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Embryologie oog en oor

overeenkomsten

• Neuroectodermale afkomst -lensplacode

-labyrinthplacode

• Extracerebrale neurocyten

• Secundaire structuren -lens, glasvocht

-uitwendig oor, middenoor

• Ingekapselde organen

• Bloedvoorziening

• Gelijktijdig embryologisch tijdspad

• Teratogeen sensitieve periodes



Gecombineerde visuele en auditieve handicaps

Normaal gehoor 0-20 dB

Lichte slechthorendheid 20-35 dB

Matige slechthorendheid 35-60 dB

Ernstige slechthorendheid 60-90 dB

Doofheid > 90 dB

Slechtziend gecorrigeerde visus  < 0,3

Blind gecorrigeerde visus < 0,05

gezichtsveld < 10˚

Doofblind    ≠  doof en blind

Doofblind    =  een gecombineerde visuele en auditieve handicap, 

waardoor compensatie niet meer mogelijk is



Etiologie gecombineerde visuele en auditieve 

handicaps

• Prenataal

• Virale infecties: CMV, rubella

• Perinataal

• Anoxie, ROP

• Postnataal

• Meningitis

• Cerebrale beschadigingen/processen

• Metabole aandoeningen (mucopolysaccharidosen)

• Hereditair

• Syndromaal; Usher CHARGE 

Stickler-Marshall Zellweger

DIDMOAD (Wolfram) Norrie

• Divers; Cogan, Goldenhar



Congenitaal Rubella Syndroom

• Oogheelkundig

• Microphthalmie

• Retinopathie

• Cataract

• Glaucoom

• Cardiaal

• Gehoorproblemen

• 25-80%

• cochleair en/of centraal

• gehoorverlies 80-110dB

• bijna altijd bilateraal en symmetrisch

• soms progressief

• evenwichtsproblemen in wisselende 

mate (50%)

• Nevencomplicaties

• Neurologisch

• Endocrien



Congenitale cytomegalovirus (CMV) infectie

Symptomatische congenitale CMV 10%

• bijna alleen na primaire infectie

• hepatosplenomegalie, purpurae

• ernstige neurologische complicaties

• afwijkingen cerebrale CT / MRI

• psychomotore retardatie

• gehoorverlies cochleair en/of retrocochleair 20-65%

• oogheelkundige afwijkingen

• cataract

• chorioretinitis



Visuele en auditieve handicaps

perinataal

• asphyxie

• trauma

• toxisch

• Infectieus

• Gehoorverlies

• Retinopathy

of 

prematurity

Postnataal

toxisch

infectieus

trauma

meningitis

H.influenzae

meningococ

pneumococ



Gehoorproblemen

Oogheelkundig onderzoek

Algemeen

Fundoscopie

Refractiemeting

Regenbogen and Godel (1985)

N=150 > 90 dB

45,3% verminderde visus

waarvan 9,9% t.g.v. fundus-afwijkingen

Armitage et al. (1995)

N=83 > 70 dB

35% verminderde visus

11% OHK-afw. zonder visusdaling



Usher syndroom - typen

VariabelRPProgressief 

gehoorverlies

Usher 

type III

VariabelRP onset na 

puberteit

Congenitale matig-

ernstige

Slechthorendheid

Usher 

type II

AreflexieRP onset 

voor 

puberteit

Congenitale ernstige-

totale doofheid

Usher 

type I
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Usher syndroom – symptomen retinitis pigmentosa

• nachtblindheid

• afname gezichtsveld

• afname gezichtsscherpte

• functionele blindheid:

40% bij 40 jaar

50% bij 50 jaar

60% bij 60 jaar

34



Usher syndroom

differentiaal diagnose

Gehoorverlies en retinitis pigmentosa

• Usher syndroom

• Allstrom syndroom

• Hallgren syndroom

• Bardet-Biedl syndroom

• Cockayne syndroom

• Flynn-Aird syndroom

• Kearns-Sayre syndroom

• Zellweger syndroom



Stoornis biogenese van peroxisomen

• Zellweger syndrome

• neonatal adrenoleukodystrofy

• infantile Refsum’s disease

• craniofaciale dysmorphieën

• infantiele hypotonie

• epileptische aanvallen

• neurosensorische defecten 

• (progressief) (retro-) cochleair gehoorverlies

• snel progressieve retinitis pigmentosa

• leverproblemen

• stollingsstoornissen

• (jong overlijden?)

• PXR1 gen op chromosoom 12



CHARGE syndroom CHD7 gen

hoofdkenmerken nevenkenmerken

– Coloboma

– Heart defects

– Atresia choanae

– Genital hypoplasia

– Ear anomalies

hearing loss

–Micrognatie
–(cheilognato)palatoschisis
–Facialisparese / paralyse
–DiGeorge sequentie
–Tracheo-oesophageale fistels
–Afwijkingen cerebrale CT-scan
–Nystagmus
–Strabismus
–Skelet afwijkingen



Stickler-Marshall syndroom

autosomaal dominante bindweefselaandoening

Stickler syndroom

• Pierre-Robin

• Micrognatie

• Macroglossie

• Palatoschisis

• Progressieve myopie – ablatio

• Mitralisinsufficiëntie

• (progressief?) discant perceptief SH

• Conductief SH tgv schisis

• Progressieve gewrichtsafwijkingen

COL 2A1



Stickler-Marshall syndroom

autosomaal dominante bindweefselaandoening

Marshall syndroom

• Pierre-Robin

• Micrognatie

• Macroglossie

• Palatoschisis

• Cong. hoge myopie

• Cataract

• Cong. perc. SH 50-80dB

• Aangezichtsdysmorphieën

• Groeiafwijkingen

• COL 11A1



Stapeling glycosamineglycanen (GAG’s) in bijna alle weefsels

• Adenoidhypertrofie >> frequente rhinitiden >> herhaaldelijk adenotomie

• Recidiverende otitiden tgv MO-mucosaverdikking en rhinitiden >> meermaals 
BK’s

• Deposities in/op MO-gehoorbeentjes >> conductief verlies

• Tonsilhypertrofie  >> tonsillectomie

• Stapeling in hypopharynx en/of larynx >> debulking  of tracheotomie

• OSAS

• Deposities in cochlea >>  perceptief gehoorverlies >> HT’n

• Hart >> progressieve cardiomyopathie, klepafwijkingen

• Longen >>  recid. pneumonieen

• Botten >>  botafwijkingen, groeistoornis, instabiele en korte nek

• Cerebrum >> cerebrale afwijkingen, neurol. stoornissen, cognitieve 
achteruitgang, dementie,epilepsie

• Lever/milt >>  hepatosplenomegalie

• Corneadystrofie

Mucopolysaccharidosen


