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Zmiany kata mostowo-mozdzkowego
I piramidy kosci skroniowej
w przehiegu wyhranych choroh

nerwowo-skornych

Changes of ponto-cerehellar angle and temporal hone
piramid in the course of neuro-cutaneous diseases

STRESZCZENIE

Celem niniejszej pracy jest zwrdcenie uwagi na wystepowanie zmian w obrebie kata mostowo-
-mozdzkowego ze szczegolnym uwzglednieniem nerwiakow nerwu stuchowego z innymi obja-
wami spotykanymi w fakomatozach. Fakomatozy, zwane takze chorobami nerwowo-skornymi
lub neurodermatozami, s genetycznie uwarunkowanymi chorobami, w ktérych obserwuje sie
liczne nowotwory wielu narzadéw, w tym szczegolnie czgsto nerwiaki badz nerwiakowtokniaki.
W zwiazku z tym istnieje mozliwos¢ zetknigcia sig z ta grupa choréb rowniez przez lekarzy otola-
ryngologdw, przy okazji diagnostyki zmian zlokalizowanych w katach mostowo-mozdzkowych.
Do najczestszych fakomatoz naleza: choroba von Recklinghausena (nerwiakowiokniakowatos¢),
zespot Sturge’a-Webera, zespot von Hippla-Lindaua, zespot Klippla-Trénaunaya.

Forum Medycyny Rodzinnej 2014, tom 8, nr 6, 298-309

stowa kluczowe: fakomatozy, kat mostowo-mozdzkowy, nerwiak nerwu stuchowego

ABSTRACT

The aim of this study is to draw attention to the occurrence of changes within ponto-cerebel-
lar angle with the emphasis neurinomas of auditory nerve with other symptoms commonly
found in facomatoses. Facomatoses otherwise known as neuro-cutaneous diseases are
genetically conditioned diseases in which multiple tumors observed in many organs, espe-
cially the often neurinomas or neurofibromas. Therefore, there is a possibility of contact with
this group of diseases of the ENT doctors on the occasion of diagnostic changes are located
in the ponto-cerebellar angle. The most common facomatoses are: Von Recklinghausen’s
disease (neurofibromatosis), Sturge-Weber’s syndrome, von Hipple-Lindau’s syndrome,
Klippl-Trénaunay’s syndrome.
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WSTEP

Fakomatozy (od greckiej nazwy phakoma
— znamig, plama) to zaburzenia rozwojowe
w tkankach pochodzacych z trzech listkow
zarodkowych, uwarunkowane genetycznie.
Sa to zwykle choroby jednogenowe. Mutacje
w genach wywotujace fakomatozy zaburzaja
powstawanie zawiazkow tkanek we wezesnym
okresie zycia ptodowego — 3.-4. tydzien zy-
cia ptodu [1]. Wynikiem tego jest obecnosé
zmian dysplastycznych w narzadach ektoder-
malnych — przewaznie o§rodkowy, obwodowy
uktad nerwowy (OUN) oraz skéra. W zwigzku
z czesta lokalizacja w obrgbie OUN oraz ské-
ry fakomatozy sg okreslane w literaturze jako
schorzenia nerwowo-skorne, neurodermato-
zy, ektodermatozy, czy dysplazje nerwowo-
-skérne, dysplazje neuroektomezodermalne.
Predylekcja zmian dysplastycznych do ukta-
du nerwowego §wiadczy o ich neuroektoder-
malnym pochodzeniu. Mimo tego, zmiany
moga dotyczy¢ rowniez pozostatych listkow
zarodkowych. Wedtug kryteriéw rozpoznania
fakomatoz najwazniejsze okazuja si¢ iloscio-
we zmiany w obrebie mézgowia oraz nerwow
obwodowych. Schorzenia nerwowo-skérne
charakteryzuja si¢ wystepowaniem licznych
nerwiakowtékniakéw pochodzacych z komé-
rek Schwanna oraz fibroblastéw btony ko-
modrkowej nerwéw obwodowych. Szczegdlnie
dotyczy to nerwiakowtdkniakowatosci 11 2,
chordb, w ktérych zmiany sa uwarunkowane
genetycznie z powodu mutacji— odpowiednio
—w obrgbie genu dla neurofibrominy 112 [2].

Wsréd najczesciej spotykanych schorzen
nerwowo-skdrnych wyrdznia si¢: chorobe
von Recklinghausena [neurofibromatosis;
nerwiakowtdkniakowato$¢ typu 1 (NF-1)
i typu 2 (NF-2)]; zespot Sturge’a-Webera,
zesp6l von Hippla-Lindaua, zesp6t Klippla-
-Trénaunaya.

Cechg charakterystyczng fakomatoz jest
czeste wystepowanie nowotwordw wielu na-
rzaddw, szczegdlnie guzéw nerwdéw obwodo-
wych i czaszkowych. Sztandarowym przykta-

dem tych ostatnich sa nerwiaki nerwu stu-
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chowego (VIII). Nowotwory te wywodzg si¢
w tych przypadkach z warstwy ektodermalne;.
Wigkszos§¢ zmian, w tym takze nowotwo-
rowych, ma charakter wrodzony, ale moga si¢
ujawnia¢ dopiero w pézniejszym wieku [1].
Celem niniejszej pracy jest zwrdcenie
uwagi na problem wspotwystepowania zmian
o charakterze nowotworowym w obrebie ka-
tow mostowo-mé6zdzkowych u chorych w prze-

biegu najczeSciej wystepujacych fakomatoz.

CHOROBA VON RECKLINGHAUSENA
(NERWIAKOWLOKNIAKOWATOSC TYPU 1)
Nerwiakowt6kniakowatos§¢ (choroba von
Recklingausena) to choroba, w ktdrej objawy
sa wynikiem zaburzef r6znicowania i migracji
grzebienia nerwowego podczas wezesnych sta-
diéw embriogenezy. Czynnik wzrostowy ner-
wow i gleju petni w tym przypadku znaczaca
role. Kazdy uktad i narzad moze zostac objety
procesem chorobowym, wiec NF przebiega
z do$¢ zmiennym obrazem klinicznym u rdz-
nych pacjentéw. Choroba Recklinghausena
jestnajczesciej pojawiajaca si¢ i diagnozowa-
na dysplazja nerwowo-skdrna, a czestosc jej
wystepowania w populacji ogdlnej jest oce-
niana w zakresie 1 : 2500-1 : 4000.

Mutacje dotyczace genu NF-1 odpowia-
daja za pojawienie si¢ choroby autosomalne;j
dominujacej. Wigkszo$¢ mutacji wystgpuje
w ojcowskiej linii terminalnej. Biatko neuro-
fibromina 1 jest produktem genu NF-1 w re-
gionie chromosomowym 17q11.2 kodujacym
11-13 kb mRNA o wielkosci 59 eksonéw. Ba-
dania dostarczaja wiedzy na temat 300 nieza-
leznych mutacji genu NF-1 [3].

Wyrdzniamy dwie postacie NF: typ pierw-
szy (NF-1) neurofibromatosis jest bardziej
rozpowszechniony (okoto 1/4000 urodzen),
a typ drugi (NF-2) neurofibromatosis stano-
wi 10% wszystkich przypadkéw NF (okoto
1/50 000 urodzen) [3].

Do rozpoznania NF-1 wymagane jest
stwierdzenie co najmniej dwdch z nastepu-
jacych kryteriow: 1) krewni I stopnia z NF-1;
2) plamy cafe-au-lait o liczbie wigkszej niz
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5 i §rednicy wigkszej niz 5 mm przed pokwi-
taniem (lub > 6 o §rednicy > 15 mm u ludzi
starszych); 3) piegi pachowe lub pachwinowe;
4) guzki Lischa w teczowcee; 5) zmiany kost-
ne (na przyktad wygiecie strzalki, piszczeli);
6) glejaki nerwéw wzrokowych; 7) nerwia-
kowldkniaki > 2 (ewentualnie jeden nerwia-
kowtdkniak splotowaty) [3, 4]. Najwazniejsze
znaczenie maja nerwiaki (neurinoma) i ner-
wiakowldkniaki (neurofibroma). Najczgsciej
potozone sa wzdtuz nerwéw obwodowych,
naczyn krwiono$nych, w obrebie narzadow
wewnetrznych ze szczegdlng predylekcja do
przewodu pokarmowego. Istotny jest réw-
niez fakt, iz nerwiakowt6kniaki moga ulec
przemianie w nerwiakowt6kniakomiesaki
lub ztosliwe nerwiaki ostonowe. Te z kolei sg
charakterystycznymi zmianami dla kata mo-
stowo-moézdzkowego. Guz zbudowany jest
zjednorodnych komoérek o morfologii komo-
rek Schwanna. Jadra komérkowe sa wydtuzo-
ne, uktadaja si¢ w charakterystyczne struktury
w postaci wirdw lub pasm. Charakterystyczne
jest rowniez tworzenie si¢ ciatek Verocaya.
W czesci przypadkéw wraz ze wzrostem ge-
stosSci komdrkowej jadra przyjmuja okragty
lub wieloboczny ksztatt. Typ histologiczny,
w ktorym komoérki sa zbite i ustawione pa-
lisadowato, nazywany jest typem Antoni A;
typ o nieregularnym, chaotycznym i luZnym
uktadzie komdrek to typ Antoni B [5].
Nalezy zwréci¢ uwage na nerwiakowtok-
niaki splotowate. U chorych z NF-1 moga po-
jawic si¢ w kazdym wieku. Wszystkie wymie-
nione zmiany o lokalizacji w kacie mostowo-
-mo6zdzkowym moga by¢ przyczyna pojawie-
nia si¢ zespotu kata mostowo-mdézdzkowego.
Zespotkata najczesciej spowodowany jest
guzem w tej okolicy. Do zmian tych zaliczane
$a na pierwszym miejscu nerwiaki ostonkowe
nerwu przedsionkowego, ale réwniez oponia-
ki i torbiele epidermoidalne. Do stosunkowo
rzadkich przyczyn, o wystepowaniu raczej ka-
zuistycznym, sa guzy przerzutowe, nerwiaki
ostonkowe innych nerwéw czaszkowych tej

okolicy (najczeéciej nerwu tréjdzielnego),

tetniaki, torbiele pajgeczynéwki. Do obrazu
klinicznego zespotu zalicza si¢ objawy uszko-
dzenia nerwu VIII: zaburzenia stuchu, szumy
uszne, zawroty glowy, objawy uszkodzenia
nerwu trdjdzielnego, do ktérych zalicza si¢
ostabienie lub brak odruchu rogéwkowego,
niedoczulica potowy twarzy, zanik czucia skor-
nego twarzy, objawy uszkodzenia nerwu VII:
obwodowy niedowlad (porazenie Bella), ob-
jawy moézdzkowe po stronie ipsilateralnej wy-
stepowania zmiany oraz wspdtwystepujace ob-
jawy piramidowe po stronie kontralateralne;j.
W zaawansowanej postaci zespolu mogg row-
niez pojawic si¢ objawy uszkodzenia innych
nerwow czaszkowych (jezykowo-gardtowego,
blednego i podjezykowego) oraz w kazuistycz-
nych przypadkach cechy charakterystyczne dla
zespotu ciasnoty Srddczaszkowej [6].

Przyczyna znacznej §miertelnoSci sa gle-
jaki nerwéw wzrokowych, oponiaki rdzenia
kregowego, nerwiakowldkniaki, gwiazdziaki,
nerwiaki ostonowe. Warto zwrdci¢ uwage na
ich wyzsza czgsto$¢ wystepowania u pacjen-
tow z neurofibromatosis 1 niz w populacji
ogoblnej [3].

Zespot objawdw wskazujacych na istnienie
nerwiaka w kacie mostowo-mézdzkowym pod
postacia niedostuchu i szuméw usznych moze
— mimo wszystko — powodowaé pomyiki
diagnostyczne w przypadku chorych z rozpo-
znang choroba Recklinghausena. Okazuje si¢
bowiem, ze w przebiegu tej fakomatozy moga
pojawiacé si¢ rowniez inne nowotwory majace
swoja lokalizacj¢ w obrebie koSci skronio-
wej. Jednym z nich jest klebczak bgbenkowy,
dajacy podobne objawy ze zwigzanym z ner-
wiakowtdkniakowatoScia typu 1 w 7% przy-
padkéw. Moze on wtedy wspotwystepowaé
z rakiem rdzeniastym tarczycy, gruczolakiem
przytarczyc oraz pheochromocytoma. Roz-
poznanie kigbczaka, z uwagi na jego budowe
(komorki APUD, amine precursor aptake and
decarboxylase cells) i wydzielanie wielu neu-
rohormonéw moze by¢ utatwione, ze wzgledu
na wspotwystgpowanie w obrazie klinicznym

objawdéw endokrynologicznych. NajczeSciej sa
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one podobne do zespotu rakowiaka lub guza
chromochtonnego nadnerczy, ze wzgledu na
wydzielanie serotoniny i metabolitéw kate-
cholamin [7].

Czestos¢ wystepowania zaburzeh w obrebie
glowy i szyi u pacjentéw z NF zostala oszaco-
wana miedzy 25% a 35% [8]. Wedtug Kimmel-
manna [9] nieprawidlowoSci pojawily si¢ w gra-
nicach 22-47%, natomiast Macerii Saxon [10]
przedstawili 63 pacjentéw na 170 (37%) z za-
burzeniami otolaryngologicznymi.

W klinice Montreal Children’s Hospital [11]
sposrdod 164 pacjentéw, 8 wymagato konsul-
tacji otolaryngologicznych z réznych powo-
déw zwiazanych z chorobg Recklinghausena.
Siedmiu z nich miato kliniczne objawy zgodne
z rozpoznaniem NF-1, badania nie wykazaly
obecnosci NF-2, ajeden przypadek wykazywat
nietypowy przebieg NF. Utrata stuchu oraz
zwezenie drog oddechowych byly najczestszy-
mi dolegliwo$ciami. Wedtug White i wsp. [12]
21% pacjentéw ma rézne postacie zaburze-
nia stuchu. Sposréd dzieci z ubytkami stuchu
dwoje miato odbiorczy charakter o nieznanym
pochodzeniu, z prawidlowymi badaniami to-
mografii komputerowej oraz rezonansu ma-
gnetycznego, oraz jeden przypadek gtuchoty
przewodzeniowej. U 75% pacjentéw wystepo-
wat plexiform neurofibroma. U wigkszosci cho-
rych zmiany te zwykle pojawiaja si¢ w glowie
iszyijako pierwsze i czesto wynikaja z nerwow
czaszkowych: 111, V, VII, IX.

Shambull i wsp. [13] przedstawili dwa
przypadki pacjentow plci zefiskiej z NF-11ito-
warzyszaca utrata stuchu. U jednego pacjen-
ta zaobserwowano wystepowanie plam typu
cafe-au-lait, podczas gdy u drugiego pacjen-
ta obserwowano w MRI zmiany w obrebie
modzgowia. W obu przypadkach stwierdzono
gleboki niedostuch obustronny. Utrata stu-
chu jest zwykle objawem charakterystycznym
u pacjentéw z nerwiakiem nerwu stuchowego
w przebiegu nerwiakowldkniakowatosci typu
2, ale nalezy pamigtaé, ze moze by¢ réwniez
waznym objawem u pacjentéw z nerwiakow-

I6kniakowatoscia typu 1.
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Mimo wszystko, zmiany w obrgbie kata
mostowo-mézdzkowego u pacjentéw z roz-
poznanym NF-1 sa stosunkowo rzadkie. Prze-
ciwnie jest w przypadku nerwiakowldknia-
kowatosci typu 2 (NF-2), gdzie guzy kanatu
stuchowego wewnetrznego sa podstawowym
kryterium diagnostycznym. Dziedziczenie na-
stepuje autosomalnie dominujaco, a czgstos$é
wystgpowania choroby w populacji ogdlnej
jest oceniana na 1 : 50 0000. Gen zwiazany
z NF-2 zlokalizowany jest na chromoso-
mie 22 (22q11.21-q13.1). Do rozpoznania
NF-2wymagane jest stwierdzenie co najmniej
jednego z nastepujacych kryteriéw: 1) obu-
stronne nerwiaki nerwow stuchowych (VIII)
na podstawie badania TK Iub MRI; 2) bliscy
krewni z NF-2 i jednostronny nerwiak ner-
wu VIII; 3) wystepowanie wigcej niz dwdch
zmian: nerwiakowtdkniak, glejak, nerwiak
ostonowy, oponiak, mtodzieficze tylne pod-
torebkowe zmetnienie soczewki [14].

Wedtug badan Moffata i wsp. [15] Sred-
ni wiek wystapienia objawow wynosi 29 lat
(8-55 lat), za$ §redni wiek diagnozy NF-2 to
32,5 roku. Srednie opéznienie w diagnostyce
stanowi 3,5 roku (0-25 lat), au 17% pacjentéw
opdznienie trwato wigcej niz 10 lat.

Nerwiakowldkniakowato$¢ typu 2 jest kli-
nicznie znana niejednorodna chorobg z dwie-
ma odrebnymi formami: tagodna (Gardner-
-Frazier) oraz cigzka (Wishart). Lagoda po-
sta¢ charakteryzuje si¢ pZnym poczatkiem
i powolnym, obustronnym rozwojem nerwiaka
ostonowego nerwu VIII, z rzadkimi objawami
skérnymi i innymi nowotworami o§rodkowego
uktadu nerwowego. Odwrotnie, ciezka postaé
odznacza si¢ wczesnym wiekiem zachoro-
wania i szybka progresja bilateral vestibular
shwannoma z czgstym wystepowaniem 1oz-
norodnych guzéw w obrgbie OUN [16, 17].
Ruttledge i wsp. [18] odkryli, ze mutacje typu
przesunigcia ramki odczytu oraz powstawanie
kodonu nonsensownego w genie NF-2 prowa-
dza do obcigcia bialka, co skutkuje ciezszym
przebiegiem choroby — posta¢ Wisharta; na-

tomiast mutacja typu zmiany sensu powoduje
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zmiang¢ pojedynczego aminokwasu w biatku
ijest zwigzana z tagodniejsza forma choroby
— postaé Gardnera-Fraziera.

Szczegoblne znaczenie posiadaja w zwigzku
z tym badania obrazowe moézgu, ze szczegdl-
nym uwzglednieniem okolicy czesci skalistej
piramidy koSci skroniowej i okolicy kata mo-
stowo-moézdzkowego. Duze znaczenie maja
badania MRI mézgu i rdzenia kregowego
zzastosowaniem kwasu gadopentenowego (ga-
dolinum). Szczegdlna uwage nalezy zwrdcic na
badania audiometryczne i badanie potencjatow
stuchowych. Jest to przydatne do oceny stopnia
uszkodzenia drog stuchowych w szczegdlnosci
u dzieci, gdzie zmiany katéw mostowo-moézdz-
kowych maja charakter wrodzony [4].

Badania przesiewowe dla zagrozonych
cztonkéw rodziny powinny zawieraé: MRI
mozgu za pomoca kwasu gadopentenowego,
audiogram tonalny, audiogram stowny oraz
oceng genetyczna z pobraniem krwi dla spraw-
dzenia mutacji w obrgbie NF-2 [15].

Nerwiakowtdkniakowato$¢ 2 (NF-2) sta-
nowi mniej niz 10% wszystkich przypadkéw
zmian w obrgbie kata i przejawia si¢ w wy-
stepowaniu dwustronnych nerwiakéw osto-
nowych (schwannoma), wielu guzéw typu
schwannoma korzeni rdzenia kregowego,
oponiakéw, nowotwordw glejowych. Zmiany
w obrebie OUN maja charakter hamartoma.
Wiestler wsp. [19] zaobserwowali wystepo-
wanie wielu dysplastycznych ognisk niedoj-
rzalych komérek neuroektodermalnych w ko-
rze mozgowej i jadrach podstawy u szesciu
pacjentdw cierpigcych na nerwiakowtdknia-
kowatos¢ typu 2. Komorki te, chociaz cze¢sto
polimorficzne i wielojadrowe (cechy charak-
terystyczne dla zmian typu hamartoma), nie
wykazuja aktywnos$ci mitotycznej lub sklon-
nos$ci do transformacji nowotworowej. Aby
okresli¢ histogeneze tych ognisk, wykonano
badania immunocytochemiczne z reakcja
z przeciwciatami dla linii komérek nerwowych
iglejowych. Na podstawie badania cytologicz-
nego wygladu, dystrybucji i reakcji immunore-

aktywnoSci stwierdzano, ze niekt6re ogniska

maja cechy charakterystyczne dla zmian typu
mikrohamartoma u wigkszoSci pacjentéw
z nerwiakowtdkniakowatoScia typu 1. Wyste-
powanie obustronnych guzéw nerwu stucho-
wego u chorych z NF-2 z pewno$cia powoduje
powstanie dodatkowych probleméw zwigza-
nych zleczeniem. Wybor wadciwego leczenia
jest niewatpliwie trudniejszy niz w przypadku
nerwiakow jednostronnych. Nalezy przy nim
uwzglednic¢ mozliwo$¢ wystapienia catkowitej
ghuchoty obuusznej po leczeniu operacyjnym.
Ponadto nalezy pamigtac o mozliwoSci wspot-
wystepowania innych zmian o charakterze no-
wotworowym z lokalizacja wewnatrzczaszko-
wa, ktére rowniez nalezy uwzglednic podczas
leczenia chirurgicznego. Obecnie leczenie
catkowitej gtuchoty obuusznej, ktéra dosé
czesto dotyczy pacjentéw z NF-2, opiera si¢
na implantach pnia mézgu. Zasada dziatania
oparta jest na pobudzaniu elektroda jadra
Slimakowego grzbietowego i dolnej czesci
jadra §limakowego brzusznego na poziomie
zachylka bocznego komory czwartej. Obecnie
zaleca sie, aby stosowac metode tak zwanego
u$pionego implantu, czyli jego wszczepienie
podczas usuniecia pierwszego guza [19].
Vestibular schwannomas zwykle poja-
wiaja si¢ w obrebie przewodu stuchowego
wewnetrznego i wywodza si¢ z komdrek
Schwanna, obejmuja jedna lub obie galezie
nerwu przedsionkowego. Najczestszym miej-
scem wyjScia guza jest strefa migdzy tkanka
glejowa a ostonka Schwanna, tak zwana strefa
Obersteinera-Redlicha, ktora lezy wewnatrz
przewodu sluchowego wewnetrznego. Znacz-
nie rzadziej guzy znajduja si¢ w przedsionku
czy §limaku. Moga one rozprzestrzeniac si¢
przez bezposrednie przedtuzenie zmian we-
wnatrz przewodu albo pojawiaja si¢ w uchu
wewnetrznym de novo. Wykazano, ze ostonka
nerwu 6smego przechodzi przez kanat Rosen-
thala do uzdeczki przebitej i to jest miejsce
pochodzenia pierwotnych guzéw wewnatrz-
przedsionkowych. Na poczatku dwudzieste-
go wieku zainteresowano si¢ wystepowaniem

rzadkich pierwotnych guzéw w obrebie przed-
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sionka oraz ucha wewnetrznego i pierwsze
badanie post mortem zostalo opisane przez
Mayeraw 1917 roku. Gray w 1933 roku opisat
pacjentéw z NF-2 ze zmianami w uchu we-
wnetrznym. W jednym przypadku wystepowat
zdecydowany naciek guza z przewodu stucho-
wego wewnetrznego do ucha wewngtrznego,
natomiast w innych przypadkach pierwotna
zmiana dotyczyla schodéw bebenka i dolne-
go kofica wrzecionka. Pig¢ lat pdzZniej Scott
opisal przypadek NF-2 z bezpo§rednim prze-
dhuzeniem guza z wewnetrznego przewodu
stuchowego do przedsionka, z niedroznoScia
przedsionka i z ekspansja nowotworu do
gbérnego oraz bocznego kanatu pétkolistego
idolnych czesci Slimaka. W 1963 roku Hallpi-
ke opisat przypadek gltuchoty przewodzenio-
wej u pacjenta z NF-2 z guzem znalezionym
w przedsionku, utrudniajacym ruch strzemia-
czek. Podobne zdarzenie opisali w 1981 roku
Johnsson i Kingsley, przy czym 1,5 mm guz
wywodzil si¢ ze schodéw bgbenka [20].

Wedtug badan Ito i wsp. [21] §redni wiek
poczatku wystepowania nerwiaka ostonowego
nerwu przedsionkowego w przebiegu neuro-
fibromatosis 2 wynosi 23 lata, 44% pacjentow
prezentuje swoje pierwsze objawy w drugiej
dekadzie zycia. Przy czym wiek zachorowa-
nia jest znaczaco nizszy dla guzéw rosnacych
(16,7 lat) niz dla stabilnych nowotworéw
(30,2 roku). Srednie tempo wzrostu objeto-
Sci guza wynosi 0,45 cm3/miesigc. Poczatkowe
objawy vestibular shwannoma dotyczyly za-
burzenia stuchu i dzwonienia w uszach tylko
W 56%, zaburzenia widzeniaw 11%, zaburze-
nia czucia i ruchu takze w 11% oraz neuralgii
nerwu trojdzielnego w 7%. U 70% pacjentow
poza nerwiakiem ostonowym nerwu VIII wy-
stepowaly tez inne guzy nerwow czaszkowych,
u 44% wewnatrzczaszkowy oponiak, a u 96%
spinal extramedullary tumor, ktory raczej nie
korelowat ze ztym rokowaniem.

U bardzo nielicznych pacjentéw moze
powstac asymptomatyczny guz o niewielkich
rozmiarach, na przyktad u 89-letniej kobie-

ty obustronny guz wywodzit si¢ z wrzecion-
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ka oraz u 72-letniej pacjentki z nerwiakiem
ostonowym wewnatrz Slimaka [22].

Mate nerwiaki ostonowe nerwu przedsion-
kowego (< 3 cm) sa leczone gtéwnie radiochi-
rurgicznie za pomoca gamma-knife, natomiast
wigksze zmiany powyzej 3 cm wymagaja chi-
rurgicznej resekcji [21].

Vestibular schwannomas (VS) jako ta-
godne guzy wywodzace si¢ z czg¢sci przed-
sionkowej nerwu VIII stanowia wigcej niz
80% guzéw kata mostowo- mézdzkowego
u pacjentoéw z NF-2. W nerwiakowtdkniako-
watoSci stwierdza si¢ ich obustronne wystgpo-
wanie azw 90%. Bikhaziiwsp. [16] poréwnuja
NF-2 z familial unilateral vestibular shwanno-
ma, z choroba, ktdra nie spetnia obecnych
kryteriow rozpoznania nerwiakowlékniako-
watoSci typu 2. Rodzinne wyst¢powanie jed-
nostronnego nerwiaka ostonowego nerwu
VIII prawdopodobnie moze by¢ wynikiem
mutacjiw genie NF-2. Przypuszcza sig, ze ten
fenotyp moze reprezentowac r6zna ekspresje
NF-2 albo catkiem nowa chorobg¢ genetycz-
na. Dalsze badania genetyczne beda mogty
wyjasnic etiologie tej jednostki chorobowe;.
Mutacje dotyczace genu NF-2 zaobserwowa-
no w 22-59% pacjentéw ze sporadycznym
wystepowaniem VS. Vestibular shwannomas
w NF-2 histologicznie maja ogniska o wigkszej
komoérkowatoSci, wiekszej zrazikowatoSci,
wykazuja tendencj¢ pojawiania si¢ w mlod-
szym wieku z wickszym rozmiarem guza
w prezentacji klinicznej, niz ich odpowiedniki
sporadyczne.

Cochleovestibular shwannomas gtéwnie
prezentujg typ histologiczny Antoni A i na
0g6t wykazuja agresywny przebieg, najcze-
$ciej dotyczacy labiryntu. Zmiany wewnatrz
Slimaka i przedsionka przewaznie sa wynikiem
wtornej degeneracji. W wielu przypadkach
shwannoma moga wystepowaé dodatko-
we guzy — meningoma, tak jak w przypad-
ku 43-letniej kobiety opisanej przez Nam
iwsp. [22]. Poza tym u pacjentki zdiagnozowa-
no dodatkowe schwannomas wewnatrz scho-

dow bebenka, przedsionka i w tylnym kanale
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potkolistym. Znaleziono réwniez oddzielne
shwannomas w nerwie twarzowym wewnatrz
labiryntu, w zwoju kolanka i w dystalnej czesci
sutkowej. Slimak wykazywat czg$ciowa utrate
komorek wtoskowatych narzadu spiralnego,
umiarkowang atrofi¢ prazka naczyniowego
i obecno$¢ kwasochtonnego osadu wewnatrz
endolimfy i perylimfy. Natomiast wspomniany
oponiak tylnego dotu czaszki naciekal na ko-
morki wyrostka sutkowa- tego z ogniskowym
naciekaniem na woreczek endolimfatyczny.
Wszystkie te zmiany doprowadzity do odbior-
czej utraty stuchu oraz niedowladu twarzy.
Rzadkie przypadki wielu oponiakéw bez
wystepowania vestibular shwannoma byly zgta-
szane u pacjentow z neurofibromatosis 2. Me-
ningomas moga poprzedzaé rozwoj nerwiaka
ostonowego nerwu VIIIiich obecno$éw dzie-
cifistwie powinno si¢ traktowac jako mozliwie
wczesny znak NF-2. Natomiast doro§li z wie-
lokrotnymi oponiakami oraz bez vestibular
shwannoma sa niskim ryzykiem dla NF-2 [23].
Wedlug badaf prowadzonych przez Nam
i wsp. [22] okazato sie, ze 58% badanych kosci
skroniowych (15 z 26) wykazato obecnos¢ shwan-
noma nerwu twarzowego, co §$wiadczy o nierzad-
kim wspotwystepowaniu z acustic neuroma.
Kiroglu i wsp. [24] przedstawiaja niety-
powy przypadek 20-letniej kobiety z obu-
stronnym nerwiakiem nerwu stuchowego
oraz z dwustronnym nerwiakiem ostonowym
(shwannoma) nerwu twarzowego w przebiegu
neurofibromatosis 2. U pacjentki znaleziono
w prawej §liniance przyusznej zgrubienie wiel-
kos$ci 4 X 4 cm, z obwodowym lewostronnym
paralizem twarzy oraz lewostronnym niedo-
wladem polowiczym, a takze zdiagnozowa-
no zapalenie ucha $rodkowego z wysickiem.
Testy audiometryczne potwierdzity wyste-
powanie obustronnej gluchoty odbiorcze;j.
Tomografia komputerowa koSci skroniowe;j
wykazata obecno$¢ masy w uchu §rodkowym,
powigkszony przewdd stuchowy wewnetrzny
lewy az do kata mostowego-mdézdzkowego

i powickszona wrzecionowata zmian¢ w pra-

wym przewodzie shuchowym wewnetrznym,
réwniez siegajaca do kata mostowo-mézdzko-
wego. Badanie ujawnilo takze udar lakunarny
w prawej przedniej czg$ci mostu, z powodu
przebytego 10 lat wczeSniej zapalenia opon
modzgowych i wielokrotne zwapnienia w pa-
renchymie mézgu. U pacjentki nie pojawit si¢
prawostronny paraliz twarzy, poniewaz guz
w obrebie §linianki przyusznej mial wystarcza-
jaco duzo przestrzeni od sasiadujacych koSci,
natomiast facial shwannoma po lewej stronie
byla ograniczona tylko do koSci skroniowej,
a paraliz lewostronny byl prawdopodobnie
spowodowany uciskiem w uchu $rodkowym
lub uciskiem przewodu stuchowego wewnetrz-
nego. Chociaz niektdrzy neurolodzy byli prze-
konani, ze wszystkie objawy byly nastgpstwem
zapalenia opon mdzgowych.

Moffat i wsp. [15] przeprowadzili staty-
styke 62 guzéw kata mostowo-mozdzkowe-
go w przebiegu neurofibromatosis 2, z czego
59 stanowity vestibular shwannomas, dwa me-
ningomas 1 jeden facial shwannoma. Czter-
dziestu dziewieciu nerwiakom ostonowym
nerwu VIII towarzyszyta rowniez neuropatia
innych nerwéw czaszkowych. Nerw II1, IVi VI
stanowity razem 2%, nerw trdjdzielny 16,3%,
nerw twarzowy stopnia pierwszego wedtug
skali House-Brackmanna 98%, za§ stopnia
drugiego 2%, nerw IX, X, XI i XII 6%, oraz
obrzek tarczy nerwu wzrokowego 22,4%.

Po leczeniu radiochirurgicznym metoda
gamma-knife pigciu guzow stopnia pierwsze-
go w obrebie nerwu twarzowego wedtug skali
House-Brackmanna, dwa z nich pogorszyty
si¢, osiagajac stopief drugii trzeci, natomiast
trzy nie ulegly zadnej poprawie. Natomiast po
zabiegu mikrochirurgicznym 15 guzéw, trzy
pozostaty bez zmian, trzy osiagnety stopiefi 2,
cztery stopien 3, jeden stopien 5 oraz 4 przy-
padki stopien 6. Wyniki te Swiadczg o nie-
skuteczno$ci tych metod. Najlepsze rezultaty
osiagni¢to wedtug strategii watch and wait.
Z 22 przypadkéw tylko jeden pogorszyl sie
i osiagnal stopien trzeci [15].
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ZESPOL VON HIPPLA-LINDAUA
(VON HIPPEL-LINDAU DISEASE)
Choroba von Hippla-Lindaua to rzadka
(1/36 000 urodzen) choroba genetyczna, au-
tosomalna dominujaca ze zmienna penetra-
cjaiopdzniong ekspresja. Jest spowodowana
mutacjami w genie VHL zlokalizowanym na
krotkim ramieniu chromosomu 3p25-p26 [3].
Dtugosé¢ genu wynosi okoto 14 500 par zasad
genomowego DNA i zawiera 3 eksony [25].
Zespot von Hippla-Lindaua cechuje si¢
zwickszonym prawdopodobieastwem wy-
stapienia nowotwordéw nerek, oSrodkowego
uktadu nerwowego, torbieli nerki, trzustki lub
watroby [3]. Cecha najbardziej charaktery-
styczna jest obecno$¢ co najmniej jednego na-
czyniaka ptodowego (HBL, haemangioblasto-
ma) zlokalizowanego w obrebie osrodkowego
uktadu nerwowego. Naczyniaki najczesciej
maja umiejscowienie w mozdzku i siatkdwcee.
W szczegdlnosci ta pierwsza lokalizacja ma
duze znaczenie ze wzgledu na bliskos¢ kata
mostowo-moézdzkowego. To z kolei moze po-
wodowad, ze naczyniaki mézdzku powoduja
objawy charakterystyczne dla guzéw kata.
Niezbedne okazuje si¢ w tym miejscu bada-
nie obrazowe (MRI mézgu) oraz neurologicz-
ne (charakterystyczne objawy mdzdzkowe:
dysdiadochokineza, oczoplas, niezbornos¢,
zawroty glowy typu centralnego, dysartria,
mowa skandowana, drzenie zamiarowe,
chwiejny ch6d na szerokiej postawie, dys-
metria, hipermetria, hipometria, hipotonia,
dekompozycja ruchéw).
Haemangioblastomas sa fagodnymi guza-
mi, stopnia pierwszego, stanowigcymi 1-1,5%
wszystkich guzéw wewnatrzczaszkowych
i 2-3% guzéw wewnatrz rdzenia kregowego
i7,5% wszystkich guzéw dotu tylnego czaszki
[26, 27]. Chociaz jest to fagodna postaé z po-
wolnym wzrostem, to jednak HBL powoduje
komplikacje zagrazajace zyciu z powodu roz-
rostu torbieli okotoguzowych. U pacjentéw
zzespotem von Hippla-Lindaua HBL najcze-
$ciej znajdowany jest w tylnym dole czaszki
(okoto 80%) irdzeniu kregowym (okoto 20%).
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Inne lokalizacje dotycza pnia mdézgu czy same-
go kata mostowo-mézdzkowego [27]. Wedtug
prowadzonych badan przez Padhi i wsp. [26]
haemangioblastoma mé6zdzku pojawia si¢
najczgsciej w 71% (u 35 na 49 pacjentow),
a §redni wiek w momencie postawienia dia-
gnozy wynosi 32 lata. Lokalizacja guza doty-
czy gtéwnie potkul mézdzku, rzadziej samego
robaka [27]. Ciekawym stwierdzeniem jest, ze
u 10% pacjentéw wystepuje policytemia w wy-
niku produkcji erytropoetyny przez komoérki
haemangioblastoma, za$ Richard i wsp. [27]
podaja, ze wtdrna policytemia w przebiegu
HBL moézdzku moze wynosi¢ nawet 20%.
U 100% badanych wystapity bole gtowy, u70%
objawy mozdzkowe, u 65% obrzek tarczy ner-
wu wzrokowego, u 20% porazenie nerwow
czaszkowych, a u 16% stabos¢ koficzyn.

Wyréznia si¢ cztery makroskopowe typy
haemangioblastoma, przy czym HBL mé6zdzku
charakteryzuje si¢ wielko$cia osiagajaca 7 cm
Srednicy, budowa torbielowata z ksantochro-
matycznym ptynem i obecnoscia przyscienne-
go, gestego, czerwonego guzka (0,5-2,5 cm
$rednicy) [27].

Kanno i wsp. [28] przedstawiaja przypa-
dek 66-letniego mezczyzny z VHL, z haeman-
gioblastoma mo6zdzku w prawej potkuli oraz
z oponiakiem meningotelialnym w tylnym
dole czaszki. To ciekawy przyktad, ze wzgledu
na wystgpowanie meningoma, co w chorobie
von Hippla-Lindaua jest dosy¢ rzadkie. Me-
ningoma to drugi najczestszy typ guza w prze-
biegu neurofibromatosis 2 i zwiazany z cze-
$ciowa utrata chromosomu 22q w tkankach,
jednak te badania ujawnily, Ze przyczyna moze
by¢ takze inaktywacja genu VHL.

U chorych z zespotem von Hippla-Lin-
daua obserwuje si¢ liczne nowotwory, roz-
wijajace si¢ wieloogniskowo, obustronnie
oraz wystepujace w zdecydowanie mtodszym
wieku niz w populacji ogdlnej [4]. Z punktu
widzenia otolaryngologa szczegélnie doty-
czy to zwigkszonej czestoSci wystgpowania
guza woreczka endolimfatycznego (ELST,

endolymphatic sac tumor) [29]. Guzy te rzad-
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ko pojawiaja si¢ w ogdlnej populacji, jednak
u pacjentéw dotknigtych VHL wykrycie za
pomoca tomografii komputerowej lub rezo-
nansu magnetycznego waha si¢ w granicach
11-16%, przy czym nie wszystkie zmiany moga
by¢é wykryte w odpowiednim czasie. U znacz-
nej czedci osob dotknietych VHL z objawami
z powodu dysfunkcji przedsionka i §limaka
badania nie zawsze wskazuja ewidentnie na
guz woreczka endolimfatycznego [30]. Guz
woreczka endolimfatycznego (ELST) naj-
czeSciej rozwija si¢ na tylnej §cianie piramidy
koSci skroniowej. Rozrastajac si¢, powoduje
powolna destrukcje kosci w tej okolicy [29].
Normalnie jasna i beznaczyniowa tylna po-
wierzchnia ko$ci skalistej wykazuje ogromna
neowaskularyzacje w niektorych przypadkach
u pacjentéw z VHL [31].

Dostepne sa trzy badania nad mutacjami
w genie VHL w przebiegu ELST. Substytucja
C zamiast T w pozycji 194 skutkuje wymiana
aminokwasu w S65L. Druga mutacja dotyczy
insercji 3 nukleotydéw w miejsce splicingu we-
wnatrz eksonu 2. Natomiast trzecia — delecje
pary nukleotydéw w pozycji 502, wynikiem
czego jest terminacja w kodonie 87 [32].

Makroskopowo guz jest opisywany jako
dobrze unaczyniona, czerwona lub niebieska-
wa tkanka, o migkkiej konsystencji, przy cze-
$ci obejmujacej koS¢ o bardziej zwartej i statej
gestosci [25]. Przypuszceza sig, ze guzy bogato
zasilone w naczynia krwiono$ne sa wynikiem
nieprawidtowej formy lub nieobecnosci bial-
ka, co moze powodowac wzrost czynnika
HIF (czynnik indukowany niedotlenieniem)
stymulujacego angiogenez¢. Normalnie gen
VHL reguluje czynnik VEGF i istnieja do-
wody, ze inaktywacja tego genu promuje na-
dekspresje VEGF. To moze ttumaczy¢ wyso-
ce unaczyniony charakter wszystkich guzéw
w przebiegu zespotu von Hippla-Lindaua [33].

Mikroskopowo przewazaja dwie formy:
gruczotowa oraz brodawkowata. W pierwszej
gruczotowej postaci wystepuja cysty wypetnio-
ne koloidalng substancja, ktdre sa otoczone

przez pojedyncza warstwe epitelialnych ko-

morek o ksztalcie szeSciennym, lekko sptasz-
czonym, przewaznie jasnym kolorze, czasem
kwasochtonne z owalnym jadrem. Podobiefi-
stwo do pecherzykéw tarczycy jest znacznie
zauwazalne. Posta¢ brodawkowata jest bar-
dziej stata, dobrze uformowanga tkanka, cha-
rakteryzujaca si¢ komorkami z ogromng ilo-
Scia jasnej cytoplazmy i centralnie potozonym
jadrem, przypominajaca renalis carcinoma.
W obu mikroskopowych rodzajach guza po-
stacie mitotyczne sa rzadkie, martwica nie-
obecna i minimalny pleomorfizm [25].

Guzy woreczka endolimfatycznego wywo-
dza si¢ zaréwno z dystalnej czesci przewodu
Srédchtonki, jak i u wigkszoSci pacjentow
z proksymalnej cz¢$ci woreczka §rédchtonki.
Czeste jest rOwniez jednoczesne wystgpowa-
nie guzéw w obu woreczkach i przewodach
u 0s6b dotknigtych VHL. Przypuszcza sie, ze
obustronne wystepowanie nowotworéw moze
wynosi¢ nawet 30% ELST w przebiegu VHL.
Pacjenci z zespotem von Hippla-Lindaua
wykazuja utrate stuchu w 95-100%, dzwo-
nienie w uszach w 92%, zawroty glowy lub
nieréwnowage w 62%, uczucie petni w uszach
w 29% i niedowtad twarzy w 8%. U 43% pa-
cjentéw ELST pojawia si¢ nagle i w klinicz-
nie odznaczajacy si¢ sposob, u kolejnych 43%
stopniowo w ciaggu 3-6 miesi¢cy, natomiast
u 14% choroba wykazuje przebieg bardziej
podstepny ze stopniowa utrata stuchu, ktéra
jest nieodwracalna i pojawia si¢ najczesciej
w drugiej dekadzie zycia (Srednio 22 lata). Na-
silajace si¢ dzwonienie w uszach wspolistnieje
z zawrotami glowy, ktére czesto sa poczatkiem
utraty stuchu. Gluchota odbiorcza moze by¢
wynikiem krwotoku wewnatrz labiryntu, co
zwykle jest zauwazalne podczas badania re-
zonansu magnetycznego, jednak zanotowano
przypadki, ze krwotok byt widoczny dopiero
po roku od zdarzenia. Krwotok wewnatrz
labiryntu moze by¢ wskaznikiem mikrosko-
powego ELST u pacjentéw z zespotem von
Hippla-Lindaua, wigc osoby styszace i po-
zbawione zmian w badaniach obrazowych,

ale z wyraznie zauwazalnym krwotokiem sa
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kandydatami do interwencji chirurgiczne;j.
Czesto$é nieodwracalno$ci objawéw, a szcze-
gblnie gluchoty u tych pacjentéw moze byé
wynikiem degeneracji §limaka lub nerwéw
albo wtérnego zapalenia [30].

Wyrézniamy mate ELST, ktére nie po-
woduja zmian w torebce usznej i ograniczajg
si¢ tylko do bocznej czgsci kosci skroniowe;j.
W tym przypadku wystgpowanie objawow
przedsionkowo-§limakowych nie zalezy od
rozmiarOw guza, ale od skojarzonego z guzem
krwotoku lub obrzgku [30].

Wedlug prowadzonych badan przez Choo
iwsp. [31] na grupie 129 pacjentéw z potwier-
dzonym genetycznie VHL, u 21 z nich na pod-
stawie MRI zdiagnozowano guz woreczka en-
dolimfatycznego, co stanowi 16%, podobne
jak we wczes$niej wspomnianych badaniach.
Badanie obejmowato réwniez 46 ludzi ze
zdiagnozowanga choroba VHL, jednak wynik
testu genetycznego okazatl si¢ negatywny.
Czestos¢ wystepowania ELST u kobiet i mez-
czyzn wynosi odpowiednio 13 : 8, a §redni wiek
w momencie rozpoznania stanowi 37,4 roku
(pacjenci od 11. do 77. roku zycia). Guz wo-
reczka endolimfatycznego (ELST) wystepuje
w podobnym wieku réwniez u ludzi bez zespo-
tu von Hippla-Lindaua i zauwazono u nich
znacznie rzadziej utrate stuchu, dzwonienie
w uszach, zawroty glowy, brak réwnowagi niz
u pacjentéw z potwierdzonym VHL.

Ze wzgledu na czeste wystepowanie ha-
emangioblastomas mé6zdzku i pnia mézgu
u pacjentéw z zespotem von Hippla-Lindaua
potrzebna jest doktadna analiza, by odréznié
centralne zaburzenia réwnowagi od obwo-
dowej, dotyczacej narzadu przedsionkowe-
go. Wedtug przeprowadzonych badan, pigciu
pacjentéw z ELST wykazywato objawy braku
rownowagi pochodzenia m6zdzkowego albo
pnia mozgu.

Rao i wsp. [32] opisuja przypadek 33-let-
niej kobiety z VHL oraz ELST z postepu-
jacymi zaburzeniami sluchu, zawrotami
i bélami glowy. Badanie rezonansem ma-

gnetycznym (MRI) ujawnito mase (wielkosci
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4,5 x 3,8 X3,5 cm) w prawym kacie mosto-
wo-mézdzkowym, niszczacym mézdzek. Na-
tomiast tomografia komputerowa wykazata
nadmierna destrukcje kosci skalistej i struktur
ucha §rodkowego. U matki i siostry réwniez
wystepowaly podobne objawy z powodu prze-
bytego haemangioblastoma mézdzku. U pa-
cjentki w guzie woreczka §rédchtonkowego
wickszos¢ komoérek wykazywala zwigkszona
reaktywno$¢ cytokertyny, CK5/6, CK7, CK18,
CK19, nabtonkowego antygenu btonowe-
go, wimentyny, ale negatywna reaktywnos$¢
CK20. Ogniskowe obszary wykazywaty immu-
noreaktywnos$¢ biatka S-100. Catkowity brak
GFAP, P63, D2-40, synaptofizyny, chromo-
graniny, tyreoglobuliny, czynnika transkryp-
cyjnego tarczycy 1. Guz woreczka endolim-
fatycznego (ELST) sktadal si¢ z kompleksu
brodawkowatych struktur pokrytych pojedyn-
cza warstwa niskich szeSciennych komorek,
a czasem koloidalnych, przypominajacych
cysty czy pecherzyki tarczycy. Jest to przyktad
brodawkowo-gruczotowej postaci ELST.

W przebiegu choroby von Hippla-Lindaua
mozliwe jest wystapienie porazenia nerwu
twarzowego z powodu guzéw kosci skroniowej
tak, jak to mialo miejsce w przypadku opi-
sanym przez Krzystolika i wsp. u 19-letniego
chtopca [25]. Po operacji badanie histopato-
logiczne ujawnito brodawczaka splotu naczy-
nidwkowego. Trzy lata pdZniej pojawila si¢
ataksja i postawiong diagnozg byla haeman-
gioblastoma mé6zdzku.

Skalova i wsp. [33] opisuja interesujacy
przypadek kobiety z masa w uchu Srodkowym,
wystajaca do zewne¢trznego kanatu stucho-
wego. Guz naczyniowy przeniknat i zniszczyt
sasiadujaca cze$¢ skalista kosci skroniowe;j
z destrukcja czeSci sutkowej oraz kanatéw pot-
kolistych. Pacjentka przeszta usuni¢cie guza
zucha srodkowego, czesci sutkowej i skalistej.
Jakkolwiek niszczacy, nawracajacy guz w uchu
§rodkowym pojawil si¢ po 26 miesiacach.
W drugim przypadku opisanym przez Skalove
u 66-letniej kobiety przypuszczano wystepo-
wanie oponiaka, jednak ostateczng diagnoza
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byt ELST. Guz woreczka endolimfatycznego
moze by¢ takze przyczyna bt¢dnej diagnozy
paraganglioma, angioblastic meningoma czy

innych guzéw okolicy kosci skroniowej [32].

ZESPOL KLIPPLA-TRENAUNAYA-WEBERA
Zespot Klippla-Trénaunaya-Webera (KTWS,
Klippel-Trenaunay-Weber syndrome) jest row-
niez choroba wrodzona, charakteryzujaca si¢
triadg zmian. Zaliczamy do nich: znamiona na-
czyniowe, zylaki oraz przerosty kosci i tkanek
miegkkich. Skaza naczyniowa skory oraz zylaki
to czesto pierwsze objawy [34]. Malformacje
naczyniowe zwykle dotycza zyt gltebokich,
szczeg6lnie konczyn dolnych i objawiaja si¢
jako hypoplasia, aplasia czy niewydolno§¢ zasta-
wek. Dla wigkszo$ci pacjentéw zmiany sg jed-
nostronne, a zmiany w obrebie glowy i szyi nie
sa powszechne [35]. Na uwage otolaryngologa
w zwiazku z patologiami kata mostowo-mdzdz-
kowego zastuguje ze wzgledu na naczyniaki,
zwapnienia i przerosty koSci podstawy czasz-
ki tej okolicy [34]. Makrowaskularne zmiany
w przebiegu odbiorczej utraty shuchu u pacjen-
tow z zespotem Klippla-Trénaunaya-Webera
dotycza proksymalnych naczyf krwiono§nych
odchodzacych od tetnicy btednika albo naczyf
krwiono$nych, ktére moga by¢ widoczne bez
uzycia technik mikroskopowych [35].

Zanotowano takze teleangiektatyczne
malformacje naczyniowe w obrebie mostu.
U tych pacjentéw wystepuja rézne objawy,
w tym bole i zawroty glowy, nieprawidtowy
chdd, a takze utrata stuchu [35].

Suver iwsp. [36] opisuja przypadek 14-let-
niej dziewczynki z ipsilateralng mieszana
utrata stuchu i przerostem koSci skroniowej
rozciagajacej si¢ od §limaka do jamy ucha
Srodkowego. Badanie ujawnito biatg mase
wuchu §rodkowym za przednia, gorna ¢wiart-
ka btony bebenkowej. U pacjentki pojawiat
si¢ pulsujacy szum oraz przerywane uczucie
ucisku w uchu. Przewodzaca gluchota moze
byé wynikiem bezpoSredniego oddziatywania
guza na bton¢ bebenkowa i na ruch kosteczek

stuchowych, za§ mechanizm odbiorczej utra-

ty stuchu w tym przypadku nie jest do kofica
jasny, a najprawdopodobniejsza przyczyna
jestwyciek enzymow z aktywnego Zrddta oto-
sklerozy do §rédchtonki, co uszkadza narzad
Cortiego i wigzadlo spiralne. Inne teorie su-
geruja, ze zespolenie zylne migdzy btednikiem
btoniastym, a miejscem aktywnej otosklerozy
prowadzi do zatoru Zylnego, niedotlenienia
$§limaka i uszkodzenia komorek wioskowych
narzadu spiralnego.

Ishimoto i wsp. [35] przedstawiaja przy-
padek 7-letniego chlopca z lewostronnym
odbiorczym zaburzeniem stuchu od 65 db
w przebiegu choroby Klippla-Trénaunaya-
-Webera. Badania obrazowe ujawnily ogrom-
na ipsilateralng malformacj¢ zylna w kacie
mostowo-mé6zdzkowym w okolicy dsmego
nerwu czaszkowego.

W przebiegu choroby Klippla-Trénau-
naya-Webera mozliwa jest hipertrofia mézgu
oraz mézdzku tak, jak w przypadku 13-mie-
sigcznej dziewczynki opisanej przez Anlara
i wsp. [37]. Wynikiem tego byta asymetria
zarazem twarzy, jak i catego ciata. Przerost
koniczyny dolnej i haemangioma skérna zwy-
kle wspoéttowarzysza po tej samej stronie, co
nieprawidtowosci struktury mézgu. Torregro-
sa i wsp. [38] wspominaja o chtopcu z KTWS
iwystepujaca malformacja Arnolda-Chiarie-
go, polegajaca na wpukleniu si¢ migdatkow

mozdzku do otworu wielkiego.

PODSUMOWANIE

Fakomatozy sa chorobami, ktdre ze wzgledu
na liczne zajecie r6znych narzadéw, wyma-
gaja uwagi specjalistow réznych dziedzin. Ze
wzgledu na zajecie narzadéw pochodzenia
neuroektodermalnego (uktad nerwowy, sko-
ra) pacjenci z podejrzeniem neurodermatoz
trafiaja w pierwszej kolejnosci do neurologow
i dermatologéw. Jednak w toku dalszego le-
czenia wspotpraca ze specjalistami innych
dziedzin okazuje si¢ niezbedna. Dotyczy
to rowniez laryngologdéw, w szczegdlnosci
w zwiazku z obustronnym wystepowaniem

nerwiakow nerwu stuchowego.
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