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　　[摘要]　随着基因组学研究的不断深入,影像学检测技术的不断提升,听力学技术的广泛应用,基因编辑技

术的飞速发展,儿童听力损失的实践应用和临床研究也取得了重要的突破和进展。本文主要阐述儿童听力损失

的重要概念、流行病学、听力筛查、听力学诊断、基因学应用、影像学评估及干预策略的现状和新进展,助力儿童听

力损失的临床实践。
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Abstract　 Withtherapiddevelopmentofgenomics,imagingdetection,audiologytechnology,andgenether-
apy,theclinicalpracticeofchildhoodhearinglosshasalsomadesignificantprogress.Thispapersummarizedand
analyzedtheimportantconcepts,epidemiology,hearingscreening,hearingdiagnosis,geneticevaluation,imaging
detectionandinterventionstrategiesofpediatrichearingloss,especiallythecurrentsituationandnewprogress,to
facilitatetheclinicalpracticeofdiagnosisandtreatmentofchildhoodhearingloss.
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临床实践指南,获中华医学科技一等奖(2014-1)。享受国务院政府特贴(2018)、荣立个人二等功

(2018)。培养博硕士研究生50余名,其中1名获国家优青,6名获全军优博、优硕,1名获北京市

优秀博士毕业生。获授权专利及著作权30余项,发表论文300余篇。

　　联合国《儿童权利公约》规定:儿童系指18岁

以下的任何人。在18岁成年之前,几乎每5名儿

童中就有1名存在不同程度不同类型的听力损

失[1]。儿童听力损失在言语、语言、教育、社会功

能、认知能力和生活质量方面均产生不良后果。儿

童听力损失可以是先天性、迟发性或获得性的,其
病因主要为遗传与环境。自20世纪60年代开始

实施新生儿听力筛查以来,全球致力于儿童听力诊

断与干预的专家学者历经60余年的努力,在儿童

听力损失的早发现、早诊断和早干预方面形成系统

流程和临床实践指南[2-8]。在针对儿童听力损失的

定义、筛查方法、诊断流程、基因检测、影像学评估

的时间点和必要性以及干预方法与策略方面均有

持续的更新与完善。2022年在 GeneticsinMedi-
cine发表了来自美国医学遗传学和基因组学学会

(theAmericanCollegeof MedicalGeneticsand
Genomics,ACMG)《听力损失临床评估和病因学

诊断临床实践指南》,强调指出针对儿童听力损失

早期病因学诊断的重要性,尤其是明确听力损失的

病因将会影响临床治疗,提高预后的准确性,并将

有助于完善对听力损失患者亲属的遗传咨询及复

发可能性的评估[8]。近20年来,儿童听力损失诊

治的进展较为迅速,通过本文梳理和思考其发展历

程,与各位同仁厘清诸多重要概念与策略,以助临

床实践。
1　儿童听力损失的定义、分级和分类

听力损失通常指听觉系统的外耳、中耳、内耳、
听神经和听觉中枢任一部位发生器质性或功能性

异常而导致听力出现不同程度的减退。WHO 最

新发 布 的 《世 界 听 力 报 告》指 出,在 0.5kHz、
1kHz、2kHz、4kHz 频 率 上 的 平 均 听 阈 超 过

20dBHL即视为听力损失,并按照严重程度分为

轻度(20~<35dBHL)、中度(35~<50dBHL)、
中 重 度 (50~ <65 dB HL)、重 度 (65~ <
80dBHL)、极重度(80~<95dBHL)和全聋(≥
95dBHL)。此外,临床上也常见到其他与听力损

失相关的词汇:重听和耳聋等。其中,重听(hardof
hearing)描述的是以部分听力损失为特征的听力学

表型,多指患有轻度至重度听力损失,该类人群通

常能对话交流,以口语为主要交流语言,并可受益

于助听 器、人 工 耳 蜗 和 其 他 辅 助 器 械 等;耳 聋

(deaf)则基本或完全听不见,多指患有极重度听力

损失,这类患者以手语为主要交流语言[9-10]。
对于儿童听力损失,有学者认为儿童正常听力

阈值应降低至15dBHL,即儿童纯音听阈PTA超

过15dBHL即可被认为听力损失[11-12]。儿童听

力损失依据严重程度分为轻微(16~25dB HL)、
轻度(26~40dBHL)、中度(41~55dBHL)、中重

度(56~70dBHL)、重度(71~90dBHL)和极重

度(>90dBHL)。
儿童听力损失按照出现的时间可分为先天性

听力损失(congenitalhearingloss)、迟发性听力损

失(delayed-onsethearingloss)和获得性听力损失

(acquiredhearingloss),这三个概念具有不同的内

涵和相应的机制:先天性听力损失是指在新生儿期

即出现的听力损失;迟发性听力损失是指在新生儿

期后发现的但归因于出生时就已存在的致病因素

的听力损失;而获得性听力损失指的是在新生儿期

之后发现的且归因于出生时不存在病因的听力

损失[11]。
儿童听力损失根据性质可分为传导性听力损

失(conductivehearingloss)、感音神经性听力损失

(sensorineuralhearingloss)、混 合 性 听 力 损 失

(mixedhearingloss)、听神经病(auditoryneuropa-
thy)和中枢性听力损失(centralhearingloss)。其

中,传导性听力损失是由于外耳及中耳病变引起的

听力损失,使外界声波传入内耳受到障碍;感音神

经性听力损失指的是由于内耳病变引起的听力损

失;混合性听力损失系传导性和感音神经性听力损

失同时存在的听力损失[12];听神经病是一种累及

听觉微环路功能的听觉障碍性疾病,即以内毛细

胞、突触、螺旋神经节细胞和/或听神经本身功能不

良所致的听觉信息处理障碍性疾病[13-15];中枢性听

力损失系中枢神经系统听觉通路紊乱导致的听力

损失,多由中枢神经系统的双侧病变引起。研究发

现病变越靠近听觉皮层,越容易引起中枢性听力

损失[16]。
听力损失根据是否伴有其他系统的病变分为

综合征型听力损失(syndromichearingloss)和非

综合征型听力损失(nonsyndromichearingloss)。
非综合征型听力损失根据遗传模式进一步分为常

染色体显性遗传性听力损失(DFNA)、常染色体隐

性遗传性听力损失(DFNB)、X染色体连锁遗传性

听力损失(DFNX)、Y染色体连锁非综合征型听力

损失(DFNY)和线粒体遗传性听力损失(https://
hereditaryhearingloss.org/)。此外,听力损失根据

侧别分为单侧听力损失(unilateralhearingloss)和
双侧听力损失(bilateralhearingloss)。根据听力

损失与语言习得的相对时间分为语前听力损失

(pre-lingualhearingloss)和语后听力损失(post-
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lingualhearingloss)。根据双侧听力的对称情况

分为对称性听力损失(symmetricalhearingloss)和
不对称性听力损失(asymmetricalhearingloss)。
根据听力损失随时间的变化分为波动性听力损失

(fluctuatinghearingloss)和稳定性听力损失(sta-
blehearingloss)。根据其随时间的恶化速度又可

分为突发性听力损失(suddenhearingloss)和渐进

性听力损失(progressivehearingloss)。值得注意

的是,部分儿童还存在功能性听力损失(functional
hearingloss),临床上也称为非器质性听力损失

(non-organichearingloss)或伪聋(pseudohypacu-
sis),即未发生器质性疾病的情况下患儿从内心感

觉到听力下降,临床主要表现为发病相对突然,主
客观听力测试不相符,重复测听结果不均一等,高
发年龄在8~9岁和12岁左右,长期发展可能会出

现慢性躯体化症状而导致残疾。因此,临床需要重

视并加以鉴别功能性听力损失,早期给予适宜的心

理疏导和康复干预,以防慢性躯体化的发生[17]。
2　儿童听力损失的流行病学

据中国出生缺陷监测中心报告,我国2016年

出生的儿童中听力损失的患病率为0.23%,不同

省份因听力筛查的覆盖率和经济条件不同而略有

差别,如 东 部 地 区 儿 童 听 力 损 失 的 患 病 率 为

0.28%,中 部 地 区 为 0.22%,而 西 部 地 区 为

0.17%[18]。此外,还有研究发现上海新生儿永久

性听力损失发病率仅为0.166%,柳州市儿童永久

性听力损失的发病率为0.225%,其中新生儿重症

监护室(neonatalintensivecareunit,NICU)新生

儿听力损失发病率约为0.273%,远高于普通新生

儿的0.198%[19-20]。此外,日本一项研究报道双侧

先天性听力损失的发病率为0.14%,其中双侧中

重度听力损失发病率为0.12%,单侧先天性听力

损失发病率仅为0.10%[21]。韩国的一项研究发现

12~19岁的青少年单侧听力损失的患病率高达

8.56%,双侧听力损失的患病率为1.03%[22]。
在欧美人群中,新生儿永久性双侧重度至极重

度听力损失的患病率约为0.11%。此外,每1000
名新生儿中还有1至2名患有双侧轻度至中度听

力损失或任何程度的单侧听力损失[1,23]。2021年

11月美国疾病控制预防中心报道了2019年出生

的新生 儿 的 听 力 随 访 数 据 (https://www.cdc.
gov/ncbddd/hearingloss/2019-data/12-type-and-
severity.html),即美国2岁左右儿童的听力损失

发生情况,共发现5511例不同性质不同程度的永

久性听力损失儿童,基于其报道当年出生的新生儿

总数3604761,则美国2岁左右儿童听力损失的

患病率为0.153%,其中感音神经性听力损失患病

率为 0.093%,传 导 性 听 力 损 失 的 患 病 率 为

0.022%,混合性听力损失的患病率为0.012%,听

神经病的患病率为0.009%,此外,还有一部分儿

童听力损失的性质不明。而依据听力损失的侧别

分析,则发现双侧听力损失的患病率为0.090%,
单侧听力损失的患病率为0.059%。英国学者基

于169487例新生儿听力筛查及随访数据发现中

度及中度以上听力损失的患病率为0.100%,其中

感音神经性听力损失患病率为0.082%,传导性听

力损失的患病率为0.003%,混合性听力损失的患

病 率 为 0.004%,听 神 经 病 的 患 病 率 为

0.010%[24]。比利时的一项研究发现0~6岁儿童

听力损失的患病率为0.141%,双侧先天性听力损

失的患病率约0.087%[25]。本课题组基于中国新

生儿听力与基因联合筛查队列的3555336例新生

儿的最新数据分析发现常见耳聋基因 GJB2 和

SLC26A4 纯合变异与复合杂合变异儿童3674例

(0.103%)。按照60%的听力损失由遗传因素所

致,其中40%为常见的耳聋基因变异,则可推测儿

童听力损失的患病率约为0.43%[26]。
WHO在最新发布的《世界听力报告》指出,听

力损失发生率在新生儿期为0.2%,1~4岁时增至

1.0%,10~14岁时增至1.7%,而15~19岁时则

高达1.9%,提示儿童听力损失的患病率随年龄增

加不断上升。此外,儿童随着年龄增长,受环境与

遗传的双重影响,其迟发性听力损失及获得性听力

损失的发生率也逐年增加,尤其是创伤、感染、耳毒

性药物暴露、自身免疫性疾病以及部分遗传因素的

迟发性渐进性属性等均可导致听力损失患病率的

增加,据报道听力损失在18岁儿童中的患病率预

计高达18%。还有研究发现儿童听力损失的流行

很大程度也可由后天获得性病因所致[1],但其对全

球儿童听力损失的具体贡献目前尚不清楚,未来需

要开展更多的流行病学研究来确定这一比例,以及

进一步明确不同地区不同人群的儿童听力损失的

实际患病率,为今后儿童听力损失的防控工作提供

流行病学依据。
3　儿童听力损失的综合评估

3.1　新生儿听力筛查

普遍的新生儿听力筛查(universalnewborn
hearingscreening)始于20世纪60年代,最早由

Downs提出,并率先在美国科罗拉多州开展了婴幼

儿听力筛查项目,倡导进行广泛的新生儿听力筛

查,促成了后来的美国国家计划,使新生儿听力筛

查在每个州和地区都成为现实,并在多个国家中得

到了推广。在我国,2000年政府以中华人民共和

国母婴保健法的形式肯定了进行新生儿听力筛查

的意义和必要性,在全国范围内广泛开展了新生儿

的听力筛查。
目前不同国家和地区筛查的时间和技术略有

差异,但主要的听力筛查方法包括耳声发射(otoa-
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cousticemission,OAE)和自动判别听性脑干诱发

电 位 (automated auditory brainstem response,
AABR),这是新生儿听力筛查项目中常用的两种

无创客观听力测试方法。OAE测试反映耳蜗外毛

细胞状态,对外毛细胞以上病变引起的听力损失,
如听神经病,敏感度较低;而 AABR可以反映耳蜗

及听觉上行通路的功能。以上两种测试方法均具

有测试时间短、操作简单的优势。针对出生后在产

科病房接受照护的普通新生儿和转入 NICU 进行

治疗的高危新生儿,采用两种不同的听力筛查

方法。
普通新生儿常采用二阶段法进行听力筛查,即

在新生儿生后 48~72h 住 院 期 间 进 行 OAE/
AABR听力初筛;对于未能通过听力初筛的新生

儿,需要在42d时进行 OAE+AABR联合听力复

筛;仍未通过的新生儿将在3月龄时转诊至有资质

的听力诊断中心行听力学诊断,以北京市为例,转
诊至北京市6家听力诊断中心,并持续随访。生后

转入 NICU进行治疗的高危新生儿,一般在病情稳

定后出院前进行听力初筛。该人群不仅听力损失

的发病率较高,而且存在高胆红素血症病史及抗生

素药物史的新生儿患听神经病的风险也较高,因此

需使用 AABR+OAE联合筛查确保轻中度听力损

失或听神经病的患儿不会在听力筛查中被遗漏。
对于未能通过听力初筛的新生儿,需要在矫正月龄

42d时进行 OAE+AABR联合听力复筛;仍未通

过的新生儿将在3月龄时转诊至有资质的听力诊

断中心行听力学诊断,并定期随访。
3.2　儿童听力学诊断

儿童听力学诊断的时间与标准,国际上有所不

同,但趋于应用2007年婴儿听力联合委员会(Joint
CommitteeonInfantHearing,JCIH)提出的儿童

听力诊断的1-3-6标准,即建议在1月龄完成听力

筛查,3月龄前进行听力诊断,6月龄前进行早期干

预[27]。2019年JCIH 建议已经达成1-3-6诊断程

序的地区,可以将时间表进一步缩短至1-2-3流程,
即1月龄完成听力筛查,2月龄前进行听力诊断,3
月龄前进行早期干预[6]。考虑到在大多数国家地

区,由于诊断后失访率较高,且1-3-6的覆盖率极

低[28],因此缩短时间表的条件不成熟,目前仍多沿

用1-3-6标准。新生儿听力筛查未通过的婴儿,应
在3月龄时转诊至当地有资质的听力诊断中心进

行听力学诊断,确诊存在听力损失的儿童,应维持

至少每半年1次的随访频率。我国《婴幼儿听力损

失诊断与干预指南》指出,所有听力筛查未通过的

婴儿应在3月龄内接受全面的听力学及医学评估,
确诊为永久性听力损失的婴儿应该在6月龄内尽

快接受干预,以实现促使听障婴儿最大限度地获得

听觉及 言 语 交 流 能 力 以 及 良 好 的 认 知 发 育 的

目标[29]。
在评估婴幼儿听觉功能时,须采用多种测试方

法进行交叉验证。常用的测试方法包括声导抗测

试、听性脑干反应(ABR)阈值测试、ABR潜伏期测

试、40Hz听觉相关电位(40Hzauditoryeventre-
latedpotential,40HzAERP)测试、OAE、稳态听

觉诱发电位检查以及行为听力测试。声导抗测试

是婴幼儿听力诊断过程中必不可少的一部分。鼓

室图和声反射测试能够反映中耳功能和听觉脑干

通路完整性。对于无法配合行为测听的婴幼儿,
ABR是评估听力阈值的金标准。ABR 测试具有

频率特异性,高频 ABR阈值和行为测听阈值之间

存在良好的相关性[30],可以准确地反映听力损失

的耳 别、类 型 以 及 程 度。相 比 于 ABR,40 Hz
AERP测试在中低频率具有更高的诱发电位引出

率,可以更精准地发现残余听力,因此常用于与

ABR交叉验证。OAE 测试提供了耳蜗外毛细胞

完整性的信息,是鉴别诊断听神经病和感音神经性

听力损失的关键检测方法[31]。行为测听是评估听

觉水平的金标准,可以全面地评估言语频率的听阈

及阈上言语感知能力,从而有针对性地对患儿进行

干预 (https://www.audiology.org/wp-content/
uploads/2021/05/Clin-Guid-Doc_ Assess_ Hear_
Infants_Children_1.23.20.pdf)。随着儿童发育水

平的提高,可以选择不同的行为测听方法,如针对

6~24月龄婴幼儿的视觉强化测听(visualrein-
forcementaudiometry)和24月龄以上儿童的游戏

测听(conditionedplayaudiometry)。为明确儿童

听力损失的类型和程度,应将行为测听及电生理测

试的结果进行主客观相结合的评估。对于年龄太

小的婴幼儿或存在严重发育障碍无法配合行为测

听的儿童,应至少完成相应的客观电生理测试,并
根据婴幼儿的发育状况,及时完善行为听力测试。

儿童听力诊断中,需要注意鉴别是否存在听神

经病。在婴幼儿中,发现 ABR严重异常,但可记录

到 OAE和/或 CM 者,考虑存在听神经病;如果

OAE和CM 均未记录到,有证据显示患儿存在中

耳炎,这时亦不能排除听神经病,后续应通过随访

和反复评估加以鉴别;对于伴有早产、低体重的婴

幼儿,初次评估提示听神经病,应持续跟踪听觉言

语发育评估以鉴别是否为暂时性听神经病;对迟发

型听神经病,特别注意伴有毛细胞损伤导致 OAE
异常时的鉴别诊断。同时,部分蜗后占位和中枢病

变可表现出与听神经病类似的主诉或症状,需根据

制定的测试组合和诊断标准精准定位和鉴别[7]。
3.3　基因学应用进展

自2003年完成人类基因组计划以来,基因组

学研究取得了长足的发展,引发了生命科学的根本

性变革,带动了医学科学的飞速发展。近期,T2T
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联盟在Science发表论文报告了最新的人类参考基

因组(T2T-CHM13),为已经广泛使用的人类参考

基因组序列 GRCh38增加了近2亿个碱基对,2000
多个新基因[32]。这是迄今为止全球最完整的人类

基因组序列,将为大健康的精准医学管理提供强大

助力,尤其是在遗传相关疾病的预防、诊断和治疗

方面[33]。随着基因组学研究的不断深入,测序技

术的不断提升,基因学在儿童听力损失领域的实践

应用和临床研究也获得了越来越多的关注,特别是

在儿童听力损失的基因筛查和遗传诊断方面。
儿童听力损失的基因筛查,尤其是在广泛开展

的新生儿听力筛查的基础上融入聋病易感基因分

子水平筛查,即新生儿听力与基因联合筛查,2007
年笔者最先以本院出生的460例新生儿为研究对

象开展了预实验研究,并基于此研究探讨了其具体

的实施方案与策略[34]。随后,新生儿听力与基因

联合筛查在不断的应用和实践中取得了很好的进

展[35-39],基于常见耳聋基因变异的筛查在自然出生

人群和有高危因素的新生儿中均得到了很好的应

用。新生儿听力与基因联合筛查结合定期的随诊

及监测,是早期发现语前听力损失、药物敏感个体、
迟发型高危患儿或者致聋基因携带者的有效的联

合筛查策略,并可提供重要的病因学信息,有利于

实现聋病的早期发现、精准诊断和靶向干预。美国

国家协调中心区域遗传学网络的新生儿听力筛查

工作组建议将耳聋基因筛查及巨细胞病毒筛查纳

入普遍开展的新生儿耳聋基因筛查,以提高儿童听

力损失的筛查效能[40]。此外,基于扩大的耳聋基

因筛查panel的新生儿听力与基因联合筛查的研

究也发现了重要的临床价值,研究发现该策略有利

于进一步检出听力损失的儿童[41]。基于自然人群

的大型临床队列研究也为精准医学在儿童听力损

失的应用提供了新的方向[26],为下一步针对不同

民族不同地域不同临床特征的儿童进行精准筛查

提供了参考,进一步助力儿童听力损失的早发现和

早诊断。
儿童听力损失的遗传学诊断也在越来越普及

的应用中得到了不断完善和发展。国际小儿耳鼻

喉科组(IPOG)共识建议将基因诊断作为先天性、
渐进性和迟发性感音神经性听力损失儿童重要的

评估项目[2]。据估计50%~60%的感音神经性听

力损失儿童具有潜在的遗传病因学[42]。迄今为

止,已发现8000多个与听力损失相关的致病性或

可能致病基因变异。据报道,儿童听力损失的遗传

学诊断率为25.6%~64.3%[43]。目前文献报道的

研究人群多来自欧洲、美洲、非洲和东亚人群,且研

究对象的临床特征多样,从轻度到极重度听力损失

均有涉猎。此外,检测技术也涵盖了包括常见耳聋

基因变异的panel检测(panelapproach)、临床全外

显子测序(clinicalexomesequencing)和全外显子

测序(wholeexomesequencing)等。值得注意的

是,由于所选研究人群的种族和临床特征不同,所
用基因检测技术的不同,儿童听力损失的遗传学诊

断率的变异也较大。儿童听力损失的遗传学诊断

不仅有助于明确病因、临床预测和基因咨询,还有

助于改善听力损失儿童的临床管理决策。比如儿

童听力损失的遗传学诊断可帮助提供有关儿童听

力损失进展和人工耳蜗植入术预后的信息,还可以

在早期发现以听力损失为首发症状或唯一症状的

综合征型听力损失,并指导早期给予适宜的临床干

预。此外,明确的遗传学诊断可能会增加父母对儿

童听力损失的接受程度,并对随后的临床干预决策

产生重要的影响。
3.4　影像学应用进展

近年来随着影像学检测技术的飞速发展,儿童

听力损失的影像学评估也有了新的突破和进展。
儿童作为一个特殊群体,自控力较差,难以配合检

查操作,尤其是婴幼儿更难实现与医师默契配合,
需在检查前服用镇静剂并进入深度睡眠。这对完

成检查提出了更高的要求,因此适宜的影像学评估

和规范检查对于儿童听力损失的临床管理至关

重要[44]。
磁共振成像(MRI)正在成为评估各种儿科疾

病的首选影像学诊断方法[44]。MRI因其无辐射伤

害、高解剖分辨率和高软组织对比度等优势在儿科

被广泛应用,是评估儿童多种疾病的理想选择。澳

大利亚儿童听力医学专家网《儿童听力损失的评估

和临床管理的共识指南》指出,MRI可作为评估内

耳结构的首选影像学检查,认为 MRI检查优于计

算机断层扫描(CT),因为它可以提供有关脑和蜗

神经的优质图像,并且避免了辐射暴露[45]。该指

南建议所有感音神经性听力损失儿童在资源允许

的情况下均进行 MRI检查。至于何时进行检查要

根据当地的医疗资源而定,但理想情况下应在出生

后的第一年内完成,一些机构在新生儿自然睡眠时

进行 MRI检查,但大多数要等到6个月大时才使

用镇静或全身麻醉[2]。对于没有条件进行早期

MRI检查的感音神经性听力损失儿童,应在入学

前后进行 MRI检查[5]。此外还提出,在医疗资源

有限的条件下,优先考虑 MRI的几种情况:用于人

工耳蜗植入的术前评估、进行性听力损失的儿童以

及感音神经性听力损失伴有发育迟缓或神经症

状等[46]。
CT不作为儿童听力损失影像学评估的首选方

案,但是在一些特定的情况下也是必要的。CT能

够更好地评估内耳的骨质结构,还可以清晰显示外

耳道、中耳结构、面神经管的走向,以及对制定手术

方案有重要作用的解剖变异和标志。但是考虑到
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CT存在辐射相关的风险,尤其是检查对象为婴幼

儿时,临床医生的决策尤为重要。有学者建议将

CT检查限制在若干种特定的情况:如拟行人工耳

蜗植入术的儿童初始完成的 MRI发现重大结构异

常的情况下,CT仅在手术前作为描绘复杂解剖结

构的选项,为临床诊断和手术方案制定提供更多的

信息[5]。这时CT检查则是必要的,因为其有助于

疾病的确诊和手术方案的制定,此时应优先考虑疾

病诊治的需求。再比如包括中耳炎、先天性胆脂瘤

和耳发育畸形在内的儿童传导性听力损失,依然是

CT检查的重要适应证。
值得注意的是,虽然 MRI和 CT 双重成像可

以提供影像学方面最大的信息量,然而多个学者认

为这种双重成像的模式会使儿童受到不必要的辐

射和麻醉暴露[2,47]。因此,在绝大多数情况下,以

MRI为主的影像学评估策略可保持较高诊断准确

度,并避免辐射和麻醉暴露[47-48]。

4　儿童听力损失的干预策略

越来越多的证据表明儿童听力损失的早期识

别和早期干预具有重要的意义,尤其是早期给予适

宜的临床干预有利于儿童言语、语言、教育和社会

功能的发展。目前,常用的干预治疗策略主要包括

基于听力补偿的助听器和人工耳蜗植入。此外,新
兴的遗传咨询和基因治疗也开始在儿童听力损失

领域逐渐展露出其重要的临床应用价值。

4.1　助听器

儿童听力损失一旦诊断后,建议尽快配备助听

装置。感音神经性听力损失的儿童多建议根据临

床听力特征配备传统助听器。对于有永久性传导

性听力损失的婴幼儿来说,尤其是在不具备手术条

件的情况下,助听器也是非常重要的干预手段,建
议尽早配备软带式骨导助听器,待5岁左右可以考

虑植入骨传导助听器。随着助听器不断趋向智能

化、小型化和个性化,助听器的性能也在不断优化

中得到患者及家属的认可[49]。

4.2　人工耳蜗植入

对于重度及极重度听力损失儿童,传统的助听

器可能已经无法补偿听力损失,可考虑人工耳蜗植

入技术。有研究发现与传统助听器相比,植入人工

耳蜗对重度听力损失中程度相对较轻的儿童的语

音感知和语言效果有明显改善[50]。人工耳蜗植入

的年龄范围和适应证也在逐步扩大,美国食品和药

物管理局(FDA)目前已批准为9月龄及以上儿童

植入人工耳蜗,而且进一步降低年龄的临床试验也

在进行中。此外,有研究表明早期接受人工耳蜗植

入术是安全的,并且与较好的口语和学业成绩

相关[51]。

4.3　遗传咨询

遗传咨询不但是聋病防控的有效手段,也日益

成为临床诊疗体系的重要组成部分。遗传咨询主

要通过向咨询者解释基因检测结果及其在疾病诊

断、治疗和预后上的意义,帮助其认识听力损失的

遗传方式,预测听力损失的遗传风险,还可为患者

和/或亲属提供合适的降低风险的策略信息,并帮

助咨询者认识和理解遗传因素对疾病和健康的作

用,有利于减少遗传性耳聋的发生与延续。随着基

因医学的飞速发展,有关儿童听力损失的遗传咨询

应用也日渐广泛,越来越多地在聋病三级防控中发

挥着重要的作用[52-53]。

4.4　基因治疗

针对儿童听力损失中由 OTOF基因变异导致

的遗传性听神经病的基因治疗正在迈向临床。应

用CRISPR/Cas9的基因编辑技术,通过靶向切割

突变等位基因的方法仅适用于常染色体显性遗传

性疾病的听力恢复;而对于隐性遗传性疾病,则需

要修复突变等位基因,目前有报道使用基于同源介

导的末端连接技术,对纯合 Klhl18lowf 隐性遗传性

耳聋小鼠模型进行在体基因治疗,部分恢复了听力

及毛细胞纤毛形态[54]。另外,利用iPS技术建立

相关基因突变iPSC模型并利用基因编辑技术对疾

病来源的iPSC进行疾病研究已成为近年来的研究

热点。
综上,历经60余年的全球学者的努力,儿童听

力损失已有诸多措施可实现从新生儿期的早期筛

查到婴幼儿、儿童期的精准诊断,从早期发现与鉴

别到早期干预与遗传咨询。目前的可喜进展使我

们拥有了一些发现疾病本质的能力,但也同样面临

着针对各类综合征型、代谢性和迟发性听力损失患

儿的个性化干预难题。因此,儿童听力损失的诊治

仍然任重而道远。
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