ZKUSENOSTI

Anicka a jeji rodina

Dcera md sluchové postiZent s diagnézou prelingvalnf ab-
solutn{ hluchota. Anicka je od svych 14 mésict uZivatelem
kochledrniho implantdtu, v roce 2013 byla jednostranné
implantovdna ve FN Motol.

Zatim nikdo v na3i rodiné sluchovym postiZenim netrpél.

1. Ano, probéhlo v roce 2013.

2. Na genetické vySetfeni nds odeslal pan doktor
MUDr. Petr My8ka. Bylo souddsti vySetfeni v rdmci pro-
gramu kochledrn{ implantace.

3. VySetfeni jsme absolvovali na Ustavu biologie a lékai-
ské genetiky 2. LF UK a FN Motol.

4. Pfesné si nepamatuji, ale myslim, Ze to bylo kolem tif
meésict. Oviem byly jsme s pani doktorkou MUDr. Rad-
kou Pourovou, Ph.D. domluvené, Ze nam vysledky sdéli
béhem naseho pobytu ve FN Motol po kochledrnf im-
plantaci, abychom nemuseli kvali vysledktim dojfzdét.

5. Vysvétlenf se mi dostalo pfimo od panf doktorky
MUDr. Radky Pourové, Ph.D, v&etn& vysvétlen{ principu
testu a jeho omezeni.

0. Ne, Anicka nemd potvrzenou genetickou piicinu slu-
chového postiZeni. VySetfena byla na mutaci genu
DFNBI, ktery kéduje zndmy Connexin 26.

7. Vubec nijak.
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Trnkovi
Jedno dité ve véku 3,5 roku se sluchovou vadou.
Nikdo jiny v rodiné sluchovou vadu nema.

1. Ano.

2. Doporuceni pfislo z Mrizovky od p. Mysky.

3. MUDr. Bélobriadkov4, Pardubice.

4. Cca 3 tydny.

5. Ano, podala ho panf doktorka.

6. Ano, m4, mutace Conexin 26.

7. Promitly se v plinovani déti, snaZime se o druhého po-
tomka pomocf IVF.

DETSKY SLUCH

Latovi z Karlovych Vari

Tii déti ve v&ku 12, 4 a 1 rok. Sluchové postiZeni md jen
Ctyilety syn.

Nikdy nikdo sluchové postiZzeni v rodiné nemél.

1. Ano, probéhlo zdkladnf i NGS (metoda sekvenovdni

nové generdace — pozn. redakce).

2. Dle pokynu MUDr. Mysky détskd lékaika. NGS jsme si
vyZddali sami. )

. Genetika Sokolov, Genetika FN Motol.

Cca 3 mésice. Na NGS pies rok a pul.

. Lékar dané genetiky.

Nemd.

. NGS vysledky jsme obdrZeli aZ po narozenf dalstho
ditéte. Vysledky se do naseho Zivota promitly tak, Ze
jsme si nebyli jisti, zda dal3f dit¢ nebude mit opét tuto
vrozenou vadu. Pfesto jsme se rozhodli dité mit.
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Autorka je vedouct Rané péce pro Moravu a Slezsko
Hustracni fotografie: SoutéZni snimky

z fotografické soutéZe na téma , GENETIKA“
Autorkami jsou Lucie Rydlovd a Kristyna Péchalovd
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