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Bevezetés: Velesziiletett hallascsokkenés 1000 jsziilottbdl 1-3 esetben fordul elS. A gyermekkori stlyos foka percep-
ci6s halldscsokkenés hatterében szimos ok szerepelhet. Az esetek dontd szdzalékdban genetikai eredet valészindsit-
hetd, de emellett lehet infekcio, fejlédési rendellenesség és egyéb szerzett megbetegedések is.

Célkitiizés: Célunk volt a Semmelweis Egyetem Fiil-, Orr-, Gégészeti és Fej-, Nyaksebészeti Klinikdjin a 18 év alatti,
cochlearis implanticion dtesett betegek kozott az etioldgiai tényezdk eléforduldsi aranydnak felmérése.

Modszer és evedmények: A hallascsokkenés okat betegeink 62,9%-dban meg tudtuk hatirozni. A leggyakoribb etiol6gia
a gap junction protein (§-2 gén c.35delG patogén muticidja, mely a vizsgalt populicidban 38,8%-os allélfrekvenciit
mutatott. Emellett az infektiv eredet (10,1%), a meningitishez, illetve a cytomegalovirusfertézéshez tirsul6 hallds-
csokkenés fordult el§ nagyobb szazalékban. Betegeink 79,7%-a részestilt a beszédfejlédés lezarédasat megel6z6en
mtéti rehabiliticiéban, a velesziiletett halliscsokkent gyermekek 11,2%-a azonban tovabbra is késén diagnosztizalt
eset volt.

Kovetkeztetés: Eredményeink alapjan elmondhaté, hogy a gyermekkori stlyos foka halliscsokkenés esetén fontos a
genetikai eredet tisztizdsa. Az id6ben megkezdett rehabiliticié a gyermek egész életére hatdssal van, késGi implanta-
ci6 esetén a gyermek beszédfejlédése jelentSsen elmarad. A kés6i implanticidk magas ardnya a 2015-ben bevezetett
4j Gjsztlottkori halldsszlrés-protokollal, valamint az orvoskollégik megfelel§ tdjékoztatasaval és a betegeknek a meg-
felel6 centrumba torténd iranyitasaval varhatéan csokkenthetd.
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Etiological factors of sensorineural hearing loss in children after cochlear
implantation

Introduction: Congenital sensorineural hearing loss is one of the most common sensory defects affecting 1-3 chil-
dren per 1000 newborns. There are a lot of causes which result in congenital hearing loss, the most common is the
genetic origin, but infection, cochlear malformation or other acquired causes can be reasons as well.

Aim: The aim of this study was to establish the etiological factors of congenital profound sensorineural hearing loss
in children who underwent cochlear implantation.

Results: Our results show that the origin of the hearing loss was discovered in 62.9% of our patients. The most com-
mon ctiological factor was the ¢.35delG mutation of the gap junction protein -2 gene, the allele frequency was 38.7%
in our cohort. Infection constituted to 10.1%, and meningitis and cytomegalovirus infection were the second most
common cause. 79.9% of our patients received sufficient hearing rehabilitation before the end of the speech develop-
ment’s period (6 years old), but 11.2% of our cases were still diagnosed late.

*A szerz6k egyenlének tekintendd tars utolséd szerzék

DOI: 10.1556/650.2019.31398 = © Szerzd(k) m 2019 = 160. évfolyam, 21. sz&m = 822-828.



EREDETI KOZLEMENY

Conclusions: Based on our data we can state that genetic evaluation is crucial in the diagnostic process of congenital
profound sensorineural hearing loss. Sufficient hearing rehabilitation affects the whole life of the child, and by late
cochlear implantation the speech development falls behind. We can decrease the ratio of the late implantation with
the new protocol of newborn hearing screening, and with sufficient information provided to the colleagues, so the
children may be referred to the proper center for rehabilitation without delay.
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Roviditések

ASSR = (auditory steady-state response) auditoros steady state
vizsgilat; BERA = (brainstem evoked response audiometry)
agytorzsi kivaltott valasz audiometridval; cCMV = congenitalis
cytomegalovirus; CMV = cytomegalovirus; DNS = dezoxiribo-
nukleinsav; GJB2 = (gap junction beta-2) réskapcsolat-béta-2;
HRCT = (high-resolution computed tomography) nagy fel-
bontast szimitégépes tomografia; KSH = Kozponti Statiszti-
kai Hivatal; MELAS = mitokondriilis encephalopathia, laktata-
cidézis, stroke-szerdi tiinetek egyiittes elSforduldsa; MR =
(magnetic resonance) magneses rezonancia; NEAK = Nemzeti
Egészségbiztositisi Alapkezel6; NGS = (next generation
sequencing) 4j generacids szekvenalds

Velesziiletett, stlyos foku, kétoldali sensorineuralis hal-
lascsokkenés az Gjsziilotteknél 1-3 ezrelékben fordul el
[1]. A Kozponti Statisztikai Hivatal (KSH) adatai szerint
2017-ben Magyarorszigon 91 600 gyermek sziiletett
[2], igy a statisztika szerint 95-214 stlyos foka hallds-
csokkent gyermek latta meg a napvilagot. Stlyos foka
hallascsokkenés esetén a gyermek beszédfejlédése meg-
felelS rehabilitacié nélkil nem indul meg, a beszédfejls-
dés lezar6dasa utin — mely 3-6 éves korra tehet§ — a
teljes beszédértés és beszédprodukeié kialakuldsa mar
nem varhat6 [3, 4]. A 2015-ben az Emberi Er6forrdsok
Minisztériuma éltal kiadott 2015/9-es (2015. mdjus
27.) 4j szakmai irdnyelv szerint az Gjsziilottkori hallas-
szlirést minden esetben sziir6 agytorzsi kiviltott vilasz
audiometriaval (BERA) kell elvégezni [5]. Ez egy objek-
tiv vizsgilomoddszer, mely a hang dltal kivaltott agytorzsi
potencialok regisztralasin alapul. Ennek koszonhetSen a
hallascsokkenés — legyen az belséfiil- vagy halléideg-, il-
letve agytorzsi eredetdi — a legkorabbi id6pontban felis-
merésre kertlhet, és a megfelel$ rehabiliticio, halloké-
sziilék vagy cochlearis implantacié idejében biztosithato.
A sulyos fokt percepcids hallascsokkenés csecsemdkor-
ban multifaktoridlis kérkép; etioldgiai faktorként szere-
pelhet infekcié (cytomegalovirus [CMV], Toxoplasma
gondii, herpes simplex, rubeola [6-8]), fejl6dési rendel-
lenesség (példaul Mondini-dysplasia), iatrogén artalom
(ototoxicus antibiotikum) [9], alacsony sziiletési stly
[9], az esetek 50%-4ban azonban genetikai eredet valo-

szindsithetd [1]. A velesziiletett genetikai eredet( hallas-
csokkenések 70%-a tgynevezett nem szindréomas hallas-
csokkenés, ekkor a hallascsokkenésen kiviil egyéb tiinet
nem 4ll fenn. A nem szindrémas hallascs6kkenések diag-
nosztikdjiban nagyon fontos a ’gap junction p-2’ (GJ/B2-)
gén szekvenciaanalizise, mely gén a genetikai eredetd
halldscsokkenések 40%-aért felelés [10]. Ez a vizsgilat
2018-ban a Nemzeti Egészségbiztositisi Alapkezeld
(NEAK) altal finanszirozott, elérhets genetikai vizsgalat
volt Magyarorszagon.

A GJB2-gén a connexin-26 fehérjét kddolja, mely a
bels6 fiilben a kilium (K*-)ion recirkulaciéjaért felel6s
fehérje.

A hallas fiziolégidjaban a mechanoelektromos transz-
dukciéban alapvet§ fontossigi az endolympha magas
Kr-ion-koncentricidja és az ebbdl kovetkezé endococh-
learis potencial. Az endocochlearis potencial az a hajto-
er, amely a szlrsejtek depolarizicidjaért felelGs. A szor-
sejtek és az endolympha kozotti kozel 150 mV-os poten-
cialkiilonbség hatasara aramlanak a K*-ionok az intracel-
luldris tér irinyaba, ami a szdrsejtek depolarizicidjat
idézi el6. A K*-ion ezt kdvetSen a perilympha irdnydba
aramlik tovabb, majd onnan visszacirkuldl az endolym-
phéaba. A K*-ion endolymphdba valé visszajuttatisiban a
connexin-26 fehérjének donté szerepe van [11]. A con-
nexin-26 fehérjébdl felépiild réskapcsolatrendszeren ke-
resztiil a kdlium a basalis membran timasztésejtjein ke-
resztiil a cochlea lateralis fala irdnydba aramlik, majd in-
nen valasztédik ki ismét az endolymphaba (1. dbra).
Amennyiben a connexin-26 fehérje vagy a transzportban
szerepet jatszo egyéb fehérjék karosodnak, tigy a kalium-
recirkulaciéban akadaly Iép fel, az endocochlearis poten-
cidl kiegyenlitédik, és klinikailag hallascsokkenés ala-
kul ki.

Tekintettel arra, hogy a halldscsokkenés hatterében
eddig tobb mint 200 gént azonositottak [12], Eurépa-
ban és vilagszerte is terjed az Gjgeneracids szekvenalds
alkalmazasa (NGS), melynek soran egyetlen vizsgalattal
génpanelek formdjiban egyszerre tobb gént is vizsgalni
lehet, ezzel biztositva a ritkibb genetikai okok feltérké-
pezését [13].

Etiologiatdl fiiggetleniil a stlyos foka sensorineuralis
halldscsokkenés legmegbizhatdbb rehabiliticios eszkoze
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1. 4bra A kéliumrecirkuldci6 a cochledban. A magas endocochlearis po-
tencidl kovetkeztében a K* az endolymphabdl a szdrsejtekbe
keriil (1, 2), ahol depolariziciét idéz el§. Ezt kovetSen a kilium
a basalis membran felé tivozik, és a timasztdsejtekben (3), vala-
mint a cochlea lateralis faliban (4) clhelyezkedS connexin-26
fehérjébdl allo réskapcsolatokon keresztiil a stria vascularisba
jut, ahonnan ismételten az endolymphiba vilasztédik ki

EL = endolympha; PL = perilympha

a cochlearis implantici6 [14]. A cochlearis implantitum
egy mitéttel beiiltethets késziilék, a belsS egység elekt-
rédaja a bels6 fiil csiga részében helyezkedik el. Kiils
egysége a fiill mogott a béron keresztiil magnessel rogziil
a bels§ egységhez. A kiilsé egység beszédprocesszor ré-
szével a hangokat megfelelS elektromos jelekké alakitja

2. ibra A cochlearis implantatum felépitése. A kiilsé egység fiilre akaszt-
hat6 részén helyezkedik el a beszédprocesszor és a mikrofon, a
belsS egységhez a béron keresztiil magnessel rogziil. A bels§
egység elektrodaja a csigdba vezetve a nervus cochlearis afferens
rostjait kozvetleniil ingerli (az abrat a MedEl cég hozzdjaruldsa-

val publikaljuk)
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at, azokat a bels6 egységhez juttatja, a jelek pedig az
clektrodin keresztiil a halléideget kozvetleniil ingerlik,
igy biztositva a halldst (2. 4bra). A cochlearis implanta-
tum a bels6fiil-eredetd hallascsokkenésben eredményes
rehabiliticiés mddszer.

Célkittizés

Célul tlztik ki a Semmelweis Egyetem Fiil-, Orr-, Gé-
gészeti és Fej-, Nyaksebészeti Klinikdjanak velesziiletett
stlyos fokt sensorineuralis hallascsokkenéssel diagnosz-
tizalt, cochlearis implanticién atesett betegei korében
felmérni az etioldgiai tényezSk eléfordulasi ardnyit.

Mobdszer

Velesziiletett hallascsokkenés gyantja esetén részletes
fiill-orr-gégészeti vizsgilatot kovetSen szubjektiv és ob-
jektiv hallasvizsgalati mddszereket hasznaltunk. Timpa-
nometriaval a kozépfiil nyomasviszonyait (TympStar ké-
sziilék; Grason-Stadler, Inc., Eden Prairie, MN, Amerikai
Egyesiilt Allamok [USA]), otoacusticus emisszioval a
bels6fiil-funkciot (Titan késziilék; Interacoustics, Mid-
delfart, Dania), szlir6 BERA-, majd klinikai BERA- és
ASSR- (auditory steady-state response) vizsgalattal
(Eclipse késziilék; Interacoustics) a kozponti idegrend-
szer miikodését vizsgiltuk spontan alvisban vagy rovid
narkézisban. A vizsgilatokat a gyartok elGirasa szerint
végeztilk. Amennyiben a gyermek egylittmkodése
megfeleld volt, szubjektiv hallaskiiszob-vizsgalatot is vé-
geztiink. Haroméves kor alatt a reakciok vizualis meg-
erGsitésével, 3—-6 éves korban jatékaudiometriaval, 6 éves
kor felett pedig fejhallgatéval végzett tisztahang-kiiszob-
audiometriai vizsgalatot is végziink szurdopedagdgus
bevondsaval.

A genetikai eredet meghatarozasihoz a gyermektdl és
els6fokt rokonatol vért vettiink. A DNS-t vérbdl izolal-
tuk, és a GJB2-gént Sanger-féle szekvenalassal vizsgiltuk.
Egy esetben felmeriilt mitokondrilis mutacié lehet&sé-
ge, mely miatt a mitokondridlis genom vizsgélatit is el-
végeztiik ebben az esetben. A sziil6k minden genetikai
vizsgalat esetén irasos beleegyezd nyilatkozatot toltottek
ki.

A fejlédési rendellenesség  kizardsira, amennyiben
egyéb ok nem igazolddott, valamint a preoperativ miitéti
tervezéshez bels6fil-HRCT-vizsgalatot kértiink. Coch-
learis, illetve kozépfiil-rendellenesség, valamint felmeri-
16 hall6ideg-aplasia esetén koponya-MR-vizsgilattal egé-
szitettiik ki a diagnosztikai sort.

A statisztikai analizishez deszkriptiv statisztikai mod-
szereket haszndltunk. Az elemzést SigmaPlot szoftver
(Systat Software, Inc., San Jose, CA, USA) segitségével
végeztik.

Vizsgilatunkat a Semmelweis Egyetem Regiondlis és
Intézményi Kutatdsetikai Bizottsiga hagyta jova (SE
RKEB 177,/2018).
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Eredmények

2013. januar és 2018. janius kozott 89 gyermeket reha-
bilitaltunk cochlearis implantaitummal. A betegek atlag-
életkora a m{itét idSpontjaban 5,03 + 3,41 életév. Prac-
lingualis velesziiletett hallascsokkenés miatt, 6 éves korig
71 gyermek részesiilt mdtéti rehabiliticidban; atlagélet-
kor: 3,7 + 1,4 életév. Postlingualis implanticiét, azaz
olyan esetben, amikor a hallascsokkenés a beszédtanulds
utan alakult ki, 18 gyermeknél végeztiink. A postlingua-
lis cochlearis implantaciét 6 gyermeknél progressziv hal-
lascsokkenés, 2 gyermeknél akut halldscsokkenés utin
végeztiik el. Kés6i diagnézis miatt 10, velesziiletett hal-
lascsokkenésssel rendelkezd gyermeknél a 6. életév be-
toltése utin tortént az implanticié. A postlingualis im-
planticién dtesett gyermekek dtlagéletkora 10,3 + 3,3
életév volt. A 89 betegbdl 13 gyermek volt korasziilott.

56 esetben (62,9%) tudtuk kimutatni a halldscsokke-
nés okit. A legnagyobb arinyban a genetikai eredetd
halldscsokkenések igazolédtak. Otvennyolc gyermeknél
végeztiik el a GJB2-gén szekvenciaanalizisét, melynek
sordn 27 gyermecknél (46,5%) igazoldédott a GJB2-gén-
ben patogén mutici6. 19 esetben c¢.35delG-homozigé-
ta-hordozas, 1 esetben p.W24X-homozigéta, 3 betegnél
c.35delG/W24X compound heterozigdta és 1 esetben
c.35delG/c.-23 + 1G>A compound heterozigéta hor-
dozisa igazolodott. 3 betegnél egyszeres c.35delG-hete-
rozigéta-hordozast taldltunk. 31 gyermeknél patogén
mutdciét nem talaltunk. A c.35delG allélfrekvencidja
38,8% a vizsgilt mintaban. Tovibba 1 gyermeknél mito-
kondridlis  eltérés, MELAS-szindrémira jellemz§
m.3243A>T-pontmuticié igazolédott a mitokondrialis
DNS-ben, mely stlyos foka percepciés halldscsokkenés
formajaban manifesztalédott.
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Fejl6dési rendellenesség 2 esetben fordult el6, mind-
két betegnél a belsd fiil morfoldgiai rendellenessége ma-
gyardzta a hallascsokkenést.

Infekcids eredet 9 esetben volt valészinGsithets. 3
esetben meningoencephalitis kapesan (1 gyermeknél va-
ricella zoster volt kimutathat6) alakult ki halldscsokke-
nés. 4 esetben CMV-fertézést igazoltak, valamint 1
gyermeknél intrauterin herpes simplex kapcsan alakult ki
feltételezhetGen a halldscsokkenés. Egy gyermeknél ka-
nyaré elleni védGoltast kovetSen detektaltak a hallas-
csokkenést.

A ritkdbb etioldgiai tényezSk koziil feltételezhets az
ototoxicus antibiotikum addsa kapcsan fellépd hallas-
csokkenés, mely 4 gyermek esetében fordult el§. Ujszii-
lottkori hypoxia 1 esetben, intrauterin komplikicié
(fetofetalis transzfzid, terhességi toxaemia) 3 esetben
fordult el6. Két gyermeknél stlyos foka epilepszidhoz,
1 gyermeknél Down-szindréméhoz tirsulé6 silyos foka
halldscsokkenést diagnosztizaltunk. A 13 korasziilott
gyermekbdl 7 esetben 6nmagiban a sziiletés idejével
magyarazhaté a hallascsokkenés. Hat korasziilottnél
multifaktorialis eredet igazolodott.

33 betegnél a jelenleg elérhetd vizsgalatokkal etiol6gi-
ai tényez4t nem tudtunk azonositani. Eredményeinket a
3. abra mutatja.

Kovetkeztetés

Velesziiletett hallascsokkenés 1-3 esetben fordul el
1000 ujsziilottbsl. A gyermekkori halldscsokkenések
esetén dontd fontossagh a hallascsokkenés idébeli kiala-
kuldsa. A beszédtanulds intenziv idészaka 1,5 éves kortdl
3 éves korig tart. Ismert, hogy a hallépélydk érése 6 éves

ETIOLOGIAI TENYEZOK ELGFORDULASI ARANYA
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Az etiolégiai tényezdk elSforduldsi ardnya beteganyagunkban. A legnagyobb ardnyban a GJB2-gén patogén mutdciéi fordulnak elé (az idiopathids

CMV = cytomegalovirus; HSV = herpes-simplex virus; MELAS-szindroma = mitokondridlis encephalopathia-laktacid6zis-stroke szindréma; MMR =

mumpsz-morbilli-rubeola védSoltis
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korban zirddik le. A rehabiliticio sikerességét alapvets-
en meghatarozza, ha praelingualis hallascsokkenés ese-
tén még a hallopalyak érésének lezirodisa el6tt megtor-
ténik a rehabiliticié [3]. Amennyiben a gyermek a 3 éves
kort eléri, és el6tte nem kapott hatékony rehabilitaciot
hall6késziilékkel és specidlis szurdopedagdgiai fejlesztés-
sel, tgy a cochlearis implantaciotdl teljes kord beszédér-
tés mar nem virhato, a gyermek csak par szavas székincs-
csel fog rendelkezni. Azokban az esetekben, amikor a
stlyos fokt hallascsokkenést kozvetlentil sziiletés utin
vagy a sziiletés utani néhany hénapban diagnosztizaljuk,
téléves kortol nagy teljesitményti, hallaismaradvanyra ad-
hat6 hall6késziilékkel kell megkezdeni az elltist, és a
gyermeket korai fejlesztésben kell részesiteni. A hallas-
csokkenés bizonyitisiban az objektiv halldsvizsgalati
modszereknek és a genetikai vizsgalatoknak van dontd
szerepiik. Amennyiben az objektiv hallasvizsgalati mod-
szerek 90 decibel vagy annal rosszabb halliskiiszobot
igazolnak, javasolt a minél kordbbi cochlearis implanti-
cid, mely féléves kortdl elvégezhetd, és lehetSleg 3 éves
korig meg kell torténnie [3]. Az id6ben elvégzett coch-
learis implantaci6 a sulyos foka percepcids hallascsokke-
néssel rendelkez§ gyermekek szdmdra, akiknél egyéb
rendellenesség nem dll fenn, teljes beszédfejlédést bizto-
sit, integralt oktatasban vehetnek részt, idegen nyelvet
tudnak tanulni, hangszeren is megtanulhatnak jatszani
[15]. Azokndl a gyermekeknél, akik részestiltek megfele-
16 hall6késziilékes fejlesztésben, de a beszédértés és a
beszédprodukci6 a halldscsokkenés stlyossiga miatt nem
kielégit6, mindenképpen javasolt az implantaci6. A késéi
implantaci6, megfeleld specidlis fejlesztéssel kiegészitve,
a hallast Iényegesen tudja javitani, a beszédfejlesztésben
segitséget nyujthat, szajrél olvasassal kiegészitve noveli a
beszédértés eredményességét [16]. A gyermekek eseté-
ben a csaladi, szocialis hattérnek és a szamukra elérhetd
vagy hatranyos helyzetiik miatt éppen elérhetetlen szur-
dopedagogiai fejlesztésnek dontd jelentSsége van.
Cochlearis implanticién dtesett beteganyagunkbol ki-
emelendd, hogy a legnagyobb aranyban — 71 esetben —
praelingualis hallascsokkentek keriiltek implantaciora.
Elmondhatjuk, hogy 79 betegnél kezdtiik meg idGben a
megfelel6 mtitéti rehabilitaciét. Emellett azt is fontos
hangsualyoznunk, hogy az eredményes jsziilottkori hal-
lassziirés ellenére is nap mint nap talilkozunk olyan ve-
lesziiletett siiket gyermekekkel, akik kiilonb6z6 okok
miatt csak 3 éves koruk utdn keriiltek a megfeleld ellatéd-
helyre. Gyermek betegeink koziil 10 (11,2%) velesziile-
tett stlyos foka hallascsokkenéssel rendelkez§ beteg
csak 6 éves kora utdn, a praclingualis implantaltjaink ko-
zott 40 beteg (44,9%) 4 és 6 éves kor kozott keriilt imp-
lanticiéra (44,9%). Ezen arinyok nagyon magasak,
ezért fontos kiemelniink, hogy velesziiletett hallascsok-
kenés gyantja esetén a gyermeket ellaité orvoskollégak
id6ben a megfeleld centrumba irdnyitsik ezeket a bete-
geket. A 2015 o6ta hatalyos, jogszabalyba foglalt Gjszii-
l6ttkori  halldssztirés-protokoll részletesen taglalja a
gyermekkori hallassziirések idépontjat és az ellatéintéz-
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ményt [5]. Az Gj protokolltdl elvarhatdan és 2015 ota
érzékelhetSen a gyermekek fiatalabb életkorban kertil-
nek a megfelel§ centrumba, {gy azt varhatjuk, hogy a 3
éves kor elétti implanticiok arinya novekedni fog, és
minél tobb gyermek tud a megfelel§ rehabiliticioban
részesiilni.

Emellett eredményeink ravilagitanak a genetikai vizs-
gilatok fontossigira. A szakirodalom alapjin a nem
szindroémas hallascsokkenések 70%-4ban genetikai eredet
igazolhat6. Jelenleg a tarsadalombiztosité altal rutinsze-
rien elérhetS diagnosztikai eljaras a GJ/B2-gén szekven-
claanalizise. Ez a gén all a leggyakrabban a nem szindré-
mids hallascsokkenések hatterében. Beteganyagunkrél
elmondhatjuk, hogy 46,5%-ban igazolédott a GJB2-
génben patogén eltérés. A leggyakoribb muticié a
c.35delG-muticié, mely beteganyagunkban 38,8%-os
allélfrekvenciat jelent. Ez a mutacié Eurdpaban a leggya-
koribb patogén eltérés, homozigétahordozas esetén sa-
lyos foka halldscsokkenés, mig compound heterozigdta
formdban a halldscsokkenés széles spektruma alakulhat ki
[17]. Kordbbi tanulmanyunkban, melynek soran felnétt
és gyermek, kisfokutdl salyos fokig terjed$ hallascsokke-
néssel rendelkezd betegek korében vizsgaltuk a kiilon-
b6z muticiok elGfordulasa és klinikai megjelenésiik ko-
zottl Osszefiiggést, csak 12,6%-o0s ¢.35delG-allélfrekven-
ciat taldltunk [18]. Jelen vizsgdlatunk rimutat, hogy a
stlyos foku hallascsokkent betegek kozott nagy talalati
eredményt kapunk, igy ezt a genetikai vizsgalatot els6-
sorban ebben a betegpopuliciéban érdemes elvégezni.
A 38,8%-0s c.35delG-allélfrekvencia a kornyezd eurdpai
orszigokhoz hasonlé el6fordulast jelent [19-22]. Ki-
emelendd, hogy a technika fejlédésével megjelentek az
Gjgenericioés szekvenaldsok (NGS), melyek elénye, hogy
génpanelek alapjan egyszerre tobb sziz gén szekvencia-
analizisét tudjak elvégezni egyetlen mintibdl. Tekintet-
tel arra, hogy a halldscsokkenések hitterében eddig tobb
mint 200 gént azonositottak, a jovSben ezek a vizsgala-
tok nagy szerephez fognak jutni, Nyugat-Eurdépaban pe-
dig mar rutinszerdien alkalmazzik a diagnosztikus lép-
cs6ben. Kilfoldi egyetemekkel egyiittmkodve szerzett
sajt tapasztalataink azt mutatjak, hogy jol megviloga-
tott betegpopulicié esetén NGS hasznalatival 50%-ban
taldlhatunk olyan patogén eltérést, mely a velesziiletett
hallascsokkenés hatterében allhat.

A genetikai eredet mellett 10,1%-ban igazol6édott in-
tekcids eredet a hallascsokkenés hatterében. Kritikus je-
lent&sége van a meningitis kapcsan kialakult halldscsok-
kenésnek. Harom gyermeknél lépett fel meningoen-
cephalitist kovetSen siiketség. Jellemz&en bakteridlis
tert6zés, Pneumococcus-, Meningococcus-, H. influenzae-
meningitis kapcsin alakul ki a leggyakrabban a korkép,
de egyéb korokozok is szerepet jatszhatnak. JelentSsége
abban all, hogy az aquaeductus cochlearison keresztiil a
subarachnoidealis tér és a bels§ fiil folyadéktere kozleke-
dik egymassal, a gyulladas a belsd fiilbe tud terjedni. En-
nek kapcsan kezdetben fibrosis, majd ossificatio 1éphet
fel, a csigdban stenosis alakul ki. A fibrosis mér 4 héttel a
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meningitist kovetSen kimutathaté. Progresszidja bi-
zonytalan gyorsasagli, azonban elmondhaté, hogy az
esetek dontS tobbségében kétoldali sziikiilet jelentkezik
[23]. A stenosis kimutatdsiban bels6fiil- HRCT- és T2-
stlyozast célzott belséfiil-MR-vizsgalat segithet. A ki-
alakult sz(ikiilet a késébbiekben az elektréda bevezetését
akadalyozhatja, igy fontos, hogy ezek a gyermekek — il-
letve felnGttek is! — a meningitist kovetGen mihamarabb,
de legkésébb fél évvel a betegség kialakulasit kovetSen
lehetGség szerint bilaterdlis implantaciéra keriiljenek.
Ezt meghalad6 idGintervallum esetén a cochlearis im-
planticié elvégzése nehézségbe titkozhet, a beteg re-
habilitdciéjit mas moédszerrel pedig elvégezni nem lehet.

Eredményeinkbdl tovabba fontos kiemelni a humin
cytomegalovirus (CMV) okozta fert6zottség aranyat. 4
esetben taldltunk intrauterin vagy perinatalis korban iga-
zolt fert6zést. 3 gyermeknél egyértelmiien liquorbdl iga-
zolt CMV-fert6zés volt kimutathaté, mindhirom gyer-
meknél koponya-MR-vizsgilat sordn egyéb intracranialis
elvaltozasok (subependymalis cystik, temporalis fehéral-
lomanyi elvaltozasok) is alatimasztottik a diagnoézist. 1
gyermek esetében MR-vizsgilat nem tortént, vagy tekin-
tettel a retrospektiv vizsgilatra, ez nem lett regisztralva.
Magyarorszdgi becstilt adatok alapjan a gyermekek
1-2%-a sziiletik congenitalis CMV-fert6zéssel (cCMV),
és ebbd&l 10-15%-nal jelentkezik a fert6zés tiinetes for-
maban [24]. Congenitalis CMV esetén 12,6%-ban alakul
ki a késGbbiekben hallascsokkenés. A szimptomas bete-
geknél 1 : 3 ardnyt jelent, és dontSen kétoldali nagy-, il-
letve stlyos fokt hallascsokkenést okoz. Az aszimptémas
betegeknél 1 : 10 aranyban alakul ki, és inkabb progresz-
sziv, uni- vagy bilateralis nagy-stlyos foka hallascsokke-
nést okoz [25]. Fontos kiemelni, hogy congenitalis
CMV-fert6zést a sziiletést kovets 3. hétig az Gjsziilottdl
vett nyal- vagy vizeletmintabdl lehet kimutatni. Ameny-
nyiben a minta 3 hetes kor utin keriil levételre, agy a
congenitalis és a szerzett CMV-fert6zést mar nem lehet
megkiilonboztetni. Ennek a terdpia szempontjabol lehet
jelent8sége. Konzervativ kezelésként széba jon ganciklo-
vir vagy valganciklovir adésa; az ezzel foglalkoz6 tanul-
ményok tobbsége 1 hénapos korig megkezdett terdpia
esetén azt mutatta ki, hogy jelentds javulas érhetd el a
hallacsokkenés kialakuldsa szempontjabdl [26]. A coch-
learis implanticié kimenetelérél elmondhaté, hogy
szimptémas cCMV esetén dltalaban lassabb beszédfejls-
déssel kell szamolni, aminek oka egyelSre ismeretlen,
tobbek kozott lehet a CMV okozta egyéb neurologiai
deficit kovetkezménye [26].

Osszefoglaldsként elmondhatjuk, hogy a vizsgdlt be-
tegpopulacié 62,9%-aban tudtuk kimutatni a stlyos foka
halldscsokkenés okat. Az id6ben megkezdett rehabilitd-
ci6 a gyermek egész életére kihat. Cochlearis implantaci-
oval a siiket gyermekek hallashoz kothetd életminGségét
a normadlisan hall6kéhoz lehet hasonléva tenni, ami az
egyén, illetve a tarsadalom mikodése szempontjabdl is
alapvet$ fontossagi. A megfelel6 rehabiliticidhoz vald
eljuttatds mindannyiunk kozos feleléssége.
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Anyagi tamogatds: A kozlemény megirasa, illetve a kap-
csol6dd kutatébmunka anyagi timogatisban nem része-
stilt.

Szerzoi munkamegosztas: K. N. végezte az adatelemzést
és a cikkirast. Gaborjan A., Sz. M. szakmai feliigylete
mellett tortént a kutatas. T. L., K. M. a cochlearis imp-
lantacidkat végezte. M. M. J., Gil A. a genetikai vizsga-
latokat feliigyelte. B. I. szurdopedagdgiai szaksegitséget
nytjtott. Sz. A. PhD-témavezetSként instrualt. A cikk
végleges véltozatat valamennyi szerzd clolvasta és jéva-
hagyta.

Erdekeltségek: A szerzGknek nincsenek érdekeltségeik.
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Tudomanyos Bizottsaga tisztelettel meghivja az érdeklédoket a kdvetkez6 tudomanyos Ulésére.

|dépont: 2019. janius 20. (csitortok) 14.00 ora
Helyszin: Szent Janos Kérhaz Auditériuma — 1125 Budapest, Diés arok 1-3.
Téma: A nyelészavar ellatasanak multidiszciplinaris megkozelitése

Uléselndk: Prof. Dr. Janosi Andrés és Dr. Folyovich Andrés

Program:

Szab6 Pal Tamas (Neurolégiai Osztaly): A nyelészavar agy melletti vizsgalata 10 perc
Prof. Dr. Hirschberg Andor (Fiil-Orr-Gége és Szajsebészeti Osztaly): A nyelészavar fiil-orr-gégészeti vonatkozasai 10 perc
Dr. Németh Aniko (1. Belgyogyaszati-Gasztroenteroldgiai Osztaly): A dysphagia gasztroenterol6giai okai 10 perc
Dr. Lukovich Péter (Sebészeti Osztaly): A nyelészavar a sebész szemszgébdl 10 perc
Dr. Folyovich Andréas (Neuroldgiai Osztaly): Neurogén nyelészavarok 10 perc
Kovécs Eva (Orszagos Onkoldgiai Intézet): Taplalasterapia nyelészavar esetén. A dietetikus szerepe 10 perc

Minden érdekl6dét szeretettel varunk!

Acikk a Creative Commons Attribution 4.0 International License (https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/) feltételei szerint publikalt Open Access kdzlemény,
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