Patientinformation

Horselgenetisk laboratorieutredning -
information till patienter och foraldrar

Arvsmassan, DNA

B 23 kromosomer fran mamma
M 23 kromosomer fran pappa

€K.C.Toverud

| cellkarnan finns arvsmassan, DNA, som innehaller vara arvsanlag. DNA har oftast formen av tunna
tradar. Nar cellen ska delas ordnas DNA-tradarna i kromosomer.
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Informationsskriften ar framtagen for att beratta

vad en genetisk undersokning ar, liksom vilka
fordelar och risker man behover overvaga vid val av

en laboratoriegenetisk utredning.

Vi beror har utredning utifrdn en misstanke om genetisk orsak till horselskada.
Genetiska orsaker star for mer anhalften av medfodda, och i vissa fall 4&ven senare i livet
upptradande horselnedsattningar. Informationen ar utformad att kunna anvandas i

samtal och beslut med din horsellakare.

Celler, kromosomer och gener. Vara kroppar bestar av miljarder celler i olika organ och
vavnader. Generna, som hos manniskan finns i 46 kromosomer i varje cell (undantaget

konscellerna), styr cellernas funktioner genom de olika dggviteimnen som de kodar for.

Generna kontrollerar ocksa utvecklingen fran foster tillfardigutvecklad individ. Olika
gener samverkar i ett komplicerat system dar vissa proteiner reglerar vilka andra gener
om for tillfallet ar aktiva. Trots att kroppens alla celler innehéaller samma gener, ar olika
gener aktiva i olika celler beroende pa vilken roll cellen har, i vilket utvecklingsstadium

cellen ar i, och for vilka stimuli cellen utséatts for.
Genetisk utredning

Vid en genetisk undersokning kan man analysera om det finns
forandringar i sarskilda gener eller kromosom. Patienten lamnar
oftast ett blodprov.

Innan denna del av utredningen startar har man gemensamt

gatt igenom familjehistoria kring horselskador och kompletterat
med andra undersokningar.

Nar blodprovet ar skickat till ett genetiskt laboratorium tar det veckor
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till manader innan det finns ett svar. Som patient, eller foraldrar till ett barn som ar
patient, far ni information om resultatet sa som ni 6verenskommit med er horselldkare.

Det ar vanligt att man far avsitta tid till ett besok for att kunna ga igenom resultatet.

Det finns flera olika anledningar att reckommendera en genetisk under-sokning. Har ar

nagra av dessa:

« Du och din partner har ett barn med en svar horselnedséttning. Din lakare misstanker

att det kan vara en genetisk orsak.
« Samma misstanke galler dig som ar vuxen med svar horselnedsattning.

» Du som patient, barn eller vuxen, har genomgéatt ndgon annan undersokning (som
exempelvis skiktrontgen, magnetkamera-undersokning, synundersokning) som visat

att horselnedsattningen kan ha genetisk bakgrund.

Det behovs inte alltid en laboratoriegenetisk analys med ett
O@ blodprov for att en lakare ska kunna diagnostisera ett genetiskt
Q Q syndrom eller isolerad genetisk horselnedsattning. I ménga fall kan
= man gora detta genom en klinisk undersékning och/eller att man

detaljstuderat din familjehistoria.

Lakare kan misstanka att patientens horselskada kan vara en del av ett genetiskt syndrom.
Da ar det lampligt med en sambedomning mellan horsellakare och

barnlikare/vuxenspecialist/klinisk genetiker infor fortsattutredningsplanering.
Informerat beslut

Som vardnadshavare till ett barn med horselnedséattning, eller vuaxen med horselnedsattning,
kan ni reckommenderas en labgenetisk utredning av er horselldkare. Det ar helt och hallet ert
eget fria val att saga ja eller nej. Det ar viktigt att ni har diskuterat och forstatt den

information ni har fatt. Genetiska undersokningar kan innebara fordelar, men det finns dven

risker och begransningar med dessa. Det ar viktigt att ni forstar dessa innan ni gor ert val.
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Fordelar

En labgenetisk undersokning kan sakerstilla den genetiska uppsattningen utifran vissa
kanda genetiska orsaker tillhorselskada. I nulaget finns ett hundratal kanda gener i vilka
avvikelser kan orsaka horselskada. Analysen pa blodprovet som skickas till ett genetiskt

laboratorium kan avsloja specifika gendefekter som orsakar horselskada.

Den labgenetiska diagnosen kan bidra till val av behandling, uppfoljning och
habilitering/rehabilitering. Resultaten fran en genetisk undersokning kan ocksa vara viktiga
for familjen nar man planerar for framtida barn. Man kan fa samtala med genetisk radgivare

kring dessa fragor.
Risker och begriansningar

Det ar viktigt att tanka igenom de mojliga konsekvenserna for dig och er familj kring hur ni
hanterar resultatet av utredningen. Aven om ett genetiskt test kan sikerstilla en diagnos ar
det inte sikert att det finns nadgon specifikbehandling att fa. Ibland hittar man ingen gen-
eller kromosomforandring (mutation). Detta betyder inte att det inte finns ndgon genetisk
forandring. En del genetiska mutationer kan vara mycket svara att hitta med nuvarande

laboratorietekniker. Det finns ocksa gener som vi dnnu inte kan studera.

Resultatet av laboratoriegenetiska utredningen kan ibland visa sig vara mycket oklart. Da
kan vi inte lamna ett sikert besked om koppling mellan genmutation och horseldiagnos.
Genetiska undersokningar kan avsloja familjehemligheter angaende faderskap och adoption.

Nar du val fatt resultatet av en genetisk under-sokning kan det inte goras ogjort.

Fraga garna

Har du fragor kring genetiska orsaker till horselnedsattning och utredning, ta upp
dessa med din horsellakare. Ibland kan det vara lampligt med remiss till en klinisk
genetiker (lakare) och/eller en genetisk viagledare. Om du far en labgenetisk ®
Ao B s

diagnos kan du ocksa erbjudas konsultation enligt ovan.

Resursen finns vid ditt nairmaste regionsjukhus, Sahlgrenska Universitetssjukhuset.
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