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Om ph.d.-afhandlingen

Hgretab er det hyppigste sensoriske handicap i verden. 1-2 promille
af nyfadte og cirka 50% af 80-90-arige er ramt af betydende haretab.
Cirka 50-60% af hgrenedseettelse med debut i barnealderen i I-lande
skyldes genetiske faktorer. Hgretab kan bade veere syndromisk og
nonsyndromisk og kan vaere monogen, polygen/multifaktoriel eller
skyldes miljgfaktorer.

Ph.d.-projektet bestar af 4 delstudier:

Studie | er et retrospektivt studie af 74 patienter med non-syndromisk
hgrenedseettelse, hvor 124 hgrenedseettelsesgener er screenet, med
henblik pa at estimere det diagnostiske udbytte og beskrive spektret
af involverede gener i nonsyndromisk hgrenedsaettelse i Danmark.

Studie Il er et retrospektivt journalstudie af personer med sveer dgv-
blindhed for at undersgge om genetiske arsager til dgvblindhed er
underdiagnosticeret.

Studie Il er et case-kontrolassociationsstudie for at undersgge om
varianter i ACAN-genet pavirker risikoen for at udvikle otosclerose,
der oftest er en polygen eller multifaktoriel sygdom.

Studie IV er et studie af en enkelt familie med otosclerose. Otosclero-
sen i denne familie nedarves autosomal recessivt. Med henblik pa at
pavise det farste ansvarlige gen for otosclerose blev udvalgte familie-
medlemmer exomsekventeret.

Indbydelse til ph.d.-forsvar

Klinisk Institut, Aalborg Universitet og Aalborg Universitetshospital har den
gleede at invitere til ph.d.-forsvar ved lzege Allan Thomas Hgjland, Klinisk
Genetisk Afdeling, som forsvarer ph.d.-afhandlingen:

Hereditary Hearing Loss
- From Monogenic to Polygenic Inheritance

Ph.d.-forsvaret finder sted
Fredag den 16. april 2021
kl. 15.00 online via Zoom.

Tilmelding skal ske til:
inst.klinisk.phd@dcm.aau.dk
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