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AVSNITT 1- FORSKARHORNAN

CONNEXIN 26 — KORRELATION MELLAN GENOTYP OCH FENOTYP
Van Camp G

Multicenter studie

| en nyligen genomford studie mellan olika centra har anvants data fran Antwerpen, lowa,
Madrid och Padova. Det framkom att det finns en stark genotyp-fenotyp korrelation for
autosomal recessive horselnedséttning som orsakas av GJB2 (connexin 26) mutationer.
Nagra mutationer orsakar en betydligt mindre svar fenotyp (lattare horselnedsttning) i
jamférelse med 35delG homozygoter. Detta kan &ven ses na& man har sk compound
heterozygoter med 35delG. Utav 277 mutationer kunde studien identifiera flera milda
mutationer som inkluderade V3711, L90P och IVS1+1G>A splice mutations. Annu
viktigare var att en klar slutsats var att flera andra sk missense mutationer har ocksa en mild
horselnedsdttning. Dessa fynd behdver dock bli bekraftade i en betydligt stérre
studie/undersokning. Vi har pa fordag at starta en stor multi-center studie for att forfina
och bekréfta denna funna genotyp-fenotyp korrelation. Men ocksa for att faststélla
fenotypen for de flesta GJB2 mutationerna.

Introduktion

Mutationer i GHB2 st& for en stor andel av prelinguda icke syndromatiska
horselnedséttnigar | flera befolkningar och mutationsanalys av denna gen finns nu som ett
genetiskt diagnostiskt test. HOrselnedséttning hos GJB2 patienter varierar fran latt till dovhet.
Denna variation har vanligen hanférts till oké&mda sk modifier genes. Eftersom tidigare
rapporter har beskrivit audiometriska karaktaristiska baserat pa ett litet antal patienter har
detta kunnat orsaka att ingen klar genotyp- fenotyp korrelation har kunnat faststéllas forran nu.

Pilotstudie

En pilotstudie utfordes av en grupp bestdende av forskargrupper i Antwerpen ( Guy Van
Camp, Kim Cryns), Padova (Alessandra Murgia, Eva Orzan), Madrid (Ignacio del Cadtillo,
Felipe Moreno) och lowa (Richard Smith). Data fran 277 obesldktade personer med
horselnedsétningar med GJB2 mutationer samlades for att undersoka en mdjlig genotyp-
fenotypkorrelation. Statistiska analyser avd6jade att 35delG homozygoter har betydligt mer
horsel nedséttning jamfort med 35del G/non35delG compound heterozygoter. Personer med tva
non35delG mutationer har &hnu mindre horselnedséttning. En liknande horselnedséttning
kunde observeras ndr mutationerna var kategoriserade som inaktiva (t ex stopp mutationer
mm) eller om "inactivating” ( t ex missense mutations). Det kunde visas att GIJB2 genotypen
har en stor betydelse for graden av horselnedséttning och att specifika GJB2 genotyper kan
kopplas samman med betydligt mindre horselnedséttning jamfort med 35delG homozygoter.
En artikel med dessa resultat har inskickats for publicering. En kopia avmanuskriptet &r
tillgangligt for deltagarnai studien.
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Multicenter studie med stod av GENDEAF

Dessa prelimindra resultat diskuterades vid en ”state-or-the-art”-konferens av GENDEAF
thematic network (www.gendeaf.org) i Milano, 810 Magj, 2003. De preliminéra resultaten
diskuterades och befanns vara intressanta och viktiga och det bestamdes att en stor,
internationell multicenter studie behovs for att bekréfta och uttka resultaten av denna
pilotstudie. GENDEAF kommer att stodja denna undersokning genom annonsering pa sin
hemsida och flera GENDEAF-medlemmar som var nérvarande vid Milanomotet besl6t att
deltaga i undersokningen. Det finns dock inget finansiellt bidrag frin GENDEAF. Aven om
manga grupper inom GENDEAF kommer att deltaga sa finns det mgjlighet for grupper
utanfor GENDEAF att deltaga under samma betingelser. Vilken grupp som helst fran vilket
land som helst & valkommen att deltaga.

Syfte och férvantade resultat av under sokningen

Pilotundersokningen visar mdjligheten att identifiera speciellt milda GJB2 genotyper baserade
pd horseldata fran ett relativt litet antal patienter. Det stora syftet med denna
multicenterundersokning & att samla data fran s manga personer som méjligt med GJB2
horselnedséttning. Nya data kommer att gora det mojligt att forbéttra och bekréfta den
prelimindra genotyp-fenotypkorrelationen och ocksa undersoka nya och andra genotyper.
Dessa nya data kommer att vara anvandbara for att t ex beddéma habilitering av personer med
GJIB2- horselnedséttning-dovhet. Dock bor det observeras att genotyp-fenotypkorrelationen
inte ar perfekt och att andra faktorer férutom mutationerna ocksa kan paverka graden av
horselnedséttning. Dessa andra faktorer kan ibland orsaka ovanliga patienter som t ex en
patient med &t horsel nedséttning och tva 35delG mutationer.



Kriteria for insamling av patienter

Var vanlig anvand de kriterier som redovisas nedan fér att se om data fran din patient kan
anvandas i under sokningen:

Minst 10 patienter med sensorineura horselnedséttning och med biallel GIB2. -
mutationer finnsi en speciell region eler land, med en liknande etnicitet. Inget
land eller region eller etnisk grupp ar exkluderad. Genetiska tester omfattar
mutationsanalys av minst en komplett coding region av GJB2. Det &r ocksa
acceptabelt att komplett mutationsanalys endast utférs om 35delG finnsi en dlel
och man avser att undersoka den andra alelen. | dess afall kommer man enbart
att upptacka compound heterozygotes 35del G pa en allel och g upptéacka
anlagsbérare som inte har 35delG. Det &r inte ett problem. Mutationsanalys av
den gemensamma splice sit mutation eller upstream connexin 30 deletion &r bra
men inte absolut nddvandig for denna studie.

Tekniken som anvands fér mutationsscreening (SSP, denaturing gels, DHPLC,
Heteroduplex analysis, DNA-sequencing) &r inte betydelsefull men de exakta
antalet mutationer behtver bekraftas genom DNA-sekvensering.

Insamling av patientdata kommer inte enbart att omfatta mycket grav

horsel nedséttning eller dévhet. Om man gor s3, kommer man att fa ett skevt
urval, gora resultaten av undersokningen mindre pdlitliga. Insamling av patienter
skall ocksa omfatta |&tta och méttliga horsel nedséttningar. Méttliga
horselnedséttningar bor finnasi minst 10 % av alafal. Exkludera inte dessa
patienter fran er insamling eftersom detta kan ge en mycket svar bias av
undersokningen.

Patientinsamlingen skall icke enbart besta av 35delG homozygoter, en eller flera
mutationer behtver ocksa finnas.

Om horselnedséttning &r progressiv behover vi alla audiogram. Om

horsel nedsattningen icke ar progressiv och audiogram fran olika adrar finns
tillgangliga sand oss da enbart audiogram taget i den yngsta aldern (6ver 5 ars
ader).

Data insamling och analys

Patientdata skall séndas med email till Rik Snoeckx (ik.snoeckx@ua.ac.be, University of
Antwerp). Kontakta Rik innan du sander data. Data kommer att analyseras av Rik i samarbete
med Guy van Camp (University of Antwerpen) och genom statistisk hjalp fran Patrik Huygen
(University of Nijmegen). Excel arbetsblad maste anvandas och kan fés av deltagarna via
GENDEAFs hemsida.

Vissa genetiska grupper som gor mutationsanalyser som en tjanst for audiologer kan
mutationsinformation pa manga patienter men kanske inte horseldata och kliniska data. Att
insamla horsel och data och kliniska data kan vara tidskravande. Om sa &r fallet sa bor man



begransa anstrangningarna att ta fram audiologisk information till de patienter som kan ge
mest information. Om en sadan situation uppstar & det rekommendabelt att kontakta Rik
Snoeckx i Antwerpen innan datainsamling startar.

Vilken information behovs? (Fyll i Excel -bladet!)

Vem informationen kommer frén (namn, organisation och e- mailadress)

Patientdata (personnummer) Sand dessa data anonymt, sénd aldrig namn

Etnisk tillhorighet

Kon (M/K)

Personnummer

Datum for horsel prov

GB2 genotyp  (nomenklatur  som  vid  Connexin-dovhet hemsida
http://www.crg.es/deafness/) Mutationer skall vara separerade genom en dlash (ex
35del G/35delG). Beskriv vad géler nukleotider s vdl som pa aminosyraniva
Mutationer som kan orsaka frame shift kan beskrivas som "fs’ pa aminosyraniva. Om
nomenklaturen blir forvirrande (som &r fallet med 313del 14 mutationen som ocksa har
beskrivits som 310del14, 311del14, 312,del14 och 314del14) sa bor sekvenserande
electroferrogram skickas med.

Beskriv vilken diagnosteknik (SSCP, DGGE, alee-specifik PCR, sekvensering,
annan) som anvants.

Tonaudiometri pa frekvenserna 125, 250, 500, 1000, 2000, 4000 och 8000 Hz skall
anvandas. Om ingen hérsel har kunnat uppmétas skall det skrivas som 120 dB HL.
Beskriv om horselnedséttningen ar familjar (FA) eler sporadisk (S).

| familjer som har flera syskon som & horselskadade/dova skall data fran bara en
individ per familj skickas. For att undvika selection bias, skicka data fran en dov
person som har audiogram taget vid den yngsta aldern. Personnummer frén andra
personer med horselnedsattningar i familjen skall ocksa skickas.

Beskriv audiometrisk teknik, tonaudiogram, ABR, OAE, VHR, "andra’. Specidllt
skall audiometrisk teknik som anvands for att undersoka barn under 2 ars dlder vara
beskrivet i detdlj.

Flera audiogram pa samma patient skall fyllas i om horselnedsittningen har
dokumenterats vara progressiv. Om horselnedséttningen inte &r progressiv, skicka bara
audiogrammen som tagits vid den yngsta ddern (dock 6ver 5 ar).

Andrakliniska viktiga symptom




Publikation av resultat

Resultaten kommer att publiceras i en internationell tidskrift. Detta kommer att skrivas
som ett slags konsortiumpaper som kommer att hanvisa till GENDEAF-projektet. Alla
forskare som bidrager med patienter kommer att vara deltagare i konsortiet och
delforfattare till publikationen. Tva delforfattare kan vara inkluderade fran varje grupp.
Ytterligare medforfattare kan vara med om gruppen har bidragit med mycket stora
datamangder. Detta kommer att bedémas i slutet av datainsamlingen. Deltagarna i denna
gemensamma kolloborativa meta-analys kommer inte att utesluta publikationer baserade
pa egen datainsamling fran individuella grupper. Med andra ord sa kan ni publicera era
egna data precis enligt eget onskemd och dnda deltaga i denna undersokningen eftersom
det & en meta-analys.

Tidsschema

Datainsamlingen kommer att avsiutas 30 mars, 2004. Inga data kommer att accepteras efter
detta datum. Dérefter gors data-analys och resultaten kommer att skickas som ett forsta utkast
pa en artikel/paper till alla deltagare innan sommaren 2004.

AVSNITT 2—-SENASTENYTT

GENDEAFS OTOSCLEROSDATABAS

Declau F*., Van de Heyning P*., Van Camp G2
Department of Otorhinolaryngology, Head and Neck Surgery, University of Antwerp, Belgium
Department of Genetics, University of Antwerp, Belgium

Som en del a GENDEAF-konsortiet har en europeisk multi-center otosclerosdatabas borjat
byggas for insamla kliniska data fran sa manga otosklerospatienter som mdéjligt.

Otoskleros & en gukdom i benlabyrinten och stigbygeln som hittills endast & kant hos
manniska. Den viktigaste orsaken for kroniskt progressivt ledningshinder hos vuxna och ar
ocksd en bidragande orsak till progressiv sensorineural horselnedsdttning. Konduktiv
horselnedséttning utvecklas nér otosklerotiska plague invaderar det ovala fonstret eller runda
fonsterregionen och framfor alt interfererar med rorlighet av stigbygeln. Aven om inte
sensorineural horsel nedséttning kan korrigeras sa har stapeskirurgi visat sig mycket lyckad for
att aerstalla normal benledning och kan klart forbéttra horseln. For att stélla diagnosen
otoskleros kravs ett ledningshinder som inte kan bero pa komplikationer av otosapingit,
adhesiv otit, trauma eller cholesteatom. Oron nésa halsldkaren/audiologen méste beddma
utifran kliniska undersokningar, tonaudiogram och inpedansaudiometri liksom ev tidigare
gukdomar och kirurgi.



Debutalder for otoskleros varierar fran 1: a till 5: e livsdekaden. Vanligtvis visar sig
otoskleros fran 30-arsaldern. 90% av personer med otoskleros & under 50 & nar de far sin
diagnos.

Histologisk otoskleros beskriver en sjukdomsprocess utan kliniska symptom som bara kan ses
vid temporalbensdissektion. Klinisk Otoskleros beskriver narvaro av otoskleros pa nagot
stédlle déar det orsakar ledningshinder genom att paverka rérelsen av stigbygeln dller
rundaf 6nstermembranet.

Otoskleros & troligen en arftlig gukdom och dér de flesta betraktar den som autosomal
dominant med reducerad penetrans (25-40 %) 3*. Klinisk otoskleros har en prevalens av cirka
0,3 % bland vita vuxna, vilket gor den till den storsta hittills k&nda gemensamma orsaken till
horselnedséttning hos denna population. Histologisk otoskleros har visat sig ha en prevalens
av 3,5% hos vita vuxna.

Otoskleros representerar en heterogen grupp av arftliga gukdomar dér flera olika gener kan
vara inblandade vilka reglerar benhomeostas i cochlea. Det har spekulerats att som svar pa
olika gendefekt sa stors den fysiologiska inhibitionen av bennedbrytning i cochlea méjligtvisi
samband med en stérre kandlighet for miljofaktorer vilket resulterar i en bendysplasi kallad
otoskleros. Ménga olika miljéfaktorer har féresagits inkluderande infektion (mésslingsvirus,
hormoner, dmnesomsattningsfaktorer). 50 % av patienter med otoskleros har ndgon form av
familjar otoskleros. De Ovriga &r sporadiskafall.

Den forsta otosklerosgenen har annu inte klonats. Dock har tre genetiska lokalisationer
hittills blivit identifierade (OTSC1 (OMIM166800) 8, OTSC2 (OMOM 605727) °, och
OTSC3'. Detta styrker hypoteserna att mutationer i méanga olika gener kan orsaka en
otoskerosfenotyp. Sadan genetisk heterogenositet har ocksa blivit beskriven vid icke
syndromatisk sensorineural horselnedséttning. OTSC1 lokaliseras till kromosom 15 g25-026 i
en indisk familj dar horselnedséttning borjade i barndomen och fullsténdig penetrars forel &g.
OTSC2 locus lokaliseras till en 16 cM-region pa kromosom 7 i en stor belgisk slakt. Helt
nyligen har OTSC3 locus lokalisation blivit fastlagd till kromosom 6 i en stor cypriotisk slakt.
Dessa OTSC3 intervall tacker HLA regionen, vilka & i samklang med associationer mellan
HLA-A/HLA-B antigener och otoskleros'.

Sokandet efter stora otosklerosfamiljer med aminstone 12 positiva fall behdvs sa att en
genomsokning inom varje familj blir méjlig. Dock & sadana familjer sdllsynta. Eftersom
debutdlder for otoskleros & forsenad sa & vanligtvis icke fler generationer med klinisk
otoskleros mdjliga att studera. Darfor har det varit svart att identifiera stora familjer med
tillrackligt antal av personer med otoskleros for att tilldta tillrackligt statistisk styrka for
genetic linkage analys. Icke parametriska metoder kan anvandas men eftersom manga tror att
det & genetisk heterogenitet & det troligt att flera hundra syskon med otoskleros skulle vara
nodvandigt for att fa tillracklig statistisk kraft. Mindre familjer kan bara vara diagnostiskt
vardefulla om otosklerospatienter redan har andra kromosomala abnormaliteter. En
kandidatgen kan vara mgjlig att upptécka men kommer att vara mycket arbetskréavande under
forutsittning att det finns ménga kandidatgener med ménga exoner. Aven om DNA-analys av
exoner inte visar nagra mutationer sa kan det visa sig vara omgjligt att anda uteduta ndgon
gen. En mutation i en intron kan interferera med mMRNA splicing eller en mutation i en
avldgsen forstéarkning kan annars reducera uttrycket. Dessutom & diagnosen otoskleros
problematiskt med avseende pa skillnaden mellan klinisk och histologisk otoskleros. Kliniskt
friska personer kan inte betraktas vara genetiskt friska beroende pa variabel penetrans och



uttryck av genen. En genetisk anlagsbérare kan vara svarare att kanna igen nér penetrants ar
reducerad, nar syndromuttryck & sméa och dar genom slumpen alla syskon eller barn kan vara
friska. Aven i familjer med cochlea horselnedsittning sd misslyckas vi med att skilja dessa
fran de med cochledr otoskleros eller andra typer av genetisk horselnedséttning. Syftet med
GENDEAFs otosklerosdatabas ar att undersoka fenotypen for otoskleros noggrannare. De
milda fenotypiska skillnader som annars inte kan vara synliga kan vara datistiskt relevanta
om man har ett stort antal patienter. Identifikationen kan leda till upptéckt av nya gener som
& inblandade i benmetabolismen i innerdrat. Sa fort en otosklerosgen &r identifierad kommer
det att ge oss mojlighet att faststélla en genotyp-fenotypkorrelation. Fran andra gener for
dovhet & det valkant att olika mutationer i samma gen kan ge liknande fenotyper av
varierande svarighetsgrad. Aven variabilitet i behandling som t ex kirurgi eller
flourbehandling kan resultera i olika skillnader beroende pa t ex kirurgisk skicklighet men
ocksa beroende pa naturen av gukdomen. Att screena ett stort antal patienter kan dock ge
mojligheter att genomfora kliniska studier dér olika behandlingar jamférs. Om vi kan
identifiera genetiska anlag sa kan det ocksa ge oss méjlighet att urskilja mojliga miljofaktorer
som kan forhindra utbrott av klinisk otoskleros hos de som bér den muterade genen men
fortfarande har normal horsel. Vi kan ocksa undersoka " modifier genes’ som kan finnas och
orsaka att histologisk otoskleros blir klinisk otoskleros. Vi hoppas att denna europeiska
databas avseende otoskleros kommer att leda till béttre forstéelse for olika typer av otoskleros.
Denna kommer att vara mycket anvandbar, inte bara for kliniker men ocksa for patienter med
otoskleros. Kliniker som behandlar otosklerospatienter & harmed inbjudna att deltaga. De kan
kontakta koordinatorn for databasen for mer detaljerad information: otosclerosis@pandora.be
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Anmaérkning

Forklaringar pa specifika termer finns pa http://www.gig.org.uk/glossary.htm

AVSNITT 3- FORENINGSHORNAN

KOMMUNIKATION HOS BARN MED KOMMUNIKATIONSSTORNINGAR

Potmesil M.

Kvalitet pa kommunikation paverkar direkt och till stor andel den stora magjoriteten av
funktioner som & mycket viktiga for manskligt beteende, men ocksa for att finna en position
och roll samt sociat sammanhang for senarei livet.

Om vi tar om detta pastaende & generellt for manniskor &r det utan tvekan sant for barn med
nedsatt kommunikationsformadga. Det & en almén uppfattning att vi bor understka
mojligheter att utveckla kommunikation i hos varje enskild ménniska och med sa mycket
anstrangning som majligt 6ka kvalite och underlatta utbildning hos handikappade barn. Hart
arbete relaterat till pedagogiska och diagnostiska atgarder framforallt insatta pa dovblinda och
multihandikappade barn. Denna gang presenterar vi en pedagogisk pedagogiskt arbete och
experiment som har lett till ett forslag pa en metod som kan beskriva kommunikation hos
handikappade barn. Vi far medge att detta arbete initierades med hjdp av larare och sist men
inte minst foréldrar till barn med syn och hdrselnedséttningar/dovblindhet. Metoden har
senare visat sig att ocksa beskriva initiala skeenden av kommunikationsutveckling hos barn
som har andra handikapp dock framfdrallt hos barn som har nedsatt kommunikationsformaga.
Detta & handikapp som antingen &tfljs av nedsatt kommunikationsforméaga eller handikapp
som direkt kan orsaka nedsatt kommunikation. Nagra exempel & kognitiva funktioner,
utvecklingsanomalier, mental retardation, sensorisk dysfunktion, hdrselnedséttning,
dovblindhet, cerebral pares, afasi, apraxi, dysartri, progressiv muskeldysfunktion, dysfoni.
Kéndomassiga gukdomar: mutism barnpsykos. Organdysfunktion: laryngectomerad
glossectomerad. Andra: Autism, ADHD. Vart syfte var att foresla en teknik och pa samma
gang ett praktiskt instrument som mojliggor analys och beskrivning av kommunikation hos
handikappade barn genom att: 1) néta niva av utveckling hos individer i bildandet av en
kommunikativ process. 1.2) att observera pa ett enkelt sétt 1.3) att presentera ett resultat pa ett
enkelt och forklarbart sétt.



Om vi kan utfora enligt ovan skulle detta inte enbart forenkla gradvis insamlande av
kommunikationsuppgifter men ocksa forenkla beskrivning av olika influenser. Syftet med
hjadlpmedien som vi beskriver & galvklara: att erbjuda ett instrument som kan tilldta en
iakttagare att nérma sig kommunikation att s3 nara som majligt kunna diagnostisera objektivt
pa samma gang att erbjuda ett hjalpmedel som skall kunna anvéandas i olika situationer men
tillforsakra kompabilitet av resultat och darmed tilldta byte av skolor for ett barn mm.

Vi har forsokt att anvanda teknisk utrustning vilket innebér att man inte enbart behdver en
dator men ocksa en VHS (digital) for analys. For bada instrumenten kan anvandas och medan
man anvander datorprogrammen kan dven beskrivning mm goras direkt pa videotape. Data
sparas som individuella filer. Det finns en fordel i att digitala filer tilldter obegrénsat antal av
repetitioner och & mycket |&tt och kvickt att hitta. Den ovan beskrivna manualen syftar dock
g till att begrénsa studien pga tekniska faciliteter hos nagon speciell institution. Vi vill ocksa
paminna om majligheten som annu inte &r alltfér gammal, men altid & pdlitlig, penna och
papper. Det traditionella sattet att beskriva. Jag har foreslagit nio punkter. Vi tror att med
hjap av dessa kan vi beskriva kommunikationsbeteende pa ett bra sétt. Vi har ocksa forsokt
att analysera, dekomposera, kommunikationsakten i individuella fenomen och foresa hur
dessa kan bli beddmda och beskrivna.

Initiering av kommunikationsakten

Kommunikationsprocessen

Slutet av kommunikationsakten

Anvandandet av medvetna redskap till den expressiva fasen
Anvandande av medvetna redskap i den receptiva fasen
Anvandande av feed-back for att bekrafta/lkontrollera forstaelse
Forhandling med kommunikati onspartner

Mgjligheter att ha en trevagskommunikation

Ombildande av kommunikation till interaktion

WO No~WNE

Praktisk anvandning och méjliga implikationer av denna féreslagna metodol ogi

Om vi ska funderar 6ver andra praktiska sétt att anvanda var produkt i pedagogisk verksamhet
sa maste vi koncentrera oss pa de aktiviteter och fardigheter som larare/pedagoger anvander
sig av_men ocksa utvecklingen av individuella fardigheter och kommunikationsvanor hos
barn. Vi tror ocksa att var foredagna metod kan paverka i positivt hanseende nagra
pedagogiska fardigheter som & namnda i nasta stycke. Vi tror att det & viktigt att bendmna
dessa fardigheter, beskriva dem och erbjuda dem till 1&saren s att hon eler han kan jamfora
dessa med egna férdigheter.

En av de viktigaste forutsattningarna ar férmagan att skapa en atmosfar som kan ge barnet en
kanda av sakerhet, respekt och tillit. Vi tror att dessa & nagra av de basala fundamenten for
ett framgangsrikt begynnande av kommunikation. En annan viktig faktor & "rétt timing” inte
bara i borjan av pedagogisk verksamhet men ocksa att bestamma den basta tiden for arbete
baserat pa barns dagliga program, trétthet, férmaga att koncentrera sig och behov av att andra
aktivitet beroende pa adder, handikapp, nuvarande status och fardigheter hos barnet. Vi
insisterar framfor alt pd principen att hdlla en noggrann tidsregularitet eftersom ett
strukturerat dagligt program hos ett barn & en av de faktorer som hos de flesta fall paverkar
ev framgang i pedagogiskt arbete, bade i hemmet hos familjen och vid institutionen.



Pedagoger har vanligtvis men inte altid synligt en formaga att soka tillfallen i det dagliga
programmet som kan anvandas for utvecklande av kommunikativa formagor. Ett av de mest
viktiga karaktéristika torde vara kreativitet vilket bor stottas med basal teoretisk kunskap. En
foralder eller specialist med dessa formagor skall kunna upptécka dessa tillfallen men ocksa
kunna skapa dessa tillfallen medvetet och darmed positivt medverka till att kunna na syftet
med en individudll plan. Férmagan att bedoma lagom distans fér kommunikationspartners
behover erfarenhet.

Det bor pdpekas att det inte & enbart behovet hos en fordder eller pedagog att bli informerad
kring barnets formaga att se och hora, utan ocksa hans/hennes formaga att orientera sig i det
fysiska rummet. Vi maste ta dessa speciella forutsittningar i besktan och férandra
forutséttningarna genom att pa sa sétt uppna ett av syftena - utbilda barnet - om méjligt - att
avgora avstand mellan kommunikant och barnet och hélla detta eller &minstone respektera
det.

En liknande forutsittning & en attityd vilket innebér att véja rétt position och ocksa
utbildning i hur man finner rét position hur man véjer postion i forhdlande till
miljofaktorer. Vi pratar hdr om en fordder eller pedagogs villighet att vaja lamplig milj6 for
kommunikation genom att respektera typen och graden av dysfunktion. Detta hdr ihop med att
beakta ljus- och akustikkvaliteter med hansyn till aktuell syn- och horsel nedséttning.

For att bedoma framtida social utveckling hos barn foreddr vi att deltagarna i
kommunikationsprocessen skall vara bekanta med syftet och processen av
kommunikationstolkning. Detta innebér att ge barnet en kdnda av att det i vissa Situationer &
det mgjligt eller nédvandigt att be om en tolk, att lara sig hur man arbetar med tolken —en av
de viktiga sakerna — & att erbjuda feed-back till tolken for att denne skall kunna forsta den
tolkade informationen. Detta tillvagagangssétt forefaler relativt enkelt men nar det géller
kommunikationsprocessen och utbildning av kommunikationsbeteende & det en av de
svaraste. Har kan behovas forskning for att beskriva fenomenet med ala dess konsekvenser
och for att ta fram nagra basala metodologiska informationer. Beskrivning av
kommunikationsbeteende & ocksa viktigt for att tillskapa en strategi som senare leder till
utveckling av andra kommunikationsstrategier. Detta kommer att leda till den hdgsta méjliga
oberoende hos ett barn. Har tanker vi inte enbart pa kommunikationsformer men ocksa val
och utveckling av vokabulér. Skilt fran termerna aktivt och passivt vokabuldr vill vi
understryka vikten av att anvanda metod for utveckling av vokabulér hos ett barn och
metodol ogiska samband mellan olika kommunikationsmetoder.

KONKLUSION

Vi tror att den foreslagna tekniken inte bara kan anvandas av specia pedagoger men ocksa av
familjer och andra institutioner. Idag kan vi se att basala réttigheter for barn att bli utbildade
framforallt forverkligas vid daghem mm och centra for barn med svd&ra och multipla
handikapp. Vi far inte glomma familjer. De & forddrarna till det handikappade barnet som
tack vare manga ars influenser frén olika kulturella aktiviteter blivit mer och mer intresserade
av uppfostran och utbildning av sina handikappade barn och som tar en mycket stérre aktiv
del i olika aktiviteter.



AVSNITT 4 - BLANDAT

COCHLEAR IMPLANT PABARN | DANMARK

Leth V.
Kriterier och framgangar

1992 erholl det forsta barnet i Danmark ett cochlea implantat (Cl) vid en dlder av tre ar.
Barnet var dovt efter att ha haft meningit men mycket snart efter det att tre medfétt dova barn
fick implantat mellan tva och tre ars dder sa fick mitt femte barn, min dotter Cecilie,
sommaren 1995 ett implantat. Hon var da diagnostiserad med Ushers syndrom, typ 1, vid en
ader av 6 &. Sedan dess har cirka 150 barn fétt Cl (3 % har Ushers syndrom) och nu far ala
medf6tt dova barn under 5 ar och barn som har fétt en forvarvad dovhet, Cl. Congenitalt dova
barn 6ver 5 & erbjuds enbart Cl under speciella omstandigheter. Hittills har detta varit till
barn som har blivit diagnostiserade med Ushers syndrom och andra syndrom som t ex
CHARGE som kan ge synproblem. Tva sjukhus i Danmark (Gentofte i K6penhamn och
Arhus pa Jylland) utfér dessa operationer p& barn och operationen och rehabiliteringen &r
betald av staten. Ett almant kriterium har varit, forutom maximum alder for operation att
enbart barn som inte kan ha nytta av en vanlig horapparat kan fa Cl. Denna senare kriteria har
blivit uppmjukad och i framtiden kan barn med svar horselnedsittning i speciella fall bl
opererade och bland dem kan det vara barn med Ushers syndrom typ 2 och barn med Pendred
syndrom. Det forsta barnet (16 &) med Pendred syndrom har blivit accepterat for operation.
Redan nér det forsta barnet blev opererat blev dévsamhéllet mycket negativt gentemot ClI och
har kampat hart mot det. Foraldrar som hade barn som genomgick denna operation sags som
ddiga forddrar som inte kunde acceptera dovhet hos deras barn och vara barn var inte
accepterade bland sina skolkamrater. For att undvika diskussioner med dovvérlden beslutade
vi att bygga upp en egen organisation, DeClbel 1996. Detta gav oss mdjlighet att ge av vara
resurser till vara barn och att stodja nya fordldrar som behovde information om Cl. Av de fem
forsta barnen som fick CI 1992 till 1995 sa & det 1 som inte anvander CI och som & helt
beroende av teckensprak, tva har uppnétt ett talat sprék, men i bullriga situationer anvander
forddrar tecken som stod. Tva barn har teckensprak som sitt huvudsprak men forstar talat
sprék mer an de kan uttrycka. Trots att de icke har ett talat sprak har Cl en stor betydelse for
dem eftersom det hjalper dem att bli medvetna/ge dem varsebliresurser. De kénner sig sakra i
trafiken, de @skar musik, och de spelar dven galva. Cl gor ocksa att de kan ha en mera aktiv
del i familjelivet. Sedan 1995 da Cl implantationer pa barn dkade sa erhdller de flesta barnen
ett sprak som gor det mojligt for dem att vara integrerade i normaa daghem, férskolor och
skolor. Framgéngen med de tva barnen som har erhdllit talat sprék kan bero pa deras lbga
alder vid operation. Nar det géller var dotter sa har vi upplevt franvaro av utveckling av dessa
forméagor vilket ocksd kan bero pa tekniska problem med implantatet sasom lackage vid
silikonlagret vid elektroden, etc. Nagra av dessa tekniska fel har noterats av US Food and
Drug Administration, FDA, som hittills har registrerat mer an 240 tekniska problem i USA
och i manga av dessa fal var defekterna svarmétbara. FDA beréknar en 2% frekvens av
reoperationer i framtiden och i Australien beraknar man 4% referens.



AVSNITT 5- BREV

Béstadr Patrizia,

Fiorenzo, mina fordldrar och jag har sedan lange letat efter ndgot eller nagon som kan hjdpa
oss att forstd och lara oss sa mycket som majligt, sarskilt for framtiden.

Jag tror att Projektet som ni har foreslagit kommer att hjélpa oss och att finna en vag att folja
Om det & mdjligt, skulle ni kunna ge oss materialet pa italienska plus fordag for framtiden.

Med tack till er fran min familj och mig.

Roberta

Bésta Roberta,

Jag var Overtygad om att ni skulle tycka bulletinen ” Gendeaf News’ vara intressant, fér den
har blivit mycket val mottagen av manga personer med Ushers syndrom.

Genom Bulletinen vill vi etablera ett samarbete och utbyte av information mellan medicinsk
personal, forskare, patienter och deras familjer. Vi hoppas kunna 6ka kunskapen om orsakerna
for arftlig dovhet och for de associerade syndromen. Mdlet &r att faststélla en grund for
framtida behandlingar och att forbéttra rehabiliteringsprogrammen.

Jag hdller er garna uppdaterade vad géller Projekt Gendeaf.

Med bésta halsningar

Patrizia Ceccarani

AVSNITT 6-MOTEN OCH EVENEMANG

ANNONSERINGAR - MOTEN

Internationell konferens om newborn hearing screening, diagnosis and intervention, 27-29
maj, 2004. Villa Erba, Cernobbi (Lake Como, Italien)

9:e internationella konferensen om Datorstdd for personer med speciella behov, 7-9 juli, 2004,
Université Pierre et Marie Curie, Paris, France.
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