NAZOR ODBORNIKA

Popsala byste, prosim, co je Usheruv syndrom, v ¢em
je specificky, co je jeho pfi¢inou, a v jakém véku

se nejCastéji u déti projevi? Je pro néj kombinace
postiZeni sluchu a zraku typicka?

Ano, soucasné postiZzenf zraku a sluchu jsou zdkladnimi
projevy Usherova syndromu, ktery je nej¢asté&isim onemoc-
nénim s kombinovanym postiZenim téchto dvou smysli

u détf, adolescentd a mladych dospélych. PostiZzeni sluchu
se zjistuje jiZz zdhy po narozeni, zatimco zrakové obtiZe
vznikaji aZ pozdéji, podle typu Usherova syndromu (typ 1,
2 a 3) v prvnf ¢i druhé dekddé Zivota. U typu 1 a 3 se ddle
pridruzuje porucha rovnovihy, kterd se viak s pfibyvaji-
cim vékem u typu 1 lepsi.

Ushertav syndrom je z mého pohledu specificky tim, Ze
zrakové€ postiZeni je progresivni a zatim jej nelze lé¢it.
Pfi¢inou onemocnéni jsou zmény v genech. Pokud by-
chom si veskerou genetickou informaci ¢lovéka predstavili
jako kniZku, jsou mutace néco podobného jako chyby

v jednotlivych slovech, napf. mfsto slova vinice je napsdno
sinice. Nekdy chybf i pdr slov ve vété, nékdy celd kapitola.

Piipravila: Martina Pécouvd

KaZdy z nds nese celou fadu chyb v genech (mutaci),
které mohou zplsobovat riznd zdvaZnd onemocnéni,
napf. i Usherav syndrom. ProtoZe se ale jednd o one-
mocnéni s tzv. autozomilné recesivnl dédi¢nosti, musf
se ndhodné petkat dva jedinci, ktefi oba pfendSeji vlohu
pro urcitou chorobu ve stejném genu. Vzhledem k tomu,
Ze gent je kolem 20 000, jednd se o velkou ndhodu,
Casto vetsi, ne? je pravdépodobnost vyhry v loterii.

I kdyZ se ale potkajf dva nositelé, onemocnénf se stdle
nemus{ u détf projevit. Naopak pravdépodobnost, Ze do-
jde k jeho vzniku, je totiZ pouze 25 %, v 50 % se stdvaijf
déti prenadeci jedné mutace bez projevii onemocnéni

a ve 25 % se nepfenese ani jedna z mutact.

Existuji jesSté né€jaké dalsi syndromy, které zpusobuji
soubéinou sluchovou a zrakovou vadu?

Syndromu, které mohou zpusobovat kombinované po-
stizenf sluchu a zraku projevujict se jiZ v détstvi, je celd
fada. Na webovvch strankdch nationaldb.org/library/
page/2084 jich je uvedeno vice neZ 50, u fady pacien-
th jsou obtiZe navic bliZze neurceny, tj. nenf stanovena
pfesnd diagndza. Na nafem pracovidti sledujeme dile
napf. pacienty s tzv. Harboyanovym syndromem, ktery se
projevuje jako vrozeny otok rohovek s hluchotou, kterd
se ale rozviji aZ pozdéji, nejdiive ve ctyfech letech véku.
Dalsim relativné ¢astym syndromem s kombinovanym
postiZzenim je Sticklertv syndrom.
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