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Prohlemy laryngologiczne u dziecka
z zespoiem Saethre-Chotzena.
Opis przypadku

ENT prohlems in a child with Saethre-Chotzen
syndrome. A case report

STRESZCZENIE

Istota zespotu Saethre-Chotzena, nalezacego do dyzostoz twarzowo-czaszkowych, jest
przedwczesne kostnienie szwow czaszki w wieku 1-3 lata. Nastepstwem tych zaburzen
sq takze nieprawidtowosci w obrebie twarzoczaszki, do kiérych naleza: deformacje nosa
zewnetrznego, znieksztatcenia przegrody nosa, nisko osadzone i mate matzowiny uszne,
zwezenia i zrosty w obrebie przewodu stuchowego zewnetrznego. Autorzy przedstawiaja
przypadek dziecka z zespofem Saethre-Chotzena, zwracajac uwage na konieczno$¢ objecia
systemowa opieka laryngologiczng dzieci z dyzostozami twarzowo-czaszkowymi.
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stowa kluczowe: przewlekie wysiekowe zapalenie ucha srodkowego, dzieci, zespot Saethre-
Chotzena

ABSTRACT

Saethre-Chotzen syndrome is one craniofacial dysostoses. Premature ossification of cranial
sutures in children aged 1-3 is typical in the syndrome. External nose and nasal septum
malformations, low auricles’ appearance, microtia, narrowing and atresia of external audi-
tory canal are characteristic ENT signs of children with the syndrome. Authors present the
case of a child with Saethre-Chotzen syndrome concluding with necessity of organizing
systemic ENT care over the children with craniofacial synosthoses.
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WPROWADZENIE nalezy do grupy kraniosynostoz, czyli dyzostoz
Zespot Saethre-Chotzena (akrocefalosyndak-  twarzowo-czaszkowych. Cechg charaktery-
tylia typ III) podobnie jak zesp6t Crouzona  styczng dyzostoz twarzowo-czaszkowych jest
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przedwczesne kostnienie szwow czaszki, juz
wwieku 1-3 lata. Najczgsciej powodowane jest
to przez dominujace mutacje gendw chromo-
soméw autosomalnych, zaburzenia endokry-
nologiczne (nadczynno$¢ tarczycy) i mikroce-
falie. Zespot Saethre-Chotzena powodowany
jest przez mutacje genu TWISTI w obrebie
chromosomu 7., ktéry zawiera domen¢ bHLH,
istotna dla rozwoju glowy i koniczyn.

Po raz pierwszy zespodl zostal opisany
w1931 r. przez Seathre’a, a nastgpniew 1932 r.
przez Chotzena. ZespOl wystepuje z czgstoscia
1/25 000 do 1/50 000, azmienno$¢ fenotypu po-
woduje trudno$ci diagnostyczne i najpewnie;j
zanizenie opisywanej czestoSci wystepowa-
nia [1]. Podtoze genetyczne warunkuje fenotyp
zespotu. Do cech charakterystycznych zespo-
hu naleza: nisko zarysowana przednia granica
czota i skory owlosionej, uwypuklenie guzéw
czotowych i ciemieniowych, sptaszczenie po-
tylicy, sptaszczenie kata czotowo-nosowego,
hipoplazja szczeki i hiperplazja zuchwy, asy-
metria twarzy, wady podniebienia, wady zgry-
zu, zgby nadliczbowe, opadanie powiek, hiper-
teloryzm, rézne postaci zeza, zwezenie szpary
powiekowej, deformacje nosa zewngtrznego,
skrzywienie przegrody nosa, niskie osadzenie
matzowin usznych, mate matzowiny uszne,
zwezenie i zrost przewodu stuchowego ze-
wnetrznego, niedoshuch, a takze brachydakty-
lia, syndaktylia palcow rak, najczesciej drugie-
go i trzeciego. Rozwdj psychiczny najczesciej
jest prawidtowy, niekiedy wystepuje tagodne
lub umiarkowane upoS$ledzenie umystowe.
Leczenie dzieci z zespotami kraniosynostoz
sprowadza si¢ do operacji kranioplastycznych
oraz leczenia choréb bedacych skutkiem ist-
niejacych nieprawidtowosci [2]. Z uwagi na
liczne problemy zdrowotne wymagajace dia-
gnostyki i leczenia laryngologicznego, dzieci
z zespotem Saethre-Chotzena powinny mieé
zapewniong opieke laryngologa.

OPIS PRZYPADKU
Dziewczynka A.S., lat 5 zostata przyjeta do

Kliniki z powodu niedostuchu zauwazonego
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przez rodzicéw od okoto roku oraz nawracaja-
cych zapalef ucha §rodkowego (6 incydentéw
w okresie 14 miesigcy). U dziecka rozpoznano
zesp6t Saethre-Chotzena, ktérego przebieg
wymagal w 9. miesiacu zycia wykonania ope-
racji kranioplastycznej z powodu przedwcze-
snego zaro$ni¢cia lewego szwu wieicowego.
Od tego czasu dziecko pozostaje pod opieka
pediatry, genetyka i neurologa.

W dniu przyjecia w ogélnym badaniu pe-
diatrycznym stwierdzono u dziecka nast¢pu-
jace cechy zespotu Saethre-Chotzena: nisko
zarysowang przednia granic¢ owlosienia,
uwypuklenie guzéw czolowych i ciemienio-
wych, sptaszczenie potylicy, hiperteloryzm,
asymetri¢ ustawienia gatek ocznych, opada-
nie powiek (ryc. 1). W badaniu laryngologicz-
nym stwierdzono niskie osadzenie matzowin
usznych, sptaszczony kat czotowo-nosowy,
znaczng asymetri¢ Swiatta przewodow shu-
chowych zewnetrznych oraz pod§luzéwkowy
rozszczep podniebienia. W badaniu otosko-
powym btony bebenkowe byly obustronnie
pogrubiate, bez refleksu z cechami plynu
w jamie bebenkowe;.

Ze wzgledu na informacje dotyczace
nawracajacych zapalefi uszu i niedostuchu
u dziecka przeprowadzono diagnostyke audio-
logiczng. W wykonanym badaniu audiometrii
tonalnej progowej stwierdzono obustronny,
symetryczny niedostuch na poziomie 35-40 dB
dla tonéw 125-500 Hz i 25 dB dla 1 kHz, po-
wyzej krzywa progowa na poziomie 10-15 dB.
W audiometrii impedancyjnej zarejestrowano
obustronnie krzywe tympanometryczne typu
B, ci$nienie dla ucha lewego -298 daPaiucha
prawego—344 daPa. Na podstawie badania kli-
nicznego i badan dodatkowych dziewczynka
zostata zakwalifikowana do endoskopii jamy
nosowej i nosogardta oraz obustronnej tym-
panostomii. W endoskopii, optyka sztywna 0°,
stwierdzono prawostronne, miernego stopnia
skrzywienie przegrody nosa, a w nosogardle
powigkszony migdatek gardtowy, znacznie
upoSledzajacy drozno$¢ nozdrzy tylnych
(ryc.2). Wykonano obustronnie paracentezg,
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Rycina 1. Widok twarzy dziecka z zespotem Saethre-Chotzena

Rycina 2. Dziecko A.S. Endoskopia jamy nosowej i nosogardta. Widoczny przerost
migdatka gardtowego i prawostronne skrzywienie przegrody nosa

Rycina 3. Dziecko A.S. Wideootoskopia. Widoczne cechy obustronnego wysiekowego
zapalenia ucha srodkowego oraz asymetria $rednicy przewodéw stuchowych
zewnetrznych
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podczas ktorej stwierdzono gesty ptyn w jamie
bebenkowej. Ptyn odessano i zalozono dreniki
wentylacyjne (ryc. 3).

Po zastosowanym leczeniu uzyskano po-
prawe stuchu: dla tondw niskich 125-500 dB do
poziomu 20 dB, dla tonéw wyzszych do pozio-

mu 10 dB. Dziewczynka pozostaje pod opicka

przyklinicznej poradni laryngologiczne;j.

DYSKUSJA

Opieka nad dzie¢mi z wadami czaszki oraz
leczenie zwigzanych z tymi wadami choréb
laryngologicznych przysparza licznych pro-
bleméw. Czesto dominujace dolegliwosci ze
strony mézgoczaszki i wzroku lub widoczne
nieprawidtowoSci zuchwy, zgbdw i koniczyn
sprawiaja, ze problemy laryngologiczne po-
zostaja czesto niezauwazone lub sg taczone
z juz leczonymi zmianami. Brak doniesiefi
w piSmiennictwie na temat potrzeby opieki
laryngologicznej u dzieci z zespolem Saethre
--Chotzena potwierdza te przypuszczenia.
Natomiast deformacja twarzoczaszki typowa
dla dzieci z kraniosynostozami sprawia, ze
takie patologie, jak skrzywienia i deformacje
nosa zewnetrznego oraz rozszczepy twarzo-
czaszki sa dos¢ czeste. Wysoko wysklepione
podniebienie opisywane jest u 43%, a rozsz-
czep podniebienia u 6% dzieci zespotem Sa-
ethre-Chotzena [3]. Rozszczep podniebienia
jest przeciwwskazaniem do wykonania ade-
notomii, albowiem usuni¢cie migdatka gar-
dtowego moze prowadzi¢ do niewydolnoSci
podniebienno-gardlowej i powstania noso-
wania otwartego. U dzieci z wadami twarzo-
czaszki wystepowanie podsluzéwkowego roz-
szczepu podniebienia musi by¢ zawsze brane
pod uwage przed planowanym zabiegiem ope-
racyjnym [4, 5]. Istotnym problemem dzieci
z zespotem Saethre-Chotzena sg zaburzenia
styszenia. Moga one mie¢ postaé niedostuchu
odbiorczego wymagajacego aparatownia i/lub
implantacji §limakowej we wczesnym wieku.
Moze by¢ to takze niedostuch typu mieszanego
lub przewodzeniowego. Ten ostatni stwier-
dzany jest najczesciej [6]. Jest on przewaznie
powodowany wadami ucha srodkowego oraz
dysfunkcja trabki stuchowej i jej nastepstwa-
mi [7]. Niedostuch mieszany zwykle powiazany
jest z wadami ucha zewngtrznego i Srodko-
wego, wysoko potozona opuszka zyly szyjnej

wewnetrznej oraz wystgpujacymi niekiedy wa-
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dami o§rodkowego uktadu nerwowego [8, 9].
Dominujaca postacia jest jednak niedostuch
przewodzeniowy, powodowany dysfunkcja
trabki stuchowej, zwiazana z wadami budowy
twarzoczaszki, niekiedy wadami podniebienia
i przerostem migdatka gardtowego. Przewle-
kta niewydolno$¢ trabki stuchowej zwykle pro-
wadzi do rozwoju wysigkowego zapalenia ucha
Srodkowego. Niezdiagnozowane i nieleczone
WZUS moze prowadzi¢ do powstania atelek-
tazji, aw ich wyniku do rozwoju przewlekltego
perlakowego zapalenia ucha Srodkowego.

W przypadkach przewleklego wysigko-
wego zapalenia ucha §rodkowego tympano-
stomia jest ciggle leczeniem z wyboru. Ma to
szczegblne znaczenie u dzieci z wadami twa-
rzoczaszki, gdzie nieprawidtowoSci budowy
traktowane sa jako bardzo istotny czynnik

ryzyka [10]. Zdaniem autoréw szeroki zakres

probleméw otolaryngologicznych u dzieci
zzespotem Saethre-Chotzena, w ktérych pro-
blemy dotyczace stuchu zajmuja istotne miej-
sce, wskazuje na fakt potrzeby systemowe;j
opiekilaryngologicznej. Wybdr postgpowania
leczniczego powinien by¢ wynikiem obserwa-
cjidziecka, stwierdzonych patologii i zagrozen
szczegblnie dotyczacych pogorszenia stuchu.
Powszechny Przesiewowy Program Badania
Stuchu Noworodkdéw pozwala na wezesne wy-
krycie niedostuchu odbiorczego [11]. Jednak
problem rozwijajacych sie z wiekiem niedo-
stuchéw przewodzeniowych pozostaje w gestii
opiekilaryngologicznej i umyka nierzadko ob-
serwacjilekarzy POZ, a nawet rodzicéw dzieci
w wieku przedszkolnym i szkolnym. Wydaje
si¢ to mieé szczegdlne znaczenie u dzieci z za-
burzeniami genetycznymi, do ktérych nalezy

takze zesp6t Saethre-Chotzena.
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