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Vraag in ZwangerWijzer: “Komen deze ziektes of aandoeningen voor bij jou of in jouw familie?”
Geconstateerd risico “doofheid of ernstige slechthorendheid in familie”

Beperkte achtergrondinformatie voor preconceptiezorg-consulent over risicofactor
“Doofheid in familie” om goede informatie hierover te kunnen geven.

Achtergrondinformatie zorgverlener
Er zijn twee vormen van doofheid:

e Perceptieve (of sensorineurale) doofheid. Dan kan iemand geluid niet goed waarnemen. De oorzaak
kan een probleem met het binnenoor, de gehoorzenuw en/of delen van hersenen zijn.

¢ Geleidingsdoofheid. Dan is er iets mis is met geleiding van geluid. De oorzaak is dan een probleem
met het buitenoor en/of middenoor.

Een combinatie van geleidingsdoofheid en perceptieve doofheid kan ook voorkomen.

Aangeboren doofheid of ernstige slechthorendheid kan het gevolg zijn van een erfelijke mutatie (OMIM #
220290), een syndroom, waaronder het branchio-oto-renale (BOR) syndroom (OMIM #113650), blootstelling
aan schadelijke medicijnen tijdens de zwangerschap (waaronder aminoglycosiden, zoals streptomycine en
gentamycine), asfyxie of een congenitale intra-uterine infectie, waaronder cytomegalovirus (CMV-) infectie.
Om de kans op doofheid of slechthorendheid bij het - ongeboren - kind te kunnen inschatten, is het
noodzakelijk om de oorzaak hiervan te achterhalen. Bij aangeboren doofheid of slechthorendheid die
mogelijk erfelijk is, is verwijzing naar een klinisch geneticus aangewezen voor meer informatie.

Informatie cliént

Doofheid of slechthorendheid vanaf de geboorte kan verschillende oorzaken hebben. Soms heeft
aangeboren doofheid of slechthorendheid een erfelijke oorzaak. Om te kunnen achterhalen is doofheid of
slechthorendheid erfelijk is, is het noodzakelijk de oorzaak van de doofheid of slechthorendheid te
achterhalen. Een klinisch geneticus kan dan meer informatie geven over de kans dat het kind doof of
slechthorend ter wereld zal komen.

Concrete aanbevelingen

e Bij aangeboren doofheid en/of slechthorendheid in de familie is het van belang de oorzaak hiervan te
achterhalen.
e Verwijzing naar klinisch geneticus aangewezen
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http://erfelijkheid.nl/ziektes/doofheid-slechthorendheid
http://omim.org/entry/220290?search=hereditairy%20deafness&highlight=deafness%20deaf%20hereditairy
http://omim.org/entry/113650?search=bor%20syndrome&highlight=syndromic%20bor%20syndrome
http://www.rivm.nl/Onderwerpen/C/Cytomegalovirusinfectie/Aangeboren_cytomegalovirus_CMV_infectie

