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AVSNITT 1 - FORSKAHORNAN

DIAGNOS AV ARFTLIGA ICKE SYNDROMATISKA HORSELNEDSATTNINGAR:
BEHOVET AV ATT SAMORDNA INSATSER COORDINATE EFFORTS

Manuela Mazzoli och Agnete Parving

Introduktion.

Under det senaste artiondet har vi sett en oerhort stor tillvdxt vad géller lokaliseringen och
identifieringen av gener av icke syndromatiska drftliga horselnedséttningar (betecknas NSHHI pa
engelska). Det har tydligt visat sig att dessa tillstdnd 4r extremt genetiskt olika. Néstan 100 olika
gener som dr associerade med icke syndromatiska horselnedséttningar har identifierats. Ett locus ér
en stor DNA-sekvens pa en kromosom som innehéller en eller flera gener. Efter att ett locus har
identifierats som associerad med en storning, startar en genetisk sokning efter denna.

For ndrvarande, har det identifierats 37 sjukdomar associerade med autosomal dominant drftlighet,
33 med autosomal recessivt, 6 kdnsbundna och 2 mitokondriella. Av dessa har 20 gener klonats for
autosomal dominanta (DFNA), 21 for autosomal recessiva (DFNB) och 1 for konsbunden (DFN)
disorders. Nar man kénner till genen och funktionen pa dess produkt sd hjilper det till att forsta den
fina mekanismen hos horseln och hur horselnedséttning visar sig vid ndrvaron av en muterande gen.
En kontinuerligt uppdaterad oversikt 6ver omradet finns pd Hereditary Hearing Loss hemsida
(http://www.uia.ac.be/dnalab/hhh/). Till och med nér horselnedsittningen inte &r associerad med
andra symtom som kan karaktérisera den genetiska sjukdomen, finns det kliniska subgrupper och
manga samband mellan genotyp-fenotyp (gen och ménniska) och specifika fenotyper och sirskilda
loci, gener eller mutationer beskrivs. Tyvérr ér, terminologin som anvénds for att beskriva
fenotyper, ibland icke enhetlig och ibland tvetydig vilket bidrar till svarigheter vid jamforelser. Ett
annat problem som vi har noterat vid ett flertal tillfdllen dr anvindandet av inkorrekt nomenklatur
for gene loci, gener eller mutationer, vilket ibland skapar férvirring.

Olika sjukdomar som ger upphov till mutationer har beskrivits for varje gen, och visar signifikanta
genotyp-fenotyp olikheter. Till och med nér det arftliga kdnnetecknet hos en familj &r uppenbart,
tilldter inte den pétagliga genotyp-fenotyp olikheten screening efter ett genetisk tillstind som kan
vara associerat med en speciell audiometrisk konfiguration, savida inte personen tillhér en stor
familjegrupp sé att det kan vara mojligt att gora en linkage-studie.

P& horselmottagningar, skulle det vara lampligt att anvdnda diagnostiska metoder for att avslgja
bérare av gener som ger upphov till drftliga horselnedséttningar, men alla audiometriska tester som
finns tillgidngliga, har visat sig ha mycket dalig sensivitet och specificitet (Mazzoli et al, 2004).
Lakare skulle ocksa vilja veta en exakt bararfrekvens av en specifik genmutation hos befolkningen i
fraga, eftersom bérarfrekvensen av olika mutationer har visat sig vara olika i olika lander. Till
exempel, connexin 26-mutationen 35delG dr mest vanlig i sodra Europa (tydligen 4,0%), medan
den 1 norra Europa och Nordamerika ar mellan 1,7 och 2,5%. Men, studierna har hittills varit sma
och fler studier baserade pa stora befolkningar behdvs. Aven om det kan vara orealistiskt, skulle
audiologen tycka om mdojligheten att en specifik audiometrisk konfiguration pekar pa en specifik
genmutation — vilket forbadttrar och underlattar den diagnostiska processen. Med andra ord, ldkaren
skulle vilja veta hur en specifik genmutation paverkar horseln, det vill sdga korrelera den genetiska
nedséttningen med dess kliniska presentation och mdjliga lovande framtida behandlingar eller
forebyggande atgirder for horselnedséttningar.

Av dessa anledningar, har det visat sig mycket viktigt att den satsning som gjordes under det sista
artiondet av det europeiska ndtverket (projekt: HEAR och GENDEAF) att koordinera genetikernas
arbete med ldkarnas sa att man kan 0ka antalet undersokta individer och familjer, gora jaimforelser
mellan olika lander, sla sig samman for att forbéttra diagnostisering och radgivning, etc.
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Inom GENDEAF projektet har en rad guidlines och rekommendationer utarbetats for att kunna
forbéttra forstielsen inom omrédet ytterligare. Hir foljer en sammanfattning av dessa publikationer:
Recommendations for the description of genetic and audiological data for families with
nonsyndromic hereditary hearing impairment (Mazzoli M, Van Camp G, Newton V, Giarbini N,
Declau F, Parving A., 2004) vénder sig till forskare, inklusive audiologer och genetiker, som
rapporterar om familjer med ickesyndromatisk dévhet, for att kunna hjélpa dem att gora tillborliga
beskrivningar av horselnedsittningar, bdde fran genetisk och audiologisk synpunkt. Terminologi
och definitioner har beskrivits 1 korthet och en checklista (tabell 1) har tagits fram till forfattarna for
att se till s& att beskrivningarna dr sa kompletta som mojligt. Tillgdngen till fullstindiga
beskrivningar av bade genetiska och kliniska presentationer av de olika sjukdomarna gor att man
kan vara mer exakt med korrelationen med genotypen med den kliniska presentationen, vilket
underléttar den diagnostiska processen.

Tabell 1: Checklista for beskrivning av genetisk horselnedsittning

Genetiska aspekter Audiologiska aspekter
1. Nomenklatur och lokalisering 5. Typ av horselnedséttnig
Namn

Kromosom lokalisation
Genens namn (om identifierad)
Genens produkt namn (om genen dr identifierad)

2. Mutationer och funktioner 6. Svarighetsgrad av horselnedséttnig
Mutationer

Proteinfunktion (om kénd)

Funktionfordandring, orsakad av mutationen
(om kénd)

3. Familjens harkomst 7. Horselnedsittningens konfiguration
Familjens geografiska hirkomst
Familens etniska bakgrund

4. Slakttrad och arftlighet 8. Frekvensomraden
Slakttrad

Typ av arftlighet
Penetrans
Komplicerande faktorer

9. Unilateral/bilateral

10.Uppskattad alder vid upptéckt

11. Ev. Progression

12. Tinnitus

13.Vestibuléra (balans) symtom

14.Intrafamiljdra/interfamiljéra
variationer

Samband fenotyp-genotyp- kan vi forvinta oss att finna dem? (Mazzoli M, Parving A., under
tryckning): Verkligen, det finns bara nagra fa fall ddr man funnit ett konsekvent samband mellan
genotype-fenotyp. Fastin det inte kan forvintas att en speciell klassificering av horselnedséttningar,
konfiguration av audiogram och inblandning av specifika frekvenser som korresponderar till 100%
med en specifik mutation 1 en gen, sd har det aldrig diskuterats eller faststéllts vad “korrelation”
betyder (Cremers CWRJ and Smith RJH, 2002). T ex sa har 90% av personer om dr homozygoter
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for 35delG mutationen i Connexin 26 svar horselnedsittning . Men detta ar inte alltid fallet, och
andra genmutationer kan resultera i svar horselnedsittning. (Cryns K et al., 2004).

I nyligen publicerade artiklar (Yasunaga S and Petit, 2000, Migliosi V et al, 2002, Rodrigues-
Ballesteros M et al, 2003, Van Camp and Schmidt, 2004, Varga R et al, 2003, Van Camp and
Schmidt, 2003), konstateras det forsiktigt att ’auditory neuropathy” kan vara relaterad med diverse
mutationer i otoferlin-genen. Den dédrav uppkomna fenotypen kan, emellertid, variera fran mild till
svar och kan bero pé yttre harceller till sjuka inre harceller och/eller en kombination av paverkan av
inre harceller och horselnerven/gingarna. Att faststidlla att det existerar ett samband mellan
genotyp-fenotyp, dvs att auditory neuropathy med varierande grad av horselnedsittning 4r resultatet
av diverse otoferlinmuationer, dr alldeles for ospecifikt och omdgjligt att basera pa tillgénglig
kunskap.

Resultat fran ndgra studier tycks indikera en korrelation mellan ”low frequency sensorineural
hearing impairment (LFSNHI)” och mutationer I WFS1-genen (Wolframs syndrom) (Bespalova et
al, 2001,Cryns K et al, 2002, Young et al, 2001). Det kan siledes konstateras att LFSNHI, som har
manga olika fenotyper (Parving et al, 2000) kan orsakas av ménga olika gener med varierande typer
av mutationer och inget samband mellan genotyp-fenotyp inom LFSNHI existerar — hittills.

Guidelines och rekommendationer for test av Cx26 mutationer och tolkande av resultatet (Mazzoli
M, Newton V, Murgia A, Bitner-Glindzicz M, Gasparini P, Read A, Parving A, 2004)
Horelnedséttning som beror pa CX26-mutationer dr en vanlig horselnedsittning. Olika mutationer
ar kinda for att ge olika fenotyper (Cryns et al. 2004), men ldkare som arbetar inom 6ron och
audiologi &r ofta ovetande om svarigheterna som &r relaterade med tolkningen av resultaten vid ett
Cx26-test. (Mazzoli et al., 2003).

Guidelines och rekommendationer, som forsoker komma till rdtta med problemen avseende
sambanden genotyp-fenotyp och kliniska tolkningar av genetiska resultat, har foreslagits eftersom
det idag inte finns nagra standardiserade procedurer for testning av mutationer i CX26-genen. Om
inte den forsta screeningen identifierar mutationer pd bida allelerna, skall testen fortsdtta med att
screena hela den kodade regionen och sk “splice sites” och dessutom skall forekomsten av
GJB6/Cx3 definitioner undersokas.

Aven om inga CX26-mutationer kan hittas si kan inte en genetisk orsak till patientens
horselnedséttning uteslutas och ytterligare diagnostisk utvirdering kan vara nédvéndig.

Guidelines och rekommendationer for idenitfiering av mitokondriella horselnedsdttningar
(inldmnad) (Jacobs H, Zeviani M, Pikko I, Del Castillo I, Mazzoli M).

Bade syndromatisk och icke syndromatisk horselnedsittning kan ocksé vara orsakade av mutationer
av mitokondriellt DNA. Dessa sjukdomar beror pa en arftlighet frdin mamma men pé smé slakttrad
kan detta arftliga monster inte visa sig sa tydligt. Dessutom, hos ndgra av dessa sjukdomar, gor
mutationen patienten kénslig for ototoxiska mediciner (aminoglykosider). Darfér kan
horselnedséttningen uppkomma efter att ha exponerats for antibiotika som t ex hos personer med
A1555G-mutationen.

Utbredningen av mitokondriella mutationer som &r associerade med horselnedséttning varierar
mellan ldnder men kan var signifikant hog. I Italien och England hittas dessa mutationer i mellan 5-
10% av alla fall av familjer med forvirvad horselnedséttning. En tydlig avvikelse fran detta monster
hittades i mutationen A1555G vars frekvens i Spainien 4r mycket hogre (ungefir 30% av
familjefall) 4n 1 ndgon annan europeisk befolkning (ungefdr 3%). Detta har viktiga kliniska
slutsatser, eftersom genom att undvika aminoglykosider man man férebygga horselnedsittningen,
det kan vara viktigt att testa for dessa mutationer innan man ger aminoglykosider.

Konlusioner

Det ér fortfarande svart att etablera definitiva genotype-fenotyp-samband. Urvalet visar sig ofta
vara fel till och med i grundliga rapporter om é&rftliga horselnedsittningar, darfor att oftast &r
personer med svar horselnedsittning dvervigande inkluderade i dessa studier. A andra sidan, har
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personer med létt till medelsvar horselnedséttning eller sent utvecklad horselnedséttning ofta blivit
feldiagnostiserade och de kliniska kdnnetecknen dr lattare att blanda ihop med orsaker som ir icke
genetiska.

I andra rapporter ar det begriansade antaltet patienter/familjer som ar inkluderade, en begransning
for att kunna dra slutsatser om sambandet genotyp-fenotyp. Slutligen, kunskapen om genens
funktion i orat, dvs funktionen hos det specifika protein som kodats av genen, dr ofullstindig
Svaren ligger i framtiden men kan bara bli besvarade genom att 6ka samarbetet mellan audiologi
och genetik och endast genom djupt samarbete kommer kunskapen inom omradet att Okas.
Forskningsuppgiften dr mycket stor men kan resultera 1 ritt behandling av drftlig horselnedséttning.
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AVSNITT 2 - SENASTE NYTT
En av uppgifterna for Ushergruppen (dévblinda) har varit att presentera guidelines foér syn- och

horseltester.

VESTIBULAR TEST PROTOCOL

Group 3: C Aimoni, G Calabrese, P. Huygen, L. Luxon, C Moller, D. Monzoni, L. Odkyvist, F

Wuyts

IDENTIFICATION: Patient ID Examination Centre

ANAMNESIS
Date of test d/mos/yr
Date of Birth d/mos/yr
Sex m/f
When was the child able to walk without help months

Problems with

Walking in darkness yes/ no/ unknown
Walking on uneven surface or in sand yes/ no/ unknown
Gymnastics and sport activities yes/ no/ unknown
Motion sickness yes/ no/ unknown
Reading (visual fixation) during walking yes/ no/ unknown
Age of onset of vestibular problems yr

Vestibular symptoms

Acute attacks of vertigo

Character: rotational , linear , other

Duration of symptoms (1: < 1 months, 2: < 6 months, 3: <1 year, 4: > 1 year)

Length of an attack (1: <5 min, 2: <20 min, 3: <2 hrs, 4: <12 hrs; 5: <24 hrs; 6: > 24
Hrs)
Frequency of attack (1: once a year; 2 : twice a year; 3: once a month; 4 : once a week; 5 :
more freq)

Associated symptoms : tinnitus , fluctuating hearing loss , nausea , other

Prolonged imbalance

Lateropulsion (tendency to fall sideways) yes/ no/ unknown
Lightheadedness / faintness yes/ no/ unknown
Unsteadiness / drunken feeling yes/ no/ unknown

Oscillopsia (unsteady visual image/field)
Unassociated with head movement yes/ no/ unknown
Head movement induced yes/ no/ unknown

History

Trauma including Whiplash yes/ no/ unknown
Infection (e.g. Meningitis) yes/ no/ unknown
Ototoxic drugs yes/ no/ unknown
Perinatal problems (> 48 hrs in SCBU-Incubator) yes/ no/ unknown



Family History: Family members with balance dysfunction
Specify who, and what
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yes/ no/ unknown

CLINICAL EXAMINATION
Ear-nose and throat examination Normal/ Abnormal
Specify if abnormal
Cranial nerve examination Normal/ Abnormal
Specify if abnormal

Wide based gait (eyes closed)

Nystagmus detection

Spontaneous nystagmus (on direct observation)
Patient seated looking in primary gaze position

Spontaneous nystagmus (using Frenzel or goggles)
Gaze-evoked nystagmus (30 degrees
left-right from mid position - naked eye)
Positional nystagmus (lateral horizontal position)
Head-shaking nystagmus (using Frenzel or goggles)
Fistula test (pressure in the ear canal)

yes/ no

yes/ no
yes/ no

yes/ no
yes/ no
yes/ no
yes/ no / unknown

3. TESTING

Spontaneous nystagmus present in darkness : yes/ no

left - right beating ; slow phase velocity (deg/s)

Positional nystagmus (lateral horizontal position) in darkness : yes/ no

left - right beating ; slow phase velocity (deg/s)

Caloric testing (Bithermal-Binaural (250cc)) by preference and for age > 4 years
In darkness yes/ no
Right 30 °C (Maximal slow phase velocity) deg/s
Left 30 °C deg/s
Left 44 °C deg/s
Right 44 °C deg/s

Bilateral hyperactivity yes/ no

Bilateral hypoactivity yes/ no

(If total sum of 4 irrigations < 40 deg/sec in the dark, or if response is below own

normative limits)

If hypoactive : is the patient bilateral areflexive
(choose one of the following)

Tap water calorics ( °C) during 60 seconds irrigation

Nystagmus present ?
Ice water calorics (20 seconds)
Nystagmus present ?

yes/ no

yes/ no

yes/ no
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Labyrinthine asymmetry :
[(LWAHLC)-(RW+RC)|/[LW+RW+LC+RC]*100= %

Nystagmus preponderance:

((LWHRC)(LCHRW)J/[LW+RW+LC+RC]*100= %

Recording mode of eye movements

Electro-oculography (electro-nystagmography) yes/ no
Video-oculography yes/ no
Other

For children < 4 yrs or those not cooperative with the above assessment, the presence or
absence of vestibular function should be assessed by a rotational test in the dark, evaluating the
nystagmus response.

[Mark with a vertical line]

No response | !Normal nystagmus

VESTIBULAR DIAGNOSIS

Vestibular Activity : Normal
Unilateral hypoactive Left
Unilateral hypoactive Right
Unilateral Absent Left
Unilateral Absent Right
Bilateral hyperactive
Bilateral hypoactive
Bilateral Absent
Central involvement

If more advanced equipment is available a standard ENG/rotational protocol for the individual unit
should be carried out and the results, together with normative data, valid for the laboratory should
be faxed with the basic vestibular assessment to Claes Moller: fax 46.31.82.9811
Claes.moller@orlss.gu.se or Linda Luxon: fax 44.171.278.8041
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SECTION 3 - FORENINGSHORNAN

ATT FOoRENKLA HOR- OCH SYNHJ4LPMEDEL

S. Passi

Varen 2004 — pa en flygplats i Italien.

Jag véntar pa mitt flyg i vad som ser ut som en nybyggd flygplats tillsammans med min vdn som
hor déligt (hon har horapparat och talar mycket bra). Vi dr omgivna av massor av ljud — roster,
varierande ljud frén resendrernas mobiltelefoner etc. Paskhelgen ndrmar sig och vi maste véanta. Nar
jag sitter bekvamt i en av av flygplatsens soffor ldgger jag mérke till ingangen till ”Sala Amica”, ett
rum déir de som har svart for att gd kan hitta personal och utrustning for att underldtta for dem. Jag
ser att pd det rena fina golvet finns det en upphdjd rand, som fungerar som hjélp for dem som inte
kan se, att ta sig till incheckningen. Jag hor ett meddelande att vart flyg dr forsenat med en timma.
Framfor oss finns det en enorm skdrm dér det visas video med de mest populédra sdngarna — allt &r
mycket trevligt. Min vin sdger till mig att hon forstod néstan ingenting av vad som sades i
meddelandet pa grund av det daliga ljudet och det alltfor snabba upplésandet. Hon papekar att om
videoskdrmen hade visat meddelandet som ldstes upp 1 hogtalarna, sa skulle hon létt ha forstétt det.
Hon har ritt, ett sdnt sloseri med en san jétteskdrm! Hon reser mycket och gérna och beréttar for
mig att i Skandinavien &r det lag pa att det skall finnas FM-system pa kontor dir det dr glaslucka
mellan kund och expedit sa att de som har nedsatt horsel kan forstd och att dessa system och finns i
de flesta kyrkor. Jag blir nyfiken och ber om information av en av de storre italienska och
europeiska tillverkarna om dessa system som finns for att hjélpa personer som hor daligt. Nér jag
frdgar hur ménga system som har sélts totalt och hur manga som siljs for tillfillet, berdttar de att
fram till for 15 ar sedan, levererade de ungefdr 1500 FM-system varje ar men att under de senaste
tio aren har efterfrigan minskat och nu séljer de mindre dn ett hundra om éret. Detta foretag har
ocksa installerat system i ndgra av Italiens teatrar (t ex Teatro dell’Opera i Rome) men dessa hade
aldrig blivit anvinda och man hade aldrig inte ens satt upp skyltarna som som skulle informera
personer med horapparater, att detta system fanns tillgangligt. Vart samtal slutade med att samma
foretag hade erbjudit sig att installera FM-system gratis pa offentliga platser, men att detta
erbjudande hade avbjots.

Jag frdgade sa ett annat vilkant italienskt foretag samma fragor och fick samma svar: att under de
senaste tre dren sa hade de levererat mindre @n 50 system per dr. Nér jag bad bada foretagen
kommentera detta, sade de bdda tva att dessa hjdlpmedel inte anségs viktiga av specialisterna, fastian
personer med horselnedsdttningar tycker annorlunda. Men hur vilinformerade dr de potentiella
anviandarna? Nér jag gjorde efterforskningar hos ett flertal familjer och ldrare genom ltalienska
sdllskapet for horselforskning, fann jag att den stora majoriteten av dem aldrig ens hade hort talas
om dessa system. Andra hade hort att de var vildigt kompicerade att anvinda och andra att de var
alltfor dyra.

FM-system dr ett av de hjdlpmedel som ar gratis, men, berédttar min van for mig, 1 de nordiska
linderna dr de olika systemen pa de olika platserna kompatibla och dérfor enkla att anvinda men i
Italien har hon maérkt att hennes system ofta inte 4r kompatibelt med andra tillverkares. FM-system
gor saker betydligt ldttare for anvéindare av horapparater i situationer som vanligtvis dr svara darfor
att de helt eliminerar bakgrundsljud och distorsioner och gor den inkommande signalen tydlig och
darfor mycket lattare att forstd. Tank bara hur anvindbara de skulle bara for ett barn i skolan, i
bamba eller pa teatrar, biografer etc.

Niér jag surfar pd nétet ser jag att National Theatre i London har en sida pa sin site som helt och
hallet dr dedikerad till sin horselnedsatta-publik och informerar dem att de har f6ljande tjdnster
tillgingliga: en tjanst som passar “dévhundar” under forestéllningen (www.hearing-dogs.co.uk) —
det dr hundar som ér trdnade att beritta for sina dgare ndr det finns ljud; en tolktjénst for dova
personer som anvénder teckensprak; ett infrardtt system inbyggt i varenda plats, bade for de som
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anviander horapparater och de som inte gor det; ett system som guidar personer till barer, bufféer
och andra platser eller kontor inom teatern; en skriven text om forestéllningen for att underlitta
forstaelsen, textremsor under forestdllningen som ocksa visar ljud och ljudeftekter.

Dessa tjanster borde finnas tillgingliga 6verallt. Men, inte ens i England, verkar inte allt fungera sé
bra. I England (dédr det finns ungefdr 9 miljoner med horselnedsdttningar) har RNID (Royal
National Institute for Deaf people) utfort forskning genom att skicka ut en dov person till 23
populdra platser for turister 1 London. Det visade sig att endast 14% av teatrarna har
teckensprakshjilpmedel, 4% har textremsor och bara undantagsvis kan biografer sti till tjinst med
textning pd engelska. Till och med nir en del tjdnster fanns tillgéngliga sa fanns det ingen personal
som kunde kora systemen tillginglig eller sa fanns det ingen indikation att tjdnsten fanns tillgénglig.
Den italienska Foreningen for forskning om dovhet kommer att utféra samma experiment i Italien
och resultatet kommer att anvéndas for att identifiera verkliga strukturella barridrer.

Vad ir strukturella barridrer? Enligt DPR Nr 503 av 24 juli 1996, férordningen géillande normerna
for elimineringen av strukturella barridrer i allmdnna byggnader, utrymmen och tjinster, betyder
strukturella barridrer a) varje fysiskt hinder som inkréktar pd personers rorlighet, speciellt da de
personer som av vilken anledning som helst, har nedsatt rorlighet, permanent eller temporért; b)
hinder som begrinsar eller hindrar ndgon frén att kunna utnyttja utrymmen eller utrustning pé ett
sikert och bekvamt sétt; c) brist pd anslag eller signaler som mojliggdér orientering och
igenkdnnande av platser eller kdllor for fara for alla eller speciellt for blinda, synskadade eller dova.
Dessa barridrer kan vara av kulturell art (dir saker hellre fornekas &n accepteras, eller dir det finns
en tendens att utesluta hellre &n att acceptera olikheter), men mer uppenbart dr de fysiska
barridrerna for kommunikation och rérlighet.

Lat oss bortse fran att kulturella och fysiska barridrer &r sammankopplade pa négot sitt. For det
forsta, fysiska barridrer finns inte dér pa naturligt sitt, de har producerats av hjarnan hos arkiteten
som ritat byggnaden, platsen eller utformat tjdnsten innan de ens finns pé riktigt. For det andra, en
trappa i en byggnad, en separat serviceingang, koks- och hemutrustning och som dr svéra for
handikappade personer att anvénda &r inte bara tekniska hakar, de sdger: “detta dr inte nagot for
dig”. Tvéartemot séger en plats eller ett objekt som ar tillgdngligt eller estetiskt tilltalande eller en
barridr som tagits bort genom intelligent anvéndning av teknik “kom in, du &r en av oss”.

Lagen fortsitter sd med:

4. Kontor, motesrum, konferenser eller shower, allménna telefoner eller annan utrustning
sasom hissar eller texttelefoner, maste ha, pa en plats som &r létt synlig, den internationella
symbolen for kommunikation for dova, som visas i appendix C.

Ursédkta mig, men jag har aldrig sett denna typ av symbol ndgonstans. Meddela mig gérna om du
har sett en. Lagen fortsdtter med en lista pd forordningar som skall gora alla kontor och allménna
platser mer tillgdngliga for personer med “nedsatt motorisk eller sensorisk kapacitet”. Men vi dé,
som arbetar inom omradet, hur ska vi bést anvdnda och fororda vad tekniken och marknaden kan
erbjuda oss? Exemplet som jag gav med Londonteatern kunde bli en startpunkt. For att dterga till
mina frigor stéllda till cheferna for de foretag som tillverkar hjdlpmedel for dova, de var Gvertygade
att dessa system som sigs som rehabiliteringssystem tidigare numera bara ses som hjélpmedel.

Men vad betyder da “aid” (dvs "hjdlpmedel”). Den latinska roten “auxilium” visar pa att ’aid” kan
anvéndas 1 en vidare bemirkelse. Ett hjdlpmedel 4r en apparat, utrustning eller medvetenhet som
mojliggdr for en handikappad person att aktivera eller utnyttja sina kroppsliga formagor till fullo
med hénsyn till behov och omgivning. Det dr en generell term som kan referera bade till den fysiska
virlden och till situationer och strategier savél som till tekniska hjdlpmedel. Sa "hjdlpmedel”
betyder alla produkter, verktyg, utrustning eller tekniska system for specialiserad eller allméin
anvindning som finns tillgdngliga for en handikappad person for att forhindra, kompensera, lindra
eller eliminera en nedsittning, skada eller handikapp. Klinisk utrustning betraktas inte som ett
“hjdlpmedel”. Har &r vi intresserade av att titta pa tekniska hjdlpmedel som kan anvindas for att

11



Bulletin nr 4

hjdlpa till med en funktion och inte hjdlpmedel i den strikta bemérkelsen som de som anvénds for
rehabilitering, undervisning eller diagnos.

Det gér, emellertid, en mycket smal grins mellan rehabilitering och utbildning och ett hjdlpmedel
for det senare kan betyda mojligheten att underldtta mottagandet av information och gora inldrning
mojlig. Jag tror att detta dr fallet speciellt med avseende pa infrardtt och FM-system, det ar
anordningar som filtrerar meddelanden och gor dem mer meningsfyllda nér det inte finns nagra
svara oljud. P4 ENEAs hemsida, (www.enea.it/Casa Intelligente/access systems for disability.htm),
finns en lista Over aktuella resurser, tillgidngliga for hemmabruk for att underldtta de dovas
autonomi. De dr, ssmmanfattningsvis, som foljer:

* Visuella signaler. Deras funktion &r att transformera enkla ljud signaler till visuell information
som létt kan fOrstds av en dov person. Det finns ménga varianter av denna typ av utrustning for
hemmabruk som kan astadkomma en sdrskild sorts output for att differentiera system meddelande
(dvs 1 form av olika farger, olika frekvenser for transmission och sd vidare). Vad géller
anvéndandet av datorer, sd dr det mojlight att transformera olika varningssignaler till visuella tecken
(som till exempel ”pipet” som indikerar ett hardvaruproblem).

* Telekommunikationssystem. Dessa har ldnge varit de viktigaste inslagen I “det intelligenta
huset”. De mgjliggér kabelkommunikation med bade persondatorer och autonoma system.
Utrustningen som behovs ér en telefon och ett modem. Autonoma hjélpmedel far en support
som placeras pa telefonmottagaren for mottagning/sédndning av signaler, ett tangentbord for
att skriva meddelandet som skall skickas och en skdrm eller digital display for visuell
visning. Dessa system har en anordning, som ger en visuell signal nér ett samtal har tagits
emot, kan skicka tidigare forberedda meddelanden till ett visst antal anvidndare (till exempel
for att larma nér det har uppstatt en farlig situation), visar en visuell signal for upptaget”,
kan komma ihdg vissa sidor av konversationen och differntiera visuellt mellan inkommande
och utgdende meddelanden (till exempel genom att anvinda olika tecken). Néstan alla
hjdlpmedel av detta slag dr utrustade med en liten inbyggd skrivare som skriver ut
konversationen som har dgt rum.

* Det maste papekas att det storsta problemet med dessa system ir att de kan bara anvéndas
for kommunikation med en annan anvidndare som har identisk eller liknande system. Detta
ar faktiskt en allvarlig begransning for spridningen av anvdndandet av denna apparatur.
Samma funktioner kan, emellertid, 4stadkommas med latthet med hjélp av en persondator
med ett modem. Tillsammans med databehandlingen och supporten som en dator erbjuder
(till exempel den snabba kommunikationen), dr den stora fordelen den utbredda
anvindningen av datorsystem nu och i den ndra framtiden.

* Videotelefoner. Videofoner ar helt klart av stort intresse for dova personer. De har,
emellertid, bara bdrjat marknadsféoras och anvidndas helt nyligen.

Forskning, tidig diagnos, tidig habilitering, forbattringar i cochleaimplantat och horapparater ar utan
tvekan faktorer som nu gor det mojligt for orat att samla ljudinformation frdn omgivningen och
konstruera oral kommunikation pé ett sdtt som var omgjligt tidigare. Det finns enorma utmaningar
som kréver viktiga ataganden i form av ekonomiska och ménskliga tillgangar savil som tid

Enligt min asikt, dr det var plikt, och da vénder jag mig till familjeféreningar, personer med
nedsittningar och rehabiliteringsterapeuter, att inte bara ge specialistsupport utan ocksé
basinformation om hur man kan underlidtta kommunikation.

Se vidare:

http://voice.jrc.it/explor/explor97v/net97/ net97.htm http://www.deaflympics.com
http://www.buckscc.gov.uk/care_of adults/deafblind/index.htm http://www.rnid.org.uk
http://www.nationaltheatre.org.uk/?lid=1652 http://www.royaldeaf.org.uk/

http://www.aad.org.au
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AVSNITT 4 - BLANDAT

DESCARTES FORSKNINGSPRIS 2004

Howy Jacobs

Vért team av europeiska forskare, som arbetar med mitokondriell biogenesis, &ldrande och
sjukdom (MBAD), och som inkluderar medlemmar av GENDEAFs nétverk, har fatt utméarkelsen
EUs Descartes forskningspris 2004. Priset har utdelats for utomordentlig vetenskaplig forskning
utférd genom ett transnationellt samarbete. MBAD delade detta ars pris med ett team av fysiker,
ledda av Dr Anders Karlsson i Sverige.

Arbetet som har erkidnts genom detta pris inkluderar inte bara var upptickt av sjukdomsgener som
ar involverade 1 mitokondriella sjukdomar, vért pavisande av mitokondriella DNA-mutationers roll i
aldrandet, och vart arbete med den mitokondriella genomets reproduktion och uttryck utan ocksa
arbetet som vi har gjort pa mitokondriellt DNA och horselnedséttningar. Detta inkluderar véra
nyligen publicerade resultat som visar att ver 5% av postlinguala (>4ér) horselnedsittningar i olika
Europeiska ldnder tillskrives mitokondriella mutationer. GENDEAF, och de kontakter som
etablerats dirigenom, har séledes varit instrumentet som hjilpt oss att vinna utmaérkelsen.

Att f4 utmarkelsen Descartes Pris ér naturligtvis en stor dra for alla som &r involverade: inte bara for
mig sjdlv som koordinator, utan ocksd for de 4 teamledarna, Dr Massimo Zeviani, Istituto
Nazionale Neurologico ‘C. Besta’ i Milano, Dr Pierre Rustin, INSERM i Paris, Dr Nils-Goran
Larsson, Karolinska Institute, Stockholm och Dr Ian Holt, MRC in Cambridge. Dr Zeviani och Dr
Holt har varit djupt involverade i GENDEAFs mitokondriella arbete, sdvil som andra som deltar i
var forskning avseende mitokondriella sjukdomar. Mer viktigt dn oss dr alla de forskarstuderande,
disputerade och tekniker som har utfort det faktiska laboratoriearbetet vilket har lett fram till en
sddan utmarkelse, samt de ménga andra team 6ver hela Europa som har deltagit i vart samarbete.

Summan pengar som ar involverad (€700,000) later enorm, men om man beréknar att den skall
delas pd 5 forskningsteam, och att den skall anvindas uteslutande som stod till var forskning, ar det
faktiskt mer som ett vanligt forskningsanslag. Hur som helst, det kommer att bli en mycket stor
hjdlp for oss nir vi ska rekrytera de allra bésta disputerade naturvetarna fran hela Europa och énnu
langre bort, for att delta 1 och ge sina bidrag till var framtida forskning pa mitokondriella sjukdomar
(inklusive de som affekterar horseln) och finna vigar att stoppa sjukdomsforloppen.

Vi dr mycket tacksamma mot alla de som har varit kopplade till var forskning och vi ser fram emot
framtida produktivt ndtverksarbete med patienter, ldkare och naturvetare av alla slag, 1 ett forum likt
GENDEAF.
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SECTION 5 - BREV

Gendeaf News bulletinen har fdtt mycket positive respons fran ldsare, speciellt fran dem som har
Usher och de dovblinda som Lega del Filo d’Oro kdnner, vilka alltid dr intresserade av att ldra om
genetiska sjukdomar och vad som dr det senaste inom internationell forskning.

Bésta Patrizia

Jag har slagits av kunskapsnivan pd de @mnen som har behandlats. Jag blev sérskilt intresserad av nr
2 som inneholl en artikel om cochleaimplantat. Jag skulle gdrna vilja att detta &mne utvecklades till
att innefatta diskussion om implantat for vuxna ocksi. Om ni skulle vilja veta nagot om
erfarenheterna hos vuxna som har implantat, &r ni vilkomna att kontakta mig. Aven om artiklarna i
bulletinen till storsta delen dr skrivna av experter dr jag sdker pa att de kunde stirkas av
innefattandet av ndgra erfarenheter fran patienterna sjélva. Jag skulle ocksa vilja veta hur vi kan
samarbeta och vad vart bidrag kan vara for att hdlla igdng denna publikation.

Silvio

Bista Silvio,

Andra ldsare har ocksa bett oss skriva mer om cochleaimplantat. Jag tror, emellertid, att det ar
mycket viktigt att personer med cochleaimplantat kan kommunicera med varandra eller utbyta
meningar och vara tillgdngliga f6r andra som vill gora denna operation.

Vi kan, pd vér sida, skicka bulletinen till privatpersoner sivil som till nationella och internationella
institut och féreningar som arbetar med déva personer.

Efter denna utgiva, kommer det 2 till. Den sista, allrahelst, kommer att belysa Gendeafprojektets
resultat. Beaktande den mycket positiva respons som vi fétt fran véra ldsare, undersoker vi nu
mdjligheten att fortsétta publicera bulletinen ocksa efter projektet har avslutats.

Bista hilsningar,

Patrizia

Bdsta ldsare,

Tveka inte att kontakta mig om du vill ha mer information och/eller klarliggning av dmnen som har
behandlats i bulletinen eller nagonting annat inom omrddet genetik och dovhet i allmdnhet, som du
finner intressant

Du kan kontakta mig pd: ceccarani.p@legadelfiloro.it- cd@legadelfilodoro.it

Telefon: +39 071/72451 (Lega del Filo d’Oro switchboard) +39 071/7245274 (Diagnostic
Centre Administration)

Fax:071/717102
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AVSNITT 6 - MOTEN OCH EVENEMANG

Final Meeting of the European Network GENetic DEAFnes, Caserta, ITALY 17-19 March 2005

The Vision 2005 Conference, London 4 — 7 April 2005 (www.rnib.org.uk/vision2005)

20" International Congress on the education of the Deaf, ICED2005, Maastricht, The Netherlands
17 — 20 July 2005

7" European Federation of Audiology Societies, Congress in Goteborg, Sweden, 19"~ 22" June
2005

6th Dbl European Conference on Deafblindness, Presov, Slovakia, 2-agosto 2005
The ICEVI European Conference 2005, Chemnitz, Germany 14-18 August 2005

The 1° International Educational Conference on Batten Disease, hosted by Resource Centre Vision,
Orebro, Sweden, May 3 — 6 2006

Forfattaren sjdlv ansvarar helt for denna publikation. Den representerar inte Gemenskapens
dsikter. Gemenskapen dr inte ansvarig for eventuell anvindning av data som dterfinnes ddri.”

15



