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Genetisk utredning vid
horselnedsattning




Horselnedsattning som &ar medfodd eller uppstar tidigt i barndomen uppskattas vara
genetiskt orsakad i ca 80% av fallen.

Vi kanner i dagslaget inte till alla genférandringar som kan ge hérselnedséattning men fler och
fler upptécks och med genetisk utredning kan man idag hitta orsaken till horselnedséttning i
upp till 60% av alla som testas.

I manga fall ar genetiska horselnedsattningar s.k. icke-syndromala. Det innebar att den
genetiska forandringen enbart orsakar horselnedsattning och inte ar kopplad till ndgon
annan sjukdom eller organ-paverkan.

Syndromal horselnedséttning innebér att den genetiska forandringen paverkar fler saker i
kroppen. Det kan t.ex. vara Ushers syndrom som ger hdrsel- och synnedsattning, eller
Alports syndrom som ger hdrselnedsattning och njursjukdom.

Varfor utreda?

Det finns flera anledningar till att dnska utreda om en horselnedsattning ar arftlig.
En orsak kan vara att man vill ta reda pa varfor man fatt en horselnedsattning.

Ibland bidrar genetisk diagnos till att det gar att forutse hur horselnedséattningen kommer
andras over tid.

Eftersom horselnedsattningen i vissa fall ar kopplad till ett syndrom dar fler organ kan vara
paverkande, sa kan genetisk utredning ibland visa om det behovs utredning eller uppféljning
av mer &n horseln.

Man kan aven fa reda pa hur stor sannolikheten ar att kommande syskon eller barn far
samma hdrselnedsattning. Om det finns en genetisk orsak till hdrselnedsattningen kan man
ocksa erbjudas fosterdiagnostik.

Det pagar mycket forskning inom faltet genetiska sjukdomar och kanner vi till orsaken till
sjukdom kan man tanka sig att det i framtiden kan leda fram till behandlingar for
horselnedsattning.

Lakaren kan foresla genetisk utredning nar det bedéms kunna ha betydelse, men det ar
alltid ni som familj som avgor om ni vill tacka ja till sadan utredning eller inte. Man kan alltid
tacka nej om genetisk utredning erbjuds, men daremot kan man inte kréva en genetisk
utredning nar det inte ar tillrackligt medicinskt motiverat.

Att tanka pa fére man gor genetisk utredning

En genetisk utredning innebar att man far information inte bara om den person som
genomgar utredningen, utan ocksa om andra i familjen. Det &r inte alla som 6nskar veta
vilka anlag som finns i familjen, t.ex. att man bar pa en sjukdomsorsakande gen.



Det kan framkomma information som man inte hade forvantat sig. Det kan t.ex. vara att det
visar sig att barnet har en genetisk férandring som innebar risk for andra symtom utdver
horselnedsattning. Sadana genetiska forandringar &r inte nagot man letar aktivt efter vid en
utredning om horselnedsattning, men ibland upptéacks de anda. Det kan darfor vara bra om
man som familj, tillsammans med lakare, tagit stallning till om man skulle vilja ha reda pa
eventuella bifynd innan en genetisk analys pabdorijas.

Genetisk diagnostik har begransningar och det &ar inte alltid man hittar ndgon genférandring
trots att horselnedsattningen anda ar arftlig, d.v.s. trots att man genomgatt utredning sa far
man inte svar pa sin fraga. Ibland blir svaret att en genférandring hittats som man inte vet
om den orsakat hdrselnedséttningen eller inte.

Hur gar genetisk utredning till?

For att ta reda pa om horselnedsattningen ar arftlig behéver man analysera arvsmassan.
Man far darfor lamna ett blodprov pa sin vardcentral eller provtagningscentralen pa
sjukhuset. Arvsmassa fran vita blodkroppar analyseras. Laboratoriet undersoker ett antal
olika gener kopplade till hdrselnedsattning. Vilka gener som understks avgors av vilka
symtom man har, tex. om man samtidigt har en synnedséttning eller intellektuell
funktionsnedsattning. Det ar ocksa viktigt att kdnna till om andra slaktingar har samma
sjukdom. En sadan analys kan ta flera veckor till manader. Nar det finns ett svar kommer
ONH-lakaren informera er om vad det visade. Om man har visat en &rftlighet kan man f&
mer information och genetisk vagledning av genetiker pa Klinisk Genetik. En genetiker ar en
specialist pa arftlighet.

Genetisk vagledning innebar att man far den information som kravs for att man ska kunna ta
beslut kring arftlighet som man sjalv trivs med. Manga inom varden kan ge genetisk
vagledning. Genetiska vagledare och genetiker ar experter pa att ge genetisk vagledning.

| vissa fall kan man traffa genetiker pa Klinisk Genetik innan analysen gors. Det kan till
exempel vara nar man misstanker en syndromal horselnedséttning och genetikern behdver
go6ra en beddmning vilka gener som ska analyseras.



Grundlaggande genetik
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Alla manniskor bestar av flera biljoner celler. | varje cell finns hela var arvsmassa.
Arvsmassan ar packad i s& kallade kromosomer. | varje kromosom finns det ett antal gener
(arvsanlag). Varje gen fungerar som ett recept for ett protein. Det ar dessa proteiner i
kroppen som gor att vi fungerar som vi ska. Fel (mutationer) i en gen kan gora att proteinet
inte fungerar som det ska. Det kan orsaka arftlig sjukdom.
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Manniskor har 46 kromosomer i varje cell. Varje kromosom har man i tva kopior, en fran sin
mor och en fran sin far. Det enda undantaget ar kdnskromosomerna hos man, dar X-
kromosomen alltid kommer fran modern och Y-kromosomen fadern. Detta innebar att man
har tva kopior av varje gen i de allra flesta fall.

Fel (mutationer) i vissa gener kan orsaka arftlig hérselnedsattning. Har man ett fel i en gen
brukar man saga att man ar “barare” av felet. Nedarvningsmonstret ser olika ut beroende pa
i vilken gen felet finns. Vid arftlig horselnedsattning férekommer autosomalt dominant,
autosomalt recessiv och X-bunden nedarvning samt mitokondriell nedarvning. Vanligast ar
autosomalt dominant och autosomalt recessiv nedarvning.
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Vid autosomalt dominant nedarvning racker det med att finns ett fel i en av de tva
genkopiorna for att man ska fa horselnedsattning. Barnen till en barare med en autosomalt
dominant hérselnedséttning har 50% sannolikhet att drva det felaktiga anlaget och lika stor
sannolikhet att arva det helt normala anlaget.
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Vid autosomalt recessiv nedarvning kravs det att det finns fel i bada genkopiorna av en
specifik gen for att man ska fa horselnedsattning. Ofta ar da foraldrarna barare av ett av
felen i genen, dvs var och en av foraldrarna har ett fel i en av sina genkopior. Féraldrarna
har da normal horsel. Sannolikheten att fa fler barn med samma form av hérselnedsattning
nar bada foraldrarna ar barare ar 25%.
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