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Faire la lumière sur les bases génétiques de la surdité



Faire la lumière 
sur les bases génétiques

de la surdité



Plus de 10% de la population européenne est touché par
ce handicap. Cela correspond à plus de 40 millions
de personnes souffrant de difficultés d'audition.
Ce handicap, lorsqu'il touche les nouveaux-nés et
les très jeunes enfants peut avoir un retentissement
important sur le développement de leurs capacités
cognitives et leurs performances scolaires.
Les adultes peuvent souffrir d'une forme progressive
de surdité liée à l'âge : la presbyacousie. C'est un des
troubles les plus communs liés au vieillissement.
Ce handicap affecte gravement les individus dans
leur vie quotidienne, menaçant leur autonomie 
et limitant les échanges avec leur entourage.

Un retrait progressif de la vie sociale les conduit
souvent vers la dépression.
Dans l'Union Européenne, le coût annuel de la
perte auditive non soignée est évalué à plus de 
90 milliards d'euros. Une part importante de ce
coût peut être attribuée à l'éducation spécialisée
permettant d'insérer les malentendants dans notre
société et à la perte de productivité résultant de la
malentendance.

La réduction possible de ces coûts par le diagnostic
et la prise en charge précoces de la surdité n'est
plus à démontrer.

On peut être ou devenir sourd à tout âge
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Intensités de sons 

Conversation normale
Rue Piétonne 
55 dB - 70 dB

Avion à réaction
160 dB

Les troubles de l'audition : un problème croissant de santé publique

La surdité est le déficit sensoriel le plus fréquent, toutes tranches
d'âge confondues.

Son tout juste 
audible
1 dB

Baladeur écouté à
l'intensité maximale

autorisée
100 dB

3 millions
d’individus ne perçoivent
aucun son en dessous de
80 - 100 dB
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Dans environ 70% des cas, la surdité a une cause
génétique

Parmi ces cas : 
•70%  des individus ne présentent pas d'autres

signes cliniques. On parle de surdité isolée. 
•30% des individus présentent d'autres signes

cliniques impliquant d'autres organes. On parle de
surdité syndromique.

La surdité est le déficit sensoriel du nouveau-né 
le plus fréquent. Dans plus de 80% des cas de 
surdité isolée chez le nouveau né, la transmission
héréditaire s'est effectuée sur un mode récessif1, 
et les parents ont une audition normale. Dans 20%
des cas, la transmission s’est effectuée sur un mode
dominant2 , auquel cas au moins un des parents a
une déficience auditive.
On sait aujourd'hui que chez l'enfant, la plupart
des surdités d'origine génétique impliquent un
seul gène. En revanche, les facteurs impliqués
dans les surdités chez l'adulte et la population
âgée ne sont pas connus.
De nombreux gènes peuvent être à l'origine de
surdité. Cependant, pour un individu donné, la
surdité, isolée ou syndromique, est la conséquence
de la mutation d'un seul gène.

Environ 40 gènes dont les mutations sont à l'origine
de surdités isolées ont été identifiés. Les analyses
permettent de prédire qu'il y en a au moins 60 
autres à découvrir.
A peu près 20 gènes impliqués dans la surdité
récessive sévère chez les nouveaux-nés sont 
identifiés, plus de 30 restent encore à découvrir.
En dépit du grand nombre de gènes responsables
de surdité, l'un d'eux - codant pour la connexine 26 -
est impliqué dans plus d'un tiers des cas de
surdité isolée congénitale dans la plupart
des pays d'Europe.
L'implication active des patients
et de leurs familles a rendu
possible les avancées en
matière de recherche sur
les bases génétiques de 
la surdité. Ces progrès 
de la recherche ont à
leur tour permis le
développement des
techniques de dia-
gnostic moléculaire
et la mise en place de
consultations en conseil
génétique.

Comprendre la surdité d'origine génétique  

Surdité isolée : 
Nombre de loci et gènes 
identifiés depuis 1993
Van Camp G, Smith RJH. 
Hereditary Hearing Loss Page web.
URL: http://dnalab-www.uia.ac.be/dnalab/hhh/
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La plupart des cas de surdité ont une origine génétique
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1. Transmission récessive 
Les parents, bien que porteurs tous deux d'un allèle muté du gène,
ne sont pas affectés cliniquement par l'anomalie génétique. Leurs
enfants ne sont cliniquement affectés que s'ils ont hérité de l'allèle
muté de chaque parent, Dans les autres cas, ils sont cliniquement
indemnes, mais ils peuvent, comme leurs parents, être porteurs de
l'anomalie génétique sur l'un des deux allèles. 

2. Transmission dominante 
Un des parents possède un allèle anormal et est cliniquement
atteint parce que l'allèle muté domine sur l'allèle normal. 
Les descendants seront eux-mêmes cliniquement atteints s'ils ont
hérité de ce parent l'allèle muté.




