Problémy se sluchem a usima
u pacientti s Fanconiho anémii

Uvod

Anomalie sluchu a usi jsou u pacientti s Fanconiho anémii (FA)
bézné. T¥i z kazdych 20 pacientli s FA maji malformace usi [1] a
uvadéna prevalence ztraty sluchu u pacientl s FA se pohybuje
od 11% do 50% [2, 3]. Ztrata sluchu u pacientl s FA byva
obvykle mirna; mtiZe vSak narusit komunika¢ni schopnosti
jednotlivce a ovlivnit vyvoj fe€i a u€eni. Tato kapitola popiSe
béZné obavy souvisejici s abnormalitami usi a ztratou sluchu u
pacientl s FA, rutinni sluchové monitorovani, zesilovaci
pomiicky a chirurgickou Ié¢bu. Klinicky tym pro péci o usi a
sluch u pacientti s FA by mél zahrnovat otologa a audiologa a v
pfipadé potieby také logopeda. Tento tym by mél tzce
spolupracovat s ostatnimi specialisty na FA a primarnim
Iékafem za tucelem koordinace péce.

-Kapitola aktualizovana v roce 2026-
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ZTRATA SLUCHU A ABNORMALITY USi U PACIENTU S
FANCONIHO ANEMII

Vyzkumnici z National Institutes of Health publikovali v roce 2016 studii na 33 pacientech
s FA ve véku 3-56 let, aby systematicky prozkoumali a definovali abnormality usi a sluchu
u této populace pacientd [4]. V této studii komplexni audiologické informace dostupné pro
31 pacientl ukazaly, Ze ztrata sluchu byla zjisténa u 14 (45 %) pacientd: 5 pacientd mélo
oboustrannou ztratu sluchu a 9 mélo jednostrannou ztratu sluchu. Zbyvajicich 17 pacientd
mé&lo normalni sluch. Vétsina ztrat sluchu byla klasifikovana jako mirna. Ze 14 pacient( se
ztratou sluchu byl nejCastéjSim typem prevodni ztrata sluchu, ktera byla nalezena u 9
pacientd, tedy 64 %. Senzorineuralni ztrata sluchu (nalezena u 2 pacientd, tj. 14 %) a
smiSena ztrata sluchu (nalezena u 1 pacienta, tj. 7 %) byly pozorovany méné Casto.

Po podrobném mikroskopickém vySetfeni usi byly u 18 z 31 (58 %) pacientd zjistény
strukturalni abnormality usi. Z4zené zvukovody a abnormalné tvarovany usni boltec byly
identifikovany u 10 (32 %) a 3 (10 %) pacient(. Jeden pacient s FA se narodil s chybgjicim
zvukovodem, coz je anomdlie znama jako atrézie zvukovodu. NejcastéjSim nalezem byl
maly usni bubinek u 18 pacientl, nasledovany kratkou rukojeti kladivka (manubrium),
kter& byla abnormalné umisténa na bubinku u 16 pacient(, a pfitomnosti abnormalnich
kosténych ostrivkd (kosténa ploténka) pod bubinkem u 12 pacientd (viz obrazek 1 jako
priklad). Jeden pacient mél nevyvinuty sluchovy nerv a jednostrannou tézkou
senzorineuralni ztratu sluchu. Zajimavé je, Ze chybéjici nebo nevyvinuté vietenni kost,
nalezena u 21 % pacientll s FA, byla spojena se ztratou sluchu, coZ naznacuje vyvojovy
vztah mezi vietenni kosti a strukturalnimi abnormalitami usi [4]. Vysledky této studie
naznaCuji, Ze vyskyt ztraty sluchu a vrozenych malformaci usi je u pacientd s FA mnohem
vys§i, nez bylo dfive uvadéno [1, 2, 3]. Zjisténi naznacuji, Ze abnormalni rysy mohou byt
pritomny, i kdyz je sluch normalni nebo jen mirné snizeny.

V samostatné retrospektivni studii 17 pacientl s FA, ktefi podstoupili test feci v Sumu
(SIN), byla schopnost vnimani fe¢i v Sumu podnormalni u deviti subjektll (53 %) a
abnormalni u dvou subjektl (12 %). Dva pacienti s abnormalnim testem SIN a Sest
pacientd s podnormalnim testem SIN méli normalni audiogramy [5].
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Obrazek 1. Anatomické rozdily v usnich bubincich pacientti s Fanconiho anémii. Tento obrazek
ukazuje priklady levého usniho bubinku zdravého jedince (vlevo) a pacienta s FA (vpravo) se
zvyraznénou kosténou ploténkou (¥), manubriem () a bubinkovou strunou ().

CASNE A PRAVIDELNE SLUCHOVE MONITOROVANI PRO
PACIENTY S FANCONIHO ANEMIi

Kazdé dité, kterému byla diagnostikovana Fanconiho anémie (FA), by mélo podstoupit
komplexni vySetfeni usi a sluchu, a to u otorinolaryngologa a audiologa. Novorozenecky
screening sluchu midze prehlédnout mirné stupné ztraty sluchu; proto by v3echny déti s FA,
vcetné téch, které prosly novorozeneckym screeningem sluchu, mély podstoupit nasledné
audiologické testovani. Cim dfive je ztrata sluchu identifikovana a léena, tim méné
zavazné mohou byt trvalé nasledky. Vyzkum ukéazal, Ze v€asna identifikace a Iécba (napf.
logopedie, zesilovaci zafizeni a vzdélavaci Upravy a intervence) béhem prvnich Sesti
mésicl zivota mohou zmirnit dlouhodobé nepfiznivé Gcinky ztraty sluchu na uceni a vyvoj
fedi [6].

Pred dosaZenim véku 3 let m{ze takové testovani vyloudit ztratu sluchu, kterd by mohla
ovlivnit vyvoj FeCi a jazyka [7]. Do véku 5 nebo 6 let je mozné ziskat velmi kompletni
testovani v celém rozsahu fe¢ovych frekvenci, aby se vyloudila ztrata sluchu, ktera mdze
mit jemny dopad na komunikaci a uceni. Test fe€i v Sumu (SIN) by mél byt soucasti
vySetfeni sluchu.

Jakmile je zjiSténa ztrata sluchu, sluch pacienta by mél byt pravidelné monitorovan. Kojenci
a batolata by méli byt vySetfeni audiologem kazdé 3—4 mésice, zatimco starsi déti kazdych
6 mésicll do véku 6 nebo 7 let, poté miZze stadit kazdoro¢ni audiologické vysetieni. Pokud
ztrata sluchu u ditéte neni stabilni nebo pokud vyvstanou jiné problémy souvisejici se
sluchem, mdiZe byt doporuc¢eno ¢astéjsi monitorovani. Dospéli se ztratou sluchu by méli
podstupovat kazdorocni audiologické monitorovani nebo okamzité vySetfeni, pokud maji
podezieni na zménu sluchu.
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Zlstava nejasné, zda je FA spojena s progresivni ztratou sluchu. Proto by pacienti s FA,
u kterych byl diagnostikovan normalni sluch, méli mit sluch pravidelné monitorovan
(pfiblizné kazdé 2—-3 roky). Testy sluchu by mély byt provadény Castéji u déti, protoze
nejsou schopny nebo pravdépodobné nebudou samy hlasit obavy ohledné potizi se
sluchem nebo komunikaci. Pacienti s FA pravdépodobné podstoupi Iékafskou a
chirurgickou lécbu, kterd mlze potencialné ovlivnit sluch. Mnoho pacientd s FA bude
IéCeno Iéky, které jsou potencialné ototoxické. Kromeé toho jsou pacienti s FA nachylini k
opakujicim se infekcim v dlsledku neutropenie, éetnych krevnich transfuzi pro t&zkou
anémii a malignit krve a pevnych tkani; tyto stavy zvysuji riziko expozice ototoxickym
Iékim, jako jsou intravendzni antibiotika (napf. aminoglykosidy, jako je gentamicin),
chelatacni Cinidla Zeleza (napf. deferoxamin) a chemoterapeutika (nap¥. cisplatin). Je
dilezité stanovit vychozi Groveri sluchu pacienta pfedtim, nez je IéGen ototoxickymi I€Ky,
a béhem lécby sluch pacienta peclivé sledovat. A kone¢né, geneticka nestabilita spojena
s FA byla spojena s procesy predCasného starnuti [8]; proto mohou byt pacienti s FA

populace.

DUSLEDKY ZTRATY SLUCHU

Déti vyuzivaji svij sluch k rozvoji fedi, jazyka a komunika¢nich dovednosti a k usnadnéni
uceni, takze ztrata sluchu mdze narusit vyvoj feéi a uéeni. | mirna ztrata sluchu ztézuje
slySeni ucitele nebo vrstevnikd, ktefi nejsou v tésné blizkosti, zejména v prostiedich s
velkym hlukem v pozadi, jako je typicka u¢ebna. Pokud se ztrata sluchu nelééi, mize
zpUsobit zpozdéni ve vyvoji feGi a mezery ve vzdélavani. | kdyZ se ztrata sluchu vyskytuje
pouze v jednom uchu a druhé ucho je normalni, dité mdZe mit dostateéné potize se
slySenim ve Skole nebo v jinych situacich, coz naruSuje jeho socialni interakce a
akademicky potencial [6, 9, 10, 11]. | minimalni ztrata sluchu mdZe negativné ovlivnit
socialni a akademicky vyvoj ditéte. Mirny stupei ztraty sluchu mdize ztizit porozuméni
fecCi, ktera neni prezentovana zblizka nebo je zastfena hlukem v pozadi. Stfedné tézka,
tézka a hluboké ztrata sluchu zhorSuje schopnost rozumét feci za jakychkoli podminek a
vyznamné ovlivni u€eni a rozvoj feovych a jazykovych schopnosti, pokud neni ztrata
sluchu identifikovana a Ié¢ena do 6 mésicli véku [12].
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Déti se sluchovym postizenim €asto vyzaduji ur€itou formu specialniho vzdélavani nebo
souvisejicich sluzeb [13]. Federalni zakon Spojenych statd Individuals with Disabilities
Education Act (IDEA) [14] nafizuje vypracovani individualniho vzdélavaciho planu (IEP)
pro kazdého studenta se zdravotnim postizenim, ktery potfebuje specialni vzdélavani.
Tymy pro v€asnou intervenci a akademickou podporu by mély spolupracovat s
poskytovateli zdravotni péce, jako jsou audiologové a logopedi, aby identifikovaly
intervenéni a akademické potfeby. Cast 504 amerického zékona o rehabilitaci
(Rehabilitation Act) obsahuje ustanoveni pro Skolou povinné dité se ztratou sluchu, které
potfebuje Upravy, jako je technologie pro asistenci sluchu (HAT) s dalkovym mikrofonem,
aby mélo pfistup ke vzdélavacim osnovam, ale které nepotfebuje individualni specialni
pedagogickou vyuku nebo terapeutické sluzby [15]. Tento zakon také obsahuje
ustanoveni pro Upravy na pracovisti, o které by méli zaméstnanci se ztratou sluchu v
pfipadé potfeby pozadat.

Ztrata sluchu u dospélych mize narusit komunikaéni schopnosti jednotlivce, zejména
pokud poslechova situace neni idealni. MizZe zplsobit, Ze se ¢lovék zdraha Gcastnit
konverzace a vyhyba se socialnim situacim, a mdze zpUsobit Ginavu, pokud jsou
vyzadovany vizualni a kontextové stopy k vyplnéni mezer mezi tim, co bylo fec¢eno a co
bylo slySeno.

ZESILENI

Pokud je u ditéte nebo dospélého s Fanconiho anémii (FA) zjiSténa ztrata sluchu, mél by
audiolog vyhodnotit potfebu naslouchatek a/nebo technologii pro asistenci sluchu. K
dispozici je mnoho rdiznych typl zafizeni. Audiolog doporuci vhodné zafizeni na zakladé
zivotniho stylu pacienta, typu a stupné ztraty sluchu a prostfedi, ve kterém bude zafizeni
pouzivano. Napfiklad $kolou povinné dité m(ize potfebovat jiné funkce svého zafizeni nez
dospély v zaméstnani.

Naslouchatka

Naslouchatka jsou zafizeni noSena v uchu nebo za uchem, ktera mohou byt pfinosna pro
vSechny typy ztraty sluchu (pfevodni, senzorineuralni nebo smiSenou) a témér vSechny
stupné ztraty sluchu. Naslouchatka mohou pouzivat pacienti jakéhokoli véku — dokonce i
kojenci v prvnich mésicich zivota. Audiolog naprogramuje naslouchatko specificky pro
stupen a konfiguraci ztraty sluchu pacienta a mize zafizeni pozdéji pfeprogramovat,
pokud se sluch pacienta zméni. Naslouchatka se liSi technologii, velikosti, vykonem a
dostupnosti specialnich funkci.

Technologie pro asistenci sluchu

Technologie pro asistenci sluchu (HAT) s dalkovym mikrofonem pomaha sluchové
postizenym jedincdim fungovat v kazdodennich komunikacnich situacich. Mohou byt
pouzity samostatné nebo v kombinaci s naslouchatky. Technologie pro asistenci sluchu
se obvykle pouZzivaji pouze pro specifické poslechové situace, jako jsou prostiedi s
velkym hlukem v pozadi (napf. Skolni uebny, restaurace, kina a konference). Osobni
HAT s dalkovym mikrofonem je béZné pouzivané zarizeni, které zachycuje zvuk
prostfednictvim mikrofonu noSeného osobou, kterd mluvi. Zafizeni poté bezdratové
pfenasi zvuk do pfijimace noSeného na uchu nebo pfipojeného k naslouchatku. Pokud se
napfiklad pouziva ve tfidé, zafizeni pfenasi hlas ucitele pfimo do ucha studenta pfi
konstantni hlasitosti,ktera je nad urovni typického hluku v pozadi, bez ohledu na

vzdalenost mezi ucitelem a studentem.
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DalSi typ HAT znamy jako Skolni systém distribuce zvuku (ADS) nebo systém zvukového
pole mdiZe byt dobrou volbou pro déti se ztratou sluchu, ktera je mirna nebo postihuje
pouze jedno ucho. Tento systém vyZaduje, aby ucitel nosil bezdratovy mikrofon, ktery
pfenasi zvuk do reproduktord, jez rovnomérné distribuuji hlas uditele do v3ech ¢asti
ugebny. Skolni systém ADS miiZe pomoci zajistit, aby sluchové postizeny student slysel,
co ucitel fika, i kdyz ucitel neni pfimo oto€en ke studentovi nebo mluvi z druhého konce
ucebny.

Zafizeni pro kostni vedeni zvuku

Zafizeni pro kostni vedeni zvuku miZe byt uziteéné pro pacienty s pfevodni ztratou
sluchu, ktefi nemohou pouzivat béZna naslouchatka kvili problémdm, jako je vrozené
nevyvinuty zvukovod, nebo pro jedince, ktefi nejsou vhodnymi kandidaty pro tradi¢ni
operaci stfedniho ucha [16]. Pro déti, které spadaji do této kategorie, mGze byt takové
zafizeni nezbytné pro normalni vyvoj fe€i a jazyka. Zafizeni pro kostni vedeni pfenasi
zvukové viny pfimo do vnitfniho ucha vibraci kosti lebky, coz pfenasi zvukovou energii
do tekutin hlemyzdé. Tradicni naslouchatko pro kostni vedeni se sklada z kostniho
oscilatoru nebo vibratoru pfipevnéného k latkové nebo kovové celence, ktera se nosi
kolem hlavy, pficemz oscilator je pevné pfiloZzen k bradavkovému vybézku (mastoidu)
nebo kortikalni kosti nad uchem. Alternativné midze byt zafizeni pro kostni vedeni
chirurgicky implantovano (ukotveno) do kosti za uchem u déti ve véku 5 let a starSich.

CHIRURGICKA LECBA ZTRATY SLUCHU U PACIENTU S
FANCONIHO ANEMIi

V bézné populaci operace stfedniho ucha zlepSuje pfevodni ztratu sluchu u 75 % az 90 %
peclivé vybranych kandidat(i [17]. Je v3ak tieba poznamenat, Ze senzorineuralni ztratu sluchu
zplsobenou poskozenim vnitiniho ucha nebo sluchového nervu nelze operaci ucha obnovit.
Nize je uvedeno nékolik pficin prevodni ztraty sluchu, které mohou byt u pacient(i s FA
chirurgicky napraveny:

- Srlst kladivka s kosténym ostrlivkem pod bubinkem

- Fixace kustek ke kosténym sténam dutiny stfedniho ucha

- PreruSeni spojitosti kdistek (jedna z klistek neni pfipojena k ostatnim)
- Jizveni nebo rlst kosti kolem tfiminku

- Chybéjici zvukovod

- Tekutina ve stfednim uchu

- Perforace bubinku
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Posouzeni vhodnosti k operaci

Operace neni vhodné pro kazdého pacienta s pfevodni ztratou sluchu. Pacienti se
stfedné tézkou, tézkou nebo hlubokou senzorineuralni ztratou sluchu obvykle nejsou
kandidaty na operaci stfedniho ucha. Jedinci se zavaznymi zdravotnimi stavy, jako jsou
srde¢ni problémy, sklony ke krvaceni a vysoka& nachylnost k infekci v dlsledku selhani
kostni dfené, obvykle nejsou dobrymi kandidaty na operaci. Kandidati na operaci musi
mit normalni funkci vnitfniho ucha, jak je prokazano audiometrickymi prahy pfi testovani
kostniho vedeni. Otologicky chirurg by mél peclivé vyhodnotit anatomii stfedniho a
vnitfniho ucha pacienta pomoci CT vySetfeni s vysokym rozliSenim a tenkymi fezy. Tento
postup umoznuje chirurgovi ur€it moznou pficinu prevodni ztraty sluchu a odhadnout
potencialni ispé&3Snost operace. U nékterych pacientli $patna anatomie stfedniho ucha
nebo tekutina ve stfednim uchu znemoznuje chirurgicky zakrok. Pravé prostfednictvim
testu sluchu a CT vySetfeni spankové kosti se urcuje vhodnost pacienta k operaci
stfedniho ucha nebo kanaloplastice.

Operace stiedniho ucha

Operaci stfedniho ucha Ize provést u déti ve véku 7 let nebo starSich, které jsou schopny
spolupracovat pfi pooperacni péci a jsou jiz za vékem Castych détskych usnich infekci. U
pacient( s deformitou ucha znamou jako mikrotie (pfi které je vnéjsi ¢ast ucha, znama
jako usni boltec, nevyvinuta nebo chybi), bude nacasovani operace zaviset na
rozhodnuti rodiny ohledné rekonstrukéni operace usniho boltce. Moznosti |éCby mikrotie

zahrnuji nasledujici:

- Mikrotii Ize opravit pomoci chrupavky z Zeber pacienta. Tento zakrok by mél byt
proveden pred operaci stfedniho ucha.

- Mikrotii Ize opravit pomoci syntetického implantatu, ktery je ¢asto vyroben z
vysokohustotniho polyethylenu. Tento zakrok by mél byt proveden po operaci stfedniho
ucha.

- Protetické ucho Ize aplikovat pred operaci stfedniho ucha nebo po ni.

Pokud jsou kistky stfedniho ucha nepohyblivé nebo chybi, Ize provést chirurgicky zakrok
zvany rekonstrukce fetézce kistek, kterym se nahradi vadna nebo chybégjici kiistka
(kGistky) protézou. Protézy jsou obvykle vyrobeny z umélé kosti, titanu nebo jinych
biokompatibilnich kompozitnich materiald. Operaci Ize provést bud v lokalni anestezii se
sedaci, nebo v celkové anestezii a obvykle trva asi jednu az tfi hodiny. Pokud zvukovod
chybi nebo je velmi Gzky, Ize jej rekonstruovat chirurgickym zakrokem zvanym
kanaloplastika. BEhem tohoto zékroku otolog pouzije otologickou vrtacku k odstranéni

kosti, ¢imz otevie nebo roz&ifi zvukovod a uvolni kistky.
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K obnoveni sluchu v uchu chirurg zkonstruuje usni bubinek pomoci kousku pojivové
tkané. Poté je rekonstruovany bubinek a kost zvukovodu peclivé vystlana velmi tenkym
koznim $tépem zvanym stép s délenou tloustkou. Vnéjsi otvor zvukovodu, zvany meatus,
se rozsifi a vnéjsi okraj kozniho $tépu se protahne meatem a prisije k ptvodni kizi usniho
boltce.

Komplikace spojené s operaci ucha jsou neobvyklé, ale mohou

zahrnovat:

- Dalsi ztratu sluchu nebo 7adné zlepSeni sluchu (u méné nez 10 % az 20 % operaci). UpIna
hluchota je extrémné neobvykla.

- Poskozeni licniho nervu, ktery prochazi uchem, coz mize zpusobit obrnu licniho nervu.
To je extrémné neobvyklé. Chirurgové by méli béhem operace ucha pouzivat zafizeni
zvané monitor licniho nervu, aby toto riziko minimalizovali.

- Zménéné vnimani chuti na strané jazyka, které muze trvat nékolik mésic.
- Pretrvavajici pooperacni zavraté nebo zvonéni v usich, oboji je pomérné neobvyklé.

- Restendzu (znovuzuzeni) zvukovodu, kterd vyZzaduje dal$i operaci.

“ Shrnuti

Vrozena ztrata sluchu a/nebo malformace usniho bubinku a
stifedniho ucha jsou spojeny s Fanconiho anémii (FA) castéji,
nez bylo dfive uvadéno, ackoliv ztrata sluchu je obvykle mirna a
prevodni. VSichni pacienti s FA by méli podstoupit komplexni
vySetieni usi a audiologické vySetreni u otorinolaryngologa a
audiologa. Pfednostné by tito poskytovatelé zdravotni péce méli
byt s FA obeznameni. Problémy se sluchem, které souviseji s
FA, Ize Easto uspésné lécit bud’ vhodnou amplifikaci a/nebo
chirurgickou korekci.
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