GENETISCH BEDINGTE
SCHWERHORIGKEIT

Schwerhdrigkeit ~ oder  Gehdrlosigkeit
kommt bei etwa jedem 1000sten in der
europdischen Bevélkerung vor. Viele die-
ser Félle sind genetisch bedingt und fol-
gen daher bestimmten Erbgéngen. Oft
kann der verantwortliche Gendefekt bei
Betroffenen identifiziert werden.

Dieses Informationsblatt soll (ber die Ge-
netik der Schwerhérigkeit und (ber ge-
netisch-diagnostische = Méglichkeiten

aufklaren.

Schwerhorigkeit oder Gehdrlosigkeit wird
in die Schalleitungsschwerhérigkeit
(Ursache im Gehdrgang, Mittelohr oder
am ovalen Fenster) und die Schallemp-
findungsschwerhérigkeit (Ursache im
Innenohr, am Hornerv oder im zentralen
Nervensystem) untergliedert. In weniger
haufigen Fallen sind koérperliche Fehlbil-
dungen bei den Betroffenen mit dem Hor-
verlust vergesellschaftet (,syndromale
Schwerhdrigkeit), aber in der Uberwie-
genden Mehrheit der Félle haben die Be-

troffenen daneben keine Beschwerden
(,nicht-syndromale Schwerhdrigkeit).

Genetik

Wahrend etwa die Halfte der Félle durch
Einwirkung von auBen (z.B. Rételninfekti-
on wahrend der Schwangerschaft, Ge-
burtskomplikationen, Hirnhautentziindung,
Mittelohrentziindung etc.) entstehen, wird
die andere Halfte als genetisch bedingt
angesehen. Von diesen folgt die Uberwie-
gende Mehrheit von 70-80% der nicht-
syndromalen Félle einem sog. autosomal
rezessiven Erbgang, d.h. daB beide Aus-
fertigungen des verantwortlichen Gens
defekt sein mussen, damit die Erkrankung
auftritt.

Im Jahre 1997 wurde ein Gen identifiziert,
dessen Veranderungen etwa 70% der
Falle von autosomal rezessiver, Schal-
lempfindungschwerhdérigkeit ausmachen:
Das Connexin 26-Gen auf Chromosom
13.

Dieses Gen ist zustandig fur ein korperei-
genes EiweiB, das an Haarzellen der Ohr-
schnecke im Innenohr haftet und an dem
Austausch zellularer Stoffe (Kalium-Salze)
zwischen diesen Zellen beteiligt ist. Der
Gendefekt fohrt i.d.R. zu einem Verlust
des EiweiBes und damit nach der heutigen
Kenntnis zu einem fehlerhaften Stoffaus-
tausch zwischen den Haarzellen, so dafB3
letztendlich das Hoérvermdgen einge-
schrankt wird. In Deutschland ist etwa
jeder 35ste ein Ubertrager des Connexin
26-Gendefekts.
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Diagnostik

Seit der Identifizierung des Connexin 26-
Gendefekts steht ein molekulargeneti-
scher Test zur Verfligung, mit dessen
Hilfe sowohl Anlagetréager als auch Betrof-
fene nachgewiesen werden kdnnen. Rat-
sam ist es in diesem Zusammenhang, bei
genetischen Formen der Schwerhérigkeit
auch eine — genetische Beratung in
Anspruch zu nehmen. Dabei wird das
maogliche diagnostische Vorgehen erldu-
tert, die Ergebnisse besprochen und nicht
zuletzt auf die Fragen der Ratsuchenden
eingegangen. Wichtig ist der genetische
Test zum einen far die Prazisierung des
Wiederholungsrisikos bei Eltern Betroffe-
ner und fur das frihzeitige Einleiten einer
korrekten Therapie bei gesichert Betroffe-

nen.
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