NAZOR ODBORNIKA

Genetickym vy$etfenim by mé&l projit kazdy nesly3ici. P . e
U pacientd v riziku je moZné indikovat genetické vySet- Gonozomalné dOI'nln.aan’]I dEdImOSt"
fenf jiz bezprostfedné po narozeni jako tzv. prediktivn{ otec s postizenim

test. Je pfesnéjsi a pro kojence méné invazivni neZ napf. Otec Tdrava
BERA vySetieni. s postizenim matka
Rodina je na zdkladé vstupniho vySetfeni poucena

o moZném typu dédi¢nosti a o rizicich rekurence (opa-

kovdn{) pro sourozence, ev. pro potomstvo. Po vyhod- -4
noceni molekuldrné genetického vySetieni je pfipadné i
moZné genetickou prognézu rodiny upfesnit. Pokud |
objasnime pfi¢inu poruchy sluchu, je mozné u pdra

s vysokym rizikem nabidnout dal3f vySetfeni. U poruch XX
sluchu se prenatdlni vySetfenf (vySetfeni z plodové vody Pravdépodobnost
nebo choriovych klk) provadi mdlokdy, protoZe nilez dédicnosti:

rizikového genotypu plodu, spojeny s poruchou sluchu ?gg;ﬂ;f;fﬁggm
neni vétdinou pro rodinu davodem k ukoné¢ent t€ho- :

tenstvi. Navic i téZkd porucha sluchu se dd nyni dobfe

kompenzovat moZnost{ kochledrni implantace. Na naSem /

pracovisti proto zpravidla nabfzime spiSe preimplanta¢n{

diagnostiku (Obr. & 7), tzn. vysetfen{ bunék trofoekto- XY ; § X
dermu u cca pétidennich embryi, oplodnénych in vitro /] :
(ve zkumavce), pficemZ se cilen& vyberou k implantaci 18
neprojevi (tedy u autozomdlné recesivni dédi¢nosti zdra- -1 1 l
vi homozygoti ¢i heterozygoti). Sdéleni vysledkil je u ne-

slysicich pacientd ¢i rodin s ndlezem kausdlni mutace Zdravy syn Dcerasposnzemm Idravysyn  Deeras postizenim
vZdy nezbytné formou osobntho pohovoru s genetikem.
U neslysicich je vhodnd pfitomnost thumoé¢nika. Na ge-
netika se miZe rodina obratit i pozdé&ji prostfednictvim

do délohy matky embrya, u kterych se porucha sluchu

Gonozomalné dominantni dédicnost,

telefonu, SMS ¢ mailu, pokud potfebujf dodate¢né dalsf matka s postizenim
vysvétlenf. Na vyZaddnf{ je samozfejmé mozné uspofddat
i pfedndsku pro rodiny nesly3icich.
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Obr. & 6: GonozomdlIné dominanini dédicnost
Zdroj: archive.cnx.org/contents/ee2dfadc-b9c6-41ea-Sbe5-
-8d811 7f4e9d3@3/patterns-of-inberitance
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