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Streszczenie:

Wst?p: Zaburzenie rozwoju w przebiegu nieprawid?owo?ci genetycznych jest przyczyn? wad
wrodzonych, nigjednokrotnie wyst?puj 7cych w unikalnym zestawieniu tworz?cym charakterystyczny
zespd?. Dlaaudiologai foniatry istotne s? zespo?y z zaburzeniami narz?du s2uchu oraz zaburzeniami
strukturalnymi twarzoczaszki i narz?déw mowy.

Cel: Ocena s?uchu u dzieci z zespo?ami wad genetycznie uwarunkowanych, charakterystyka niedos?uchu
z uwzgl?dnieniem wskaza? do protezowania s2uchowego, obserwacja stabilno?ci progbéw s2uchowych w
ci?gu 2 lat.

Materia? i metody: Analizie poddano przypadki 19 dzieci z zaburzeniami s2uchu w przebiegu 14 r6™ych
zespo?0w wad wrodzonych, hospitalizowanych w Katedrzei Klinice Foniatrii i Audiologii Uniwersytetu
Medycznego w Poznaniu ze wzgl ?du na nieprawid?owe wyniki bada? wykonanych w ramach programu
powszechnych bada? przesiewowych s2uchu.

Wyniki: U badanych dzieci stwierdzono wszystkie rodzaje niedos?uchu: niedos?uch czuciowo-nerwowy
(n=7), przewodzeniowy (n = 6), mieszany(n = 3), o?rodkowy (n = 1). W dwéch przypadkach
stwierdzono prawid?owe progi s2uchowe. W?rdd analizowanych zespo?6w wi?kszo?? wymaga?a
protezowania s2uchowego. U 7 dzieci istnia?y ??czone wady receptora s2uchu i wzroku.

Whioski: 1. Dzieci z zespo?ami wad wrodzonych powinny by?poddane ocenie audiologiczngj, gdy



niedos?uch jest cz??ci? sk?adow? zdiagnozowanego zespo?u oraz gdy wyst?puj? deformacje
twarzoczaszki lubczynniki ryzyka uszkodzenia s?uchu.

2. Wczesne protezowanie s2uchowe u dziecka z niedos?uchem jest warunkiem rozwoju mowy i
zminimalizowania niepe?nosprawno?ci dziecka.

Abstract:

Background: Prenatal development is often disturbed by genetic abnormalities. A unique set of congenital
defects forms a congenital genetic syndrome — a disease or disorder that has more than one identifying
feature or symptom. The syndromes with orofacial and hearing disorders are vitalfor audiological clinical
practice.

Objectives: Assessment of the hearing loss in children with congenital genetic syndromes; analysis of
indications for hearing aids, two-year observation of their hearing levels.

Material and methods: 19 children suffering from 14 different congenital geneticsyndromes, that were
admitted to hospital as aresult of the newborn hearing screening.

Results: All types of hearing loss were diagnosed: perceptive(n = 7), conductive (n = 6), mixed (n = 3),
central (n=1). The normal hearing level was observed in two children. Most children had indications
forhearing aids. The concomitance of two sensory defects (hearing loss and abnormal sight) was observed
in 7 children.

Conclusions: 1. Audiologicamedical assessment should be a part of medical care in case of genetic
congenital defects, especially when the hearing loss is a part of the syndromebut also when the orofacial
deformities are visible.

2. Hearing aids and early hearing rehabilitation are crucial to speech development and to minimize
children’s handicap.



