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Was sind erbliche Hoérstérungen?

o
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Erbliche  Horstérungen  sind  definiert als (@)
Einschrankungen des Horvermogens, die auf - .
genetische Veranderungen zuruckzufihren sind oder

durch diese mitbedingt werden. Sie sind haufig, _.
konnen in jedem Lebensalter ein- oder beidseitig ®
auftreten und voribergehend oder dauerhaft sein. Das

klinische Spektrum reicht von geringflgigen Beeintrachtigungen
Uber hochgradige Schwerhorigkeit bis hin zum vollstandigen
Horverlust.”

Nicht-syndromale Horstorungen betreffen ausschlieBlich das
Hoérvermogen, wahrend syndromale Horstorungen  mit
zusatzlichen  klinischen  Manifestationen, beispielsweise
Sehbeeintrachtigungen oder Gleichgewichtsstorungen,
assoziiert sein konnen. Mehr als die Halfte der von Geburt an
vorliegenden (kongenitalen) Horstorungen ist genetisch bedingt
und manifestiert sich haufig bereits pralingual im frihen
Sauglingsalter.

Wann ist eine genetische Diagnostik sinnvoll?

Da eine unerkannte Gehorlosigkeit schwere Sprachstérungen,
aber auch Entwicklungsverzogerungen wie Stdérungen der
allgemeinen geistigen Entwicklung nach sich ziehen kénnen, sind
eine fruhzeitige Diagnose und gezielte therapeutische
MaBnahmen entscheidend fir die sprachliche und soziale
Entwicklung der Betroffenen. Insbesondere bei Ausschluss
anderer Ursachen, die Horstoérungen verursachen, wie z.B.
Infektionen oder Alkohol-, Drogen- und Nikotinkonsum in der
Schwangerschaft, ist eine genetische Analyse daher sehr
sinnvoll.

Eine genetische Diagnostik kann helfen:
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die Ursache der Erkrankung zu erkennen
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unnotige Untersuchungen zu vermeiden

o

.
s

fruhzeitig eine gezielte Therapie zu planen

*

o

.
s

Klarheit und Sicherheit zu geben
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das Wiederholungsrisiko abzuschatzen



Wie wird die Untersuchung durchgefiihrt?

Aufklarung und Einverstandnis

« Die Untersuchung ist freiwillig. Vor der Analyse muss
eine Aufklarung des Patienten gemaB GenDG erfolgen.

< Eindiagnostischer Auftrag kann durch jede behandelnde
Arztin und durch jeden behandelnden Arzt beauftragt
werden. Die genetische Diagnostik belastet nicht das
Labor-Budget der Praxis.

< Eine Untersuchung und Risikoeinschatzung von
gesunden Angehorigen bzw. eine pranatale Diagnostik
sollte erst nach einer ausfuhrlichen humangenetischen

Beratung veranlasst werden.

Probenentnahme
«  EDTA-Blutprobe (2 ml)

l Laboranalyse
«  Mittels hochmoderner Methoden wie z.B. der Next
Generation Sequencing Methode wird nach
krankheitsrelevanten Veranderungen gesucht.

Auswertung der Laborergebnisse

% Hochqualifizierte Naturwissenschaftler:innen
analysieren die Laborergebnisse.

Erstellung eines medizinischen Befunds
«» Der Befundbericht beinhaltet eine Interpretation der
Laborergebnisse.

Genetische Beratung

% Beieinem auffalligen Befund erhalten Sie im Anschluss
eine Beratung durch unsere hochqualifizierten
Arztinnen und Arzte, die mit Ihnen gemeinsam
besprechen, was der Befund bedeutet und
welche weiteren Schritte moglich oder nétig sind.

«  Sokoénnen Patientinnen und Patienten gezielter
unterstutzt werden.



Was muss ich noch wissen?
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< Die Kosten der
Beratung/Untersuchung werden von *—e
den gesetzlichen und den privaten ._.
Krankenkassen iUbernommen. —.

« Die Analyse unterliegt dem @

Gendiagnostikgesetz - lhre Daten [ ]

sind streng geschutzt.

Ein unauffalliges Ergebnis schlieBt eine Erkrankung

nicht sicher aus.
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Wie und wo kann ich einen Termin buchen?

0

% Sie kdnnen sich von |hrer behandelnden Praxis direkt
zu uns Uberweisen lassen und einen Termin
zur genetischen Beratung mit uns vereinbaren.

< Wir sind telefonisch erreichbar im Zeitraum
Mo-Fr, 10-12 Uhr.

Fiir Terminanfragen QR-Code scannen

,EI- E oder Termin-Kontaktformular auf

unserer Homepage unter ,Termin
buchen‘ nutzen.
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