NAZOR ODBORNIKA

DEDICNOST SLUCHOVYCH PORUCH,
NEJCASTEJSI KANDIDATNI GENY

TeZké, vrozené poruchy sluchu se vyskytuji s prevalenci
cca 1/1000 novorozenct. AZ 75 % vrozenych poruch je
nyni podminéno geneticky. P¥ibliZzné pfed 100 lety byl
pomér dédi¢nych a ziskanych poruch sluchu opac¢ny,
avSak se zlepSenim prenatdlni, perinatilni i postnatdln{
péce se vliv zevnich faktort (infekéni choroby, t€2kd no-
vorozeneckd Zloutenka, zinét mozku a mozkovych blan,
chronické zinéty stfedousi, ototoxickd antibiotika) vyrazné
eliminoval.

Poruchy sluchu jsou extrémné heterogenni, existuje cca
100 gent, které jsou za poruchu sluchu odpovédné. Pfi-
blizné 80 % dédi¢nych (zejména tézkych a vrozenych)
poruch se dédi autozomdlné recesivné. Jde o pfipad, kdy
sly3icf rodice (heterozygoti, pfenaseci) maji jedno nebo
vice neslysicich déti a riziko pro kaZdé jejich dit& je 25 %.
Pfiblizné kolem 8-10 % poruch sluchu (nej¢ast&ji nedosly-
chavosti) se dédf autozomdlné dominantné a riziko reku-
rence je 50 % pro potomstvo nedoslychavého. Mald st
sluchovych poruch maZe mit mitochondridlni dédi¢nost
(dédf se pouze ze strany matky a tiZi poruchy nelze predi-
kovat) a velmi vzdcené i gonozomadlné recesivn{ dédi¢nost
(matka je pfenageckou a ma riziko pro 50 % synt). Kolem
10 % sluchovych poruch je symptomem genetického syn-
dromu, jehoZ soudidsti jsou i jiné vyvojové vady.
Vzhledem k heterogenii (pfi¢inou poruchy sluchu mohou
byt mutace velkého mnoZstvi gent) riziko pro potomstvo
dvou nesly3icich nemusi byt vysoké. Pokud maji cba part-
nefi mutace ve stejném genu, je rizike 100 %, pokud viak
majf mutace ve dvou riznych genech, je riziko prakticky
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Obr.¢. 7: Preimplantacni diagnostika
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nulové a viechny déti jsou slydici dvojndsobni heterozy-
goti, pfi¢emZ zdravd vloha jednoho rodi¢e kompenzuje
mutaci druhého a naopak. Nicméné, ze zkuSenosti vim, Ze
nesly8ici pacienti nenahliZeji na poruchu sluchu jako zi-
vaZny handicap a ¢asto preferuji spiSe narozenf nesly3icich
déti, které jsou jim komunika¢né bliZsi.

PiibliZzné polovina neslysicich md mutaci v genu pro Co-
nnexin 26 (GJB2 gen). Porucha sluchu (zpravidla zdavaZnd
— hluchota nebo zbytky sluchu, kterd se obvykle s vékem
nezhor3uje) se projevi u homozygota (pfitomnost 2 iden-
tickych mutaci) nebo sloZenych heterozygota (pfitomnost
2 raznych mutaci). Jiné vyvojové vady nejsou piitomny.
Mutace jsou specifické pro uréitd etnika, u Evropant je
nejcastéjsi mutace 35delG. Pozitivni ndlez ukazuje na au-
tozomdlné recesivni dédi¢nost, oba rodice nesou s velmi
vysokou pravdépodobnosti kaZdy jednu kausdlni mutaci
a riziko sluchové poruchy pro jejich potomstvo je 25 %.
50 % deéti (resp. cca 66 % slysicich détD) jsou slysicf hete-
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