rozygoti a 25 % déti (resp. cca 33 % slysicich dét) mutaci
nenese a nepredd ji ani svym potomkam. U sly3fcich pie-
naSecl je vhodné vysetfeni jejich partnert, protoZe frek-
vence heterozygotd GJB2 genu v b&Zné slysici populaci
je pomérné vysokd (kolem 3 %). Heterozygoti GJB2 genu
jsou slysict, ale maji v&t¥{ citlivost (vulnerabilitu) slucho-
vého aparitu k zevnim vliviim (napf. k hluku), ¢asto se
u nich objevuje dfive stafeckd nedoslychavost.
Na nasf klinice vySetifujeme u neslysicich pfednostné Co-
nnexin26 (GJB2 gen), nejprve nejcast&jsf mutaci 35delG
a ndsledné sekvenaci celého genu. Pokud neprokiZeme
kauzdlni mutace v GJB2 genu, pokracujeme ve vySetien{
STRC genu (gen pro stereocilin). Zdd se, Ze v CR jde
o druhy nejéastéjsi kandiddtni gen u izolované poruchy
sluchu. Mutace byla prokdzdna u cca 5,5 % vech vyset-
g fenych pacientti a u 13,5 % pacientd ve skupiné s famili-
drnim vyskytem. Porucha sluchu je izolovani a zpravidla
I lehéf (nejcastéji jde o stiednf aZ 1€Z8 nedoslychavost).
Testovdni probthd postupné nékolika metodami (QF-
-PCR, MPS, MLPA), které odhaluji rizné typy mutaci.

Cilené lze vySetiit i pacienty suspektni z Pendredova
syndromu, u néhoZ se vyskytuje porucha sluchu spojend
s typickou malformaci vnitiniho ucha (rozsifenf vestibu-
ldirntho akvaduktu — EVA). (Obr. ¢. 8) Porucha sluchu je
zpravidla vrozend a v druhé dekddé Zivota se objevuje
zvétSend §titnd Zldza (struma) spojend s jeji sniZenou
funkecf.
V posledni dobé je moZné v rimci vyzkumného projektu
2. LF UK (fesitelem grantu je prof. MUDr. P. Seeman,
PhD.) vy3etfit pacienty s jistou autozomdlné recesivni dé-
di¢nosti a bez dosud prokidzané pficiny poruchy sluchu
metodou NGS (Next Generation Sequencing) sekveno-
vinim panelu genf. Sekvenoviny jsou kédujici exony
71 zndmych gena dosud popsanych u autozomadlné rece-
sivné dédi¢né poruchy sluchu. MoZnost vySetfeni autozo-
mdlné dominantnich poruch sluchu je dosud omezena.
Pripravila Romana Prochdzkovd,
vedouct Socidiné aktivizacnich sluzeb pro rodiny s détmi
Centra pro détsky sluch Tamtam, o.p.s. v Pardubicich.
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Obr. & 9: Sekvenovcini nové generace (NGS)
Zdroj: Raskovd D.: Neurologickd onemocnéni v klinické genetice, Skoleni primdrii
neurologie I 2014 in memoriam Otakara Kellera, Senohbraby, 21-22. 10. 2014




