% Medizinische Genetik Mainz

Analysespektrum im Bereich der Horstérungen

Erbliche Hoérstérungen zahlen zu den haufigsten bekannten monogenen Erkrankungen und sind
charakterisiert durch eine ausgepragte genetische Heterogenitat und Kklinische Variabilitat. In
Abhangigkeit von der Schwere der Symptome und vom Zeitpunkt des Auftretens der Horstérung
kénnen sich als Folge schwerwiegende soziale und kognitive Probleme entwickeln. Eine friihzeitige
Diagnosestellung und individuelle medizinische Betreuung sind daher essentiell.
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Alport-Syndrom

Alstrém-Syndrom

Auditorische Neuropathie

Branchio-oto-renales-Syndrom (BOR-Syndrom)
CHARGE-Syndrom

Jervell-Lange-Nielsen-Syndrom

Meniére Erkrankung

Norrie-Syndrom

Oro-fazio-digitales Syndrom (OFD)

Pendred-Syndrom

Perrault-Syndrom

Piebaldismus

Refsum-Krankheit

SANDD (Sinoatrial node dysfunktion and Deafness)
Schwerhdrigkeit, mitochondrial

Schwerhdorigkeit, nicht-syndromal, autosomal-dominant (ADNSHL)
Schwerhdrigkeit, nicht-syndromal, autosomal-rezessiv (ARNSHL)
Schwerhdorigkeit, nicht-syndromal, X-gekoppelt

SeSAME (Seizures, Sensorineural deafness, Ataxia, Mental retardation, and Electrolyte
imbalance)-Syndrom/EAST (Epilepsy, Ataxia, Sensorineural deafness, Tubulopathy)-Syndrom

Stickler-Syndrom

Taubheits- und Kurzsichtigkeitssyndrom
Treacher-Collins-Syndrom

Usher-Syndrom

Waardenburg-Syndrom

Zapfen-und-Stabchen Dystrophie und Schwerhérigkeit

Zellweger-Spektrum Erkrankung (Peroxisomenbiogenesedefekt)
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