Klinik fur Hals-Nasen-Ohrenheilkunde

Auspragung der Innenohrschwerhorigkeit bei Patienten mit Mutationen im GJB2-Gen

Diana Arweiler-Harbeck?!, Sven Saleik?!, Patrick Munder?!, Judith Arnolds?, Stefan Lang?!, Bernd Wollnik3, Dagmar Wieczorek?, Alma Kuechler?

LKlinik fur Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde, Kopf- und Hals-Chirurgie (Direktor: Prof. Dr. S. Lang), Universitat Duisburg-Essen,
2 Institut fir Humangenetik, Universitatsklinikum Essen, Universitat Duisburg Essen,
3 Institut fir Humangenetik, Universitatsklinik Kain

Einleitung

Bei ca. 4 von 1000 Neugeborenen wird
eine kongenitale Innenohrschwerhorigkeit
(I0S) diagnostiziert, die zu 30% auf eine
syndromale und zu 70% auf eine nicht-
syndromale Ursache zurickzufihren ist.
Bei den autosomal rezessiven nicht-
syndromalen HOrstérungen betragt der
Anteil, der auf unterschiedliche Mutationen
des GJB2-Gens zurtickzufihren ist, 50%.
Es wird untersucht, ob Art und Lokalisation
der Mutation auf Zeitpunkt und Grad der
Ertaubung Einfluss nehmen und inwiefern
sich hier bei mehreren betroffenen
Familienmitgliedern Unterschiede (z. B.
unterschiedliche Expressivitat) ergeben.
Material und Methoden

Die Daten von 34 Kindern, deren
Ertaubung auf unterschiedliche Muta-
tionen des GJB2-Gens zurickzufihren
war, wurden im Hinblick auf Ertau-
bungsalter, Lokalisation der Mutation, pra-
und postoperatives HOrvermdgen sowie
Familienanamnese ausgewertet.

Die humangenetische Diagnostik erfolgte
im Rahmen der Diagnostik flr eine
Cochlea Implantation. Bei 30% der Eltern
standen gleichfalls genetische Befunde
zur Auswertung zur Verfligung.
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Diskussion

Wahrend in der Elterngeneration die
Innenohrschwerhdrigkeit phanotypisch
selten zu diagnostizieren war, litt nahezu
die Halfte der Geschwister der untersuch-
ten Kinder gleichfalls an einer hoch-
gradigen 10S. Die Klickhdrschwelle der
homozygoten Kinder war in tUber 60% der
Falle bei Erstuntersuchung nicht mehr
nachweisbar, hingegen nur in 46% der K.
mit heterozygotem Genotyp. Interessant
ist gleichfalls, dass alle heterozygoten
Kinder erst deutlich spater implantiert
wurden und somit noch langer ein
Restgehor aufwiesen als die Kinder mit
einer homozygoten Mutation. Die Ent-
wicklung des. Gehors erscheint in der
homozygoten Gruppe etwas langsamer
und schlechter, muss jedoch im Hinblick
auf weitere Einflussfaktoren ( OP-Metho-
de, Implantate etc.) aufgearbeitet werden.
Schlussfolgerung

Diese Ergebnisse unterstreichen die
Wichtigkeit der frihzeitigen humangene-
tischen Beratung und Diagnostik bei
Kindern mit Innenohrschwerhdrigkeit
ungeklarter Ursache auch bei zunachst
geringerer Auspragung im Hinblick auf
Prognose, therapeutische und familiare
Beratung.



