k ustaleni sluchu a vytvofeni nového
»normdlu® Takto pacient vétS§inou dospé-
je do uplné ztraty sluchu. Kauzalni terapie
neexistuje. Kortikoidni terapie neni dopo-
ru¢ovana, nicméné Casto dochazi k zdmeé-
né za nahlou poruchu sluchu jiné etiolo-
gie a je zvolena tato lécba. Pokud pacient
nepodstoupi zobrazovaci metodu, Ccasto
neni rozéifeny akvadukt diagnostikovan.
Malformace se muze vyskytovat samostat-
né, oznacuje se potom jako EVA syndrom.
Casto je ale sdruzena s jinymi malforma-
cemi vnitfniho ucha a je rovnéz soudasti
syndromii, napt. Pendredova syndromu,
kdy je porucha sluchu doprovazena poru-
chou funkce §titné 7lazy. Diagnostika se
opira o audiologické nalezy a zobrazovaci
metody. Sluchové postiZeni je jednostran-
né nebo oboustranné. Sluch miize byt ko-
rigovan konvenénimi naslouchadly pro

vzdus$né vedeni, pfi progredujici velmi téz-
ké nedoslychavosti je indikovana kochlear-
ni implantace. Rehabilitace je s velmi dob-
rymi vysledky (Dewan, 2009, Sennaroglu,
2002) (obr. 5).

Postizeni vestibularni ¢asti vnitfniho ucha
Postizeni semicirkularnich kanalki, sa-
kulu a utrikulu byva casto soucasti mal-
formace kochledrni ¢ésti vnitiniho ucha.
Nejcastéjsimi abnormalitami jsou chybéni
(aplazie), malformace (dysplazie) a dehis-
cence semicirkuldrnich kandlku.

Postizeni vnitiniho zvukovodu a slucho-
vého nervu

Postizeni se miize kombinovat s malfor-
maci vnitfniho ucha, nebo se vyskytovat
samostatné. Vnitfni zvukovod muzZe byt
zlZen, septovan, nebo neni viibec vyvinut,
stejné tak sluchovy nerv je hypoplasticky,
nebo uplné chybi. Pacienti s timto typem
postiZeni jsou vét§inou velmi téZce nedo-
slychavi. Je-li pfitomna funk¢ni kochlea,
potom mohou byt pfi novorozeneckém
screeningu vybavné otoakustické emise
a pacient je mylné povazovan za normalné
sly$iciho. Diagnostika se opira o vySetfeni
evokovanych sluchovych potencialt a zob-
razovaci metody. V pripadé oboustranné
malformace je mozné uvazovat o kmeno-
vém implantdtu ABI (auditory brainstem
implant). V Ceské republice se u déti ne-
provadi (obr. 6).



V letech 2010-2020 bylo a doposud je
na nasem pracovisti sledovano 20 paci-
entll s malformacemi kosténé casti laby-
rintu;12 divek a 8 chlapca. Vék, ve kterém
byla malformace diagnostikovana, se riiz-
ni. U déti s oboustrannym tézkym posko-
zenim sluchu probéhla diagnostika do 2 let
véku, u déti s jednostrannym poskozenim

pozdéji z davodu fyziologického sluchu
na strané nepostizené. Cast pacientt je re-
habilitovana konven¢nimi sluchadly, cast
jiz podstoupila tspéSnou kochlearni im-
plantaci. V pripadé jednostranného posti-
zeni se jednalo vétsinou o nahodny nalez,
proto sluch u téchto pacientt neni korigo-
véan (tab. 2).

1 Ageneze vnittniho ucha Z 5 sin sine

2 Common cavity M 0 bilat CI bilat

3 Common cavity V4 1 bilat Cluni

4 Common cavity Z 7 dx sine

5 Mondiniho malformace M 0 bilat CI

6 Mondiniho malformace M 0 bilat CI

7 Mondiniho malformace Z 0 bilat CI

8 Mondiniho malformace Z 5 dx sine

9 Mondiniho malformace M 2 bilat CI

10 Mondiniho malformace Z 4 bilat sluchadlo + CI

11 EVA Z 3 bilat sluchadlo/CI

12 EVA Z 5 dx sine

13 EVA Z 16 sin sluchadlo

14 EVA M 6 bilat sluchadla

15 EVA Z 1 bilat sluchadlo

16 EVA Z 12 bilat sluchadla

17 EVA M 8 dx sine

18 EVA Z 5 sin sine

19 Ageneze/ hypoplazoie sluchovych M 0 bilat suchadla
nervi

20 Septovany vnitini zvukovod M 8 dx sine

Vrozené vyvojové vady vnitiniho ucha za-
hrnuji celou fadu rozmanitych postiZzeni
labyrintu. Jsou jednim z divodd tézkého
poskozeni sluchu, prevazné senzorineurdl-
niho typu. Piiblizné 80 % nedoslychavosti
je nasledkem poskozeni membranodzniho
labyrintu, zbyvajicich 20 % pripada na ano-
malie kosténého labyrintu. Mohou se vy-
skytovat samostatné, nebo jsou souédsti
syndromii. Vc¢asna diagnostika poruchy
sluchu je dnes jiz mozna diky postnatélné
provadénému novorozeneckému screenin-
gu sluchu. V pripadé ur¢itych typt mal-
formaci vSak muze postizeny jedinec vy-
kazovat fale$né negativni vysledek. Jedna
se poskozeni sluchového nervu a rovnéz

pti EVA syndromu mohou byt postnatal-
né otoakustické emise vybavné. V pripadé
jednostranné malformace miize byt vada
diagnostikovdana nahodné v pozdéjsim
véku. Vétsinou si postizeni jedinci ani vadu
neuvédomuji. Korekce zavisi na zavaznosti
poruchy sluchu, na pripadnych anomaliich
zevniho a stfedniho ucha, na pridruzenych
vadach a téZ na pritomnosti sluchového
nervu. V pripadé leh¢ich sluchovych ztrat
volime konven¢ni sluchadla pro vzdu$né
vedeni, v pripadé nedostate¢ného efektu
je volena kochlearni implantace. Pfi vol-
bé typu implantatu je rozhodujici pres-
na radiologickd diagnostika. HRCT py-
ramid a magnetickd rezonance ozfejmi
pritomnost ¢i absenci sluchového nervu.

U malformaci typu common cavity (smy-
slové bunky jsou umistény podél stény
dutiny) a v ptipadé netplného rozdéleni
kochley, kdy chybi centralni modiolus,
je vhodné pouziti pfimych elektrod. Zde
je zajiSténa nejkratsi cesta elektrické sti-
mulace. Moznymi komplikacemi je ne-
zadouci stimulace licntho nervu pfi jeho
anomalnim pribéhu. Kochlearni implan-
tace je dnes doporucovana i détem s hy-
poplastickym, ev. funkéné ménécennym
sluchovym nervem. Skfivan uvadi, Ze déti,
jejichz vestibulokochledrni nerv ma stej-
ny kalibr jako nerv licni v mostomozec-
kovém thlu v MR zobrazeni a vlna V je
pfitomna béhem peropera¢niho vySetfeni
evokovanych potenciald, budou do dvou



let po operaci patfit mezi dobré uzivatele
(Skfivan, 2018). Pokud je u ditéte z jakého-
koliv diivodu implantace kontraindikova-
na nebo ji rodi¢e odmitaji, je nutné véasné
zahdjeni komunikace pomoci znakového
jazyka.

Malformace vnitfniho ucha je $irokou sku-
pinou postizeni, jejiz hlavnim symptomem
je porucha sluchu. K poskozeni dochazi

v pribéhu embryonélniho vyvoje slucho-
vého aparatu. Postizeni sluchu muze byt
rizného stupné. U casti pacientd se mal-
formace muze projevit az v pozdéjsim véku
(EVA syndrom). V soucasné dobé, kdy
probiha novorozenecky screening sluchu,
je vétsina vrozenych nedoslychavosti dia-
gnostikovana do pul roku véku. Nasledné
je indikovana radiologickd diagnostika,
kterd odhali pfipadnou malformaci vnit-
niho ucha. V ptipadé leh¢ich sluchovych

ztrat a dobrého efektu sluchadel je moz-
né se zobrazovacimi metodami vyckat
do pozdéjsiho véku, kdy jiz neni nutnost
dité vysetfovat v celkové anestezii. Lé¢ebna
strategie se odviji od zavaznosti postizeni
sluchu a véku ditéte. Kochlearni implan-
tace u déti s vrozenou oboustrannou hlu-
chotou je optimalni ve véku 12-24 mésicd,
s jednostrannou hluchotou do 4 let.
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