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Afgelopen jaar verscheen de richtlijn “Etiologisch onderzoek bij slechthorendheid op de
kinderleeftijd”. Hierin wordt beschreven welk onderzoek gedaan zou moeten worden om
uiteindelijk tot een oorzaak te komen van het gehoorverlies bij een kind. Dit begint uiteraard
bij de neonatale gehoorscreening. Daarop aansluitend volgt audiologisch onderzoek om het
gehoorverlies goed in kaart te brengen, en behandeling en begeleiding op te starten.
Vervolgens wordt door de KNO-arts, kinderarts en klinisch geneticus verder etiologisch
onderzoek ingezet, waarbij gebruik wordt gemaakt van verschillende mogelijkheden (o.a.
klinisch, beeldvormend, moleculair). Het aantonen van een oorzaak is van belang voor de
prognose bij het kind zelf, voor eventuele behandeling en m.b.t. erfelijke consequenties voor
familieleden. In het LUMC bestaat sinds 2006 een multidisciplinaire polikliniek waar
etiologisch onderzoek wordt verricht bij kinderen met gehoorverlies. Inmiddels zijn ruim 140
kinderen onderzocht. Bij ongeveer de helft van deze kinderen kon een oorzaak worden
aangewezen voor het gehoorverlies. Voor een groot deel betrof dit genetische oorzaken,
waarbij DFNB1 het vaakst voorkwam. Bij een kleiner percentage ging het om een verworven
aandoening, meestal een congenitale CMV-infectie. De geadviseerde onderzoeken in de
nieuwe richtlijn verschillen op een aantal punten van de standaard onderzoeken die tot nu
toe werden verricht op de multidisciplinaire poli in het LUMC. Mogelijk leidt de nieuwe
richtlijn tot een hoger percentage diagnoses. De verwachting is dat dit in ieder geval zal
gelden voor de introductie van de nieuwste moleculaire technieken (whole exome
sequencing).



