NAZOR ODBORNIKA

Pani doktorce Radce Kremlikové Pourové z Ustavu
Biologie a lékafské genetiky 2. LF UK a FN Motol

v Praze jsme poloZili nékolik dotazi, které dle zkuSe-
nosti poradcl rané péce zajimaji rodice détf se slucho-
vym postiZenfm. Druhd ¢dst rozhovoru je vénovdna
uvedenf do genetiky jako takové, najdete zde zejména
vysvétlent dileZitych pojmt a zdkont dédicnosti.

Pani doktorko, jaké jsou nejcast&j§i genetické p¥iciny
sluchového postiZzeni?

V soucasnosti je zndmo vice neZ 100 genti zptisobujicich
vrozenou poruchu sluchu, nej¢ast&jsi genetickou pfici-
nou vrozené ztrity sluchu jsou mutace v genu GJB2 pro
bilkovinu Connexin 26 (Cx26), které jsou autozomdlné
recesivn€ dédi¢né a jsou zodpovédné v prameru za 40 %
vSech geneticky podminénych poruch sluchu. Celkové se
dajf pficiny sluchu rozdélit ndsledovné — 25 % zevni pIici-
ny (nedonosenost, krviceni do mozku, infekce v gravidite
Ci zdn€ty mozku, traumata atd.), 50 % genetické pficiny
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a 25 % nezndmé (nejspiSe také genetické). Vzhledem

k tomu, Ze v na¥f populaci je kazdy 35. clovek nosicem
mutace v genu pro Connexin 26, doporucujeme vyset-
fenf tohoto genu i u déti, kde je potvrzena zevnf piicina
(nedonosenost atd.), protoZe jsme jiZ opakované zachytili
kombinaci pficin, tedy mutace v tomto genu i u téZce ne-
donosenych déti, a tato informace je pro rodinu dleZitd
zejména pfi pldnovani daldich potomki.

Pokud je test na mutace v genu pro Connexin 26 nega-
tivni, pokracujeme na nafem pracovisti vy$etfenfm mi-
tochondridlnf DNA a pokud i ta je negativnf, zvaZujeme,
po dohodé s rodici, zafazeni do vyzkumného projektu
sekvenovanf nové generace k vySetfeni vech dostupnych
genu pro hluchotu.

MuZete nam pribliZit, jak prakticky probiha genetické
testovani? Jak dlouho trva samotné testovani a jak
dlouho se ¢ekd na vysledky testu?

Genetické vySetient se skladd z nekolika &dsti, nejdel3f ¢cas
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