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Systematisk screening og nye genetiske metoder sikrer tidlig diagnostikk,
behandling og habilitering av spedbarn med medfgdt hgrseltap

Spedbarn som ikke hgrer

Dgvhet og alvorlig grad av herselshemning hos nyfedte fore-
kommer ved i overkant av én per tusen fedsler. Nye oppdagelser
innen herselsfysiologi og nyvinninger innen hereapparatteknologi
og cochleaimplantat har lagt grunnlaget for at nyfedte kan under-
sokes for herselstap og dermed fa tidlig behandling og habilitering.
Nyfedtherselsscreening blir gjort ved barselavdelinger og nyfedt-
intensivavdelinger.

Forutsetningen for & innfore screening for en sykdom i en befolk-
ning er at det finnes god behandling for sykdommen (1). A lete etter
sykdommer som ikke kan behandles, gir liten mening. Ytterligere
krav for screeningundersekelser er blant annet at tilstanden utgjer et
betydelig helseproblem, at det finnes egnede undersekelsesmetoder
med hoy sensitivitet og spesifisitet som er akseptert i befolkningen,
at screeningen og behandlingen er kostnadseffektive og at det
etableres som en fast ordning. Disse prinsippene ble nedfelt i 1968
og er stadig Verdens helseorganisasjons gjeldende retningslinjer.

I dette nummer av Tidsskriftet redegjores det for en undersekelse
av nedsatt hersel hos nyfedte (2) som oppfyller kravene for scree-
ningundersegkelser. Denne ble startet flere &r for det foreld nasjonale
retningslinjer for nyfedtherselsscreening i 2006 (3).

Tidlig diagnostisering av devhet og herselshemning hos barn

i Norge baseres pa maling av otoakustiske emisjoner som uttrykk
for fungerende ytre harceller i cochlea (4). Videre er hjernestamme-
responsaudiometri sammen med maling av stabile frekvensspesi-
fikke auditive responser en forutsetning for a kunne finne en sann-
synlig hareterskel, som er en betingelse for & kunne velge riktig
habiliteringsmetode.

Nelson og medarbeidere, som star bak artikkelen, har i lapet av ti &r
gjort en del forbedringer av screeningmetoden (2). Spedbarn som
ikke passerer screeningen, ma gis serlig hoy prioritet i den videre
utredningen ved heresentralene, slik at habilitering kan komme

i gang til anbefalt tid fra seks maneders alder. For & oppdage hor-
selstap som utvikler seg etter fadselen, har forfatterne demonstrert
betydningen av & vere stadig oppmerksom pa sprakutvikling sett

i sammenheng med hersel.

Innforing av nye vaksiner i det nasjonale vaksinasjonsprogrammet,
spesielt vaksinasjon mot rede hunder, har fort til at intrauterine
infeksjoner har avtatt som arsak til devhet og herselshemning. Bedre
kontroll med miljearsaker til nedsatt hersel har fort til at den relative
betydningen av arvelig herselstap har gkt. Utviklingen innen medi-
sinsk genetikk gjor at det né ofte er mulig & finne arsaken til tidlig
devhet og herselshemning. Det fores omfattende register over gener
og genloci som er knyttet til arvelig herselstap (5). Over 140 gener
er identifisert. Barerfrekvens av slike gener er betydelig i befolknin-
gen. Overvekt av autosomalt recessiv arvegang forer til at devhet
oftest opptrer helt uventet i familier, og de fleste dove og alvorlig
tungherte barna har herende foreldre. Norsk portal for medisinsk-
genetiske analyser (6) gir oversikt over genetiske analyser knyttet
til devhet som utfores i Norge.

Digitale hereapparater ble tatt i bruk for ca. 20 &r siden og har gitt
vesentlig bedre habilitering av spedbarn og smabarn med sé stor
resthorsel at de kan nyttiggjere seg hereapparat. Utviklingen av
cochleaimplantat skjedde samtidig som herselsscreening ble mulig
(7, 8). Forutsetningen for et godt resultat i utviklingen og bruk av
implantatet var et nert samarbeid mellom kompetente miljoer innen
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orekirurgi, audiologi, nevrofysiologi, mikroelektronikk, pedagogikk
og sprakvitenskap. Dette ga nedvendig kunnskap for & utarbeide
metoder for direkte elektrisk stimulering av nervus acusticus og de
sentrale herselsbanene. Hos deve barn ble det spesielt dokumentert
hvor viktig tidlig eksponering for lyd via cochleaimplantat var for
utvikling av god sprékfunksjon. Rundt artusenskiftet gkte bruken av
multikanal cochleaimplantat med opptil 25 frekvenskodede elektro-
der hos stadig yngre barn og med gode resultater. De fleste barn kan
som folge av tidlig behandling og habilitering veere elever i normal-
skolen med nedvendig pedagogisk stette.

Ved utgangen av 2013 hadde 576 barn under 18 ar fatt cochlea-
implantat i Norge (K. Rasmussen, CI-enheten Rikshospitalet, per-
sonlig meddelelse). I perioden 2000—13 var antallet opererte barn
relativt stabilt, med gjennomsnittlig 37 opererte pasienter per ar.
12000 ble ingen operert for de var to ar, mens gjennomsnittsalderen
12012 var ni méneder for barn oppdaget ved nyfodtherselsscree-
ning. Dette viser at tidlig diagnostisering i et vellykket screening-
program har i lepet av en relativt kort periode gitt betydelig for-
bedring av habilitering av deve og alvorlig herselshemmede barn.
Ut fra tall fra sammenliknbare land dekker Rikshospitalet det esti-
merte behovet for antall cochleaimplantatoperasjoner til riktig tid
for fullt ut & utnytte nevronal plastisitet og sensitive perioder i utvik-
lingen av hersel og sprakfunksjon hos barn (9). Diagnostikk, utred-
ning og start av habilitering ma skje fortlapende. Det dreier seg om
et beskjedent antall pasienter per ér, og barn og foreldre ber tilbys
optimal behandling.
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