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Erbliche Horstorungen

Als Horstorungen bezeichnet man Einschrankungen des Hor-
vermogens. Nach einer Studie der Weltgesundheitsorganisation
WHO zdhlen Horstérungen in den Industrielandern zu den sechs
haufigsten, die Lebensqualitdit am meisten beeintrachtigenden
Erkrankungen. Nach Angaben des Gehdrlosen Bundes sind in
Deutschland etwa 80.000 Menschen gehérlos. Weitere 200.000
Menschen sind hochgradig horbehindert.

Horstérungen kdnnen in jedem Lebensalter ein- oder beidseitig auf-
treten und voriibergehend oder dauerhaft sein. Sie reichen von einer
geringfligigen Beeintrachtigung, Uber eine hochgradige Schwer-
horigkeit (Hypakusis, auch Hypoakusis) bis hin zu vollstandigem
Horverlust (Gehorlosigkeit, Taubheit, Anakusis, Surditas).

Da der Grund fir eine Horstorung auf dem gesamten Weg zwischen
Schallwahrnehmung im Ohr und der Verarbeitung der akustischen
Reize im Gehirn liegen kann, gibt es zahlreiche Ursachen flr eine Ein-
schrankung des Horvermogens.

Meistens treten Horstorungen altersbedingt auf, da im Laufe der
Zeit bei jedem Menschen das Gehdr zunehmend unscharfer wird.
Das nennt man Presbyakusis. Horstérungen kommen aber in allen
Altersklassen vor und kdnnen auch schon von Geburt an vorliegen.

Der Schweregrad einer HOrstorung wird eingeteilt, je nachdem wie
stark ein Ohr oder beide Ohren betroffen sind.

Angeborene sensorineurale (Innenohr-) Hérstérungen kommen bei
etwa 1in 1.000 Neugeborenen vor und gehéren damit zu den hau-
figsten angeborenen Storungen. Uber die Halfte der angeborenen
Horstérungen sind genetisch bedingt. Diese manifestieren sich
haufig bereits pralingual, im friihen Sauglingsalter.

Grad der Schwerhorigkeit Hérverlust (db) Klinischer Befund

0—normalhorig  25db oder weniger keine oder leichte Probleme

1—gering  26-40db Umgangssprache wird Tm
vor dem Ohr verstanden
2—mittelgradig ~ 41-60db lautes Sprechen wird Tm
vor dem Ohr verstanden
3—hochgradig ~ 61-80db einige Worte werden bei

sehr lautem Sprechen auf
dem besseren Ohr verstanden

4 —Gehorlosigkeit ~ 81db oder mehr keinerlei Sprachverstandnis

bei maximaler Lautstarke

Tab. 1(modifiziert nach Zahnert, Deutsches Arzteblatt, 2071)

2 * Wenn Sie vermuten, dass lhr Kind ein herabgesetztes Horvermoégen hat, sollten Sie einen Arzt zu Rate ziehen
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Da eine unerkannte Gehorlosigkeit schwere Sprachstorungen, aber
auch Entwicklungsverzégerungen wie Stérungen der allgemeinen
geistigen Entwicklung und des Sozialverhaltens nach sich ziehen
kann, ist in diesen Fallen fur die Prognose entscheidend, wie friih-
zeitig die Horstorung erkannt und behandelt wird.

Heute konnen Kinder, die friher taubstumm wurden, bei einer
entsprechenden, frihzeitig einsetzenden Therapie haufig deutlich
sprechen lernen.

ALTERSGERECHTE ENTWICKLUNG DES GEHORS *

Erkennen der elterlichen Stimmen
Erschrecken bei unerwarteten Gerdauschen

Baby im Alter von 3 Monaten
Baby im Alter von 6 Monaten Erkennen von Sprache und weiteren,
gewohnten Gerduschen

Drehen des Kopfes bei gewissen Gerauschen
Experimentieren mit der eigenen Stimme
Benutzen der Stimme, um Freude oder
Arger auszudriicken

Verstehen von einfachen Worten

wie ,Mama®, ,Papa‘, ,Nein“

Baby im Alter von 9 Monaten

Baby im Alter von einem Jahr Verstehen von etwas schwereren Wortern
Wortschatz von 20 bis 50 Wortern
Zuordnen von Objekten und Worten
Schnelles Erlernen von neuen Begriffen
Wortschatz von 200 bis 300 Wortern
Bilden von einfachen Satzen

Fahigkeit zuzuhdren, wenn lhm etwas
Altersgerechtes vorgelesen wird

Baby im Alter von 18 Monaten

Kleinkind im Alter von 2 Jahren

Tab: 2 (modifiziert nach www.hear-it.org)

Bei Ausschluss anderer Atiologien, die Horstérungen verursachen,
wie z.B. Infektionen in der Schwangerschaft, Alkohol-, Drogen-
und Nikotinkonsum in der Schwangerschaft, chronische Ohr-
entziindungen, Horsturz, Blutungen oder Schadel-Hirn-Trauma, ist
eine genetische Analyse daher sehr sinnvoll.

Horstorungen kommen in allen Altersklassen vor
und kénnen auch schon von Geburt an vorliegen.




Genetische Untersuchung

Insbesondere bei der angeborenen Form einer Horstérung wirkt
sich eine friihe Diagnose und Behandlung positiv auf die Sprachent-
wicklung aus.

Bei Kindern steht die Friihférderung in Form von Sprech-und Sprach-
erziehung und der Besuch spezieller Schulen fir Gehorlose im
Vordergrund, aber auch die Meidung potenziell hoérschadigender
Faktoren, wie zum Beispiel Larmbelastung oder Medikamente, die
horschadigend wirken kdnnen (Ototoxizitat).

In einigen Fallen kann durch ein Cochlea-Implantat die Horfunktion
ersetzt werden. Zudem kann eine rechtzeitig begonnene medika-
mentdse und/oder apparative Behandlung dazu beitragen, schwer-
wiegende Komplikationen wie z.B. Herzrhythmusstérungen bzw.
den plotzlichen Herztod beim Jervell- und Lange-Nielsen-Syndrom,
zu verhindern.

Eine genetische Untersuchung erfolgt aus einer Blutprobe. Wenn
moglich, sollte zuerst ein bereits erkranktes Familienmitglied unter-
sucht werden, um die in dieser Familie zugrunde liegende Mutation
ersteinmal zu identifizieren. Wenn die Mutation bekanntist, konnen
andere Familienmitglieder gezielt und mit eindeutiger Aussage auf
diese Veranderung hin untersucht werden.

4 Veranschaulichter Aufbau von Ohr und Innenohr

Vor einer genetischen Testung sollte eine genetische Beratung
erfolgen, bei der der Stammbaum erhoben wird und alle Fragen
ausfihrlich beantwortet werden. Eine genetische Beratung wahr-
zunehmen, bedeutet nicht, dass man sich schon fir die genetische
Testung entschieden hat. Die Beratung hat nur die Aufgabe, aus-
fuhrlich und in Ruhe zu informieren, damit die betroffene Person
dann mit ausreichender Bedenkzeit entscheiden kann, ob sie eine
Testung wiinscht.

Etwa 80% der genetisch bedingten Horstérungen sind ,nicht-
syndromal®, d.h. es kommt neben der Hérminderung zu keinen
weiteren, mit der Grunderkrankung in Zusammenhang stehenden
Symptomen.
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Die restlichen 20% der Horstérungen sind ,,syndromal®, das heif3t
neben der Horstérung kommt es noch zu weiteren Beeintrachti-
gungen in anderen Organsystemen, wie etwa eine Netzhaut-
degeneration (Retinitis pigmentosa) beim Usher-Syndrom, Herz-
rhythmusstorungen beim Jervell- und Lange-Nielsen-Syndrom oder

Molekulargenetische Untersuchungen sind keine rein automatisierten
Laborleistungen, sondern zum groRRen Teil noch ,,Hand- und Kopfarbeit“.

Sie erfordern hochste Sorgfalt und Sachkenntnis der Untersucher.

Unser Team der Gemeinschaftspraxis fiir Humangenetik besteht aus aus-
gewabhlten Fachkraften mit hoher Kompetenz: Facharzten, Molekularbiologen
echnischen Assistenten. Unser molekulargenetisches Labor ist nach
akkreditiert.

eine VergroRerung der Schilddrise (Struma) beim Pendred-Syn-
drom. Die Einteilung in ,nicht-syndromale” und ,syndromale” Hor-
storungen ist aber nicht immer eindeutig. So sind Gene bekannt,
deren Funktionsveranderung zu beiden Formen einer Horstorung
flhren kann.




Lassen Sie sich von uns beraten

Es sind inzwischen viele verschiedene Gene bekannt, in denen Mu-
tationen zu einer Horstérung fihren konnen. Einige Gene flhren,
wenn sie verdandert sind, nicht nur zu einem erhohten Risiko fir eine
Horstorung, sondern auch zu einem erhéhten Risiko fiir andere Er-
krankungen, wie. z.B. des Auges, des Herzens oder der Niere.

Eine solche Mutation zu erben bedeutet nicht, dass eine betroffene
Person sicher an diesen Krankheitsbildern erkranken wird. Es be-
deutet aber, dass ein deutlich erhéhtes Erkrankungsrisiko besteht.
Die Hohe des Risikos ist abhdngig von dem spezifischen Gen, das
verdndert ist.

Dr. med. Saskia Kleier wihrend eines Beratungsgesprachs in unserer Praxis



GEMEINSCHAFTSPRAXIS
FOR HUMANGENETIK & GENETISCHE LABORE

Ausfiihrliche Humangenetische Beratung

Im Rahmen einer humangenetischen Beratung wird neben einer
ausflihrlichen Anamnese auch ein Familienstammbaum ber
mindestens drei Generationen erhoben. Daraus abgeleitet werden
wir lhnen je nach Fragestellung die Risiken einer genetisch bedingten
Erkrankung fur Sie selbst oder Ihre Nachkommen erldutern.

Falls von Thnen gewdlnscht, klaren wir auch die Moglichkeiten einer
genetischen Diagnostik. Diese umfasst auch die Pranataldiagnostik,
deren Methoden und Grenzen wir bei Bedarf in Ruhe mit lhnen
besprechen.

Eine genetische Beratung wahrzunehmen bedeutet nicht, sich schon
fiir die genetische Testung zu entscheiden. Die Beratung hat nur die
Aufgabe, ausfihrlich und in Ruhe zu informieren. Nach der Beratung
kénnen Sie dann mit ausreichender Bedenkzeit entscheiden, ob Sie
eine Testung wiinschen.
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Was brauche ich fiir eine genetische Beratung?

Die Kosten fir die Beratung und medizinisch notwendigen Unter-
suchungen werden von den gesetzlichen und privaten Kranken-
versicherungen in der Regel Ubernommen. Patienten sollten ihre
Versichertenkarte und, falls vorliegend, den Uberweisungsschein
mitbringen. Bereits vorhandene medizinische Befunde und Arzt-
briefe sollten mitgebracht werden.

Genetisches Gutachten

AbschlieBend wird in einem humangenetischen Gutachten, das an
Sieselbstgerichtetundin Kopie lhrem tGiberweisenden Arzt zugestellt
wird, das Gesprach noch einmal ausfiihrlich zusammengefasst.

Unsere Praxis mit angeschlossenen genetischen Laboren wird von
drei erfahrenen Facharztinnen fir Humangenetik gefiihrt.

Dr. med. Astrid Preue 7

Dr. med. Usha Peters

Dr. med. Saskia Kleier
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Was benétigen wir fiir die genetische Beratung? Kundenbetreuung & Service
- Medizinische Vorbefunde und Untersuchungsergebnisse Tel. 040-432 926-65
« Unterlagen zu sich selbst, sowie gegebenenfalls Genetische Beratung & Terminvergabe
zu betroffenen Familienangehérigen (Stammbaum) Tel. 040-432 926-0 Fax 040-432 926-20

+ Medizinische Vorbefunde/Mutterpass/Kinderuntersuchungsheft
« Ultraschall-, Rontgen-, CT- und MRT-Befunde

Da wir insbesondere die bisher erhobenen Befunde benétigen, sind
Kopien der Arztbriefe hilfreich. Sollten Sie diese in der Kiirze der Zeit
nicht mitbringen konnen, ist es auch maglich, dass wir, mit Ihrem
Einverstandnis, die arztlichen Befunde fir Sie anfordern.

Bitte bringen Sie beim ersten Gesprachstermin zur genetischen
Beratung die Anschriften der betreuenden Arzte mit.

So erreichen Sie uns

Unsere Gemeinschaftspraxis flir Humangenetik & Genetische Labore

ist gut erreichbar im Hamburger Stadtteil Eimsbuttel gelegen.
PKW-Anfahrt: Richtung Hamburg Centrum / Hamburg Messe

Per Fernbahn: Bis Hauptbahnhof oder Bahnhof Dammtor,

dann S-Bahn bis Sternschanze, ab dort fiinf Minuten FuBweg

Per U-/S-Bahn oder Bus: U3 Sternschanze, dann noch fiinf Minuten FuBweg

Sternschanze

[MHA BUS

ST1, 521, S31 Sternschanze, dann noch fiinf Minuten Fullweg
Bus 15,181 Weidenallee oder Sternschanze, dann noch fiinf Minuten Fulweg
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