NAZOR ODBORNIKA

Cim se jesté kromé smyslového postiZzeni Usheriry
syndrom projevuje? Jak se diagnostikuje?

Typické pro Ushertiv syndrom je pfedevsim postizen{
smyslové. Jednd se o vrozenou vadu sluchu, vétsinou vel-
mi téZkou, a postiZeni zraku, které se projevuje jako Zero-
slepost (hor3f vidén{ ve tmé&) a postupné zuZovani zorného
pole. Dalsi pfiznaky (mimo moZné poruchy rovnovihy) se
jiz nevyskytujf.

Stanovenf diagnézy v poédtecnich fizich onemocnéni, neZ
vzniknou typické projevy na sitnici, které o¢nf lékaf pii
vySetfeni o¢niho pozadf vidf jako shluky pigmentu, muze
byt obtiZné. Pacient ¢asto vidf podle tabulek zcela perfekt-
né, tabulky v8ak testuji pouze centriln{ zrakovou ostrost

a nevypovidajf nic o funkci sitnice v periférii.

Samotné postiZent sitnice, které je soucdst{ Usherova syn-
dromu, Ize ¢asné odhalit pomoct elektrofyziologického
vySetfeni, kieré je viak v CR relativné milo dostupné

a Casové pomérmné ndrocné. U déti s podezfenim na Ushe-
rav syndrom, tedy pfedev$im u téch, které maji vrozenou
poruchu sluchu v kombinaci s poruchou rovnovihy nebo
Spatné vidi ve tmé, bych doporucovala podstoupit vyset-
fenf pomocf optické koherencni tomografie se spektraln{
doménou. Vyhodou tohoto vy3etfeni je jeho rychlost

a obecné i dobrd dostupnost. Aby mélo toto vySetrent né-
jakou vypovidajicf hodnotu, je ale tieba spoluprice ditéte.
Sikovné dité jej zvlddne jiz kolem patého roku veku.
Jednozna¢nym pfinosem v diagnosti-
ce Usherova syndromu v poslednich
letech je moZnost genetického tes-
tovdni, které miéZe odhalit toto one-
mocnénf jeté pred manifestaci o¢nich
pfiznakt. Casnd diagnostika umoZfiu-
je napf. preimplanta¢nf ¢i prenatdlni
diagnostiku pro dalsf sourozence.
Zdroveni je moZné se na budoucnost
ditéte vcas pfipravit, uzpiisobit mu
prostiedi, vybrat studijnf pliany, pro-
fesni zaméfent apod.
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Jakd je incidence (vyskyt) Usherova syndromu

v Ceské€ populaci? Kolik je mezi nimi déti?

Incidence a prevalence v ¢eské populaci nenf znima. Nenf
ale dtivod se domnivat, Ze by byla jind neZ v ostatnich
evropskych populacich, kde se této problematice vénuijt
dlouhodobé. V zahrani¢nf literatufe se uddvi, Ze Ushero-
vym syndromem trpf pfibliZzné 1 obyvatel z 25 000, co#
znamend, Ze v CR toto onemocnéni md kolem 400 lidf.
Rocné se tedy v CR narodi piiblizné 4 déti s US.

Projevi-li se u ditéte s vadou sluchu nédsledné
postiZeni zraku, maji rodie uvaZovat o Usherové
syndromu?

Usherovym syndromem trpf podle odhadu asi 6 % détf

s poruchou sluchu. Pojem postiZenf zraku je ale velmi
Siroky. V dnesnf dobé& m4 celd fada détf dioptrické vady,
takZe na tuto diagn6zu bych urcité nepomyslela v prvni
fadé€. O Usherové syndromu bych uvazovala, az pokud by
se u ditéte projevovala porucha rovnovihy od narozeni
nebo by dité¢ oproti svym sourozenctim ¢ vrstevnikim na-
riZelo v Seru a ve tmé do pfedmeti a hife se orientovalo
za nepfiiznivych svételnych podminek. Nékolik pacienta
ndm popisovalo, Ze prvnim projevem, kdy si viimli, Ze
néco je jinak, byla bojovd no¢nf hra na tibofe.

Mad tedy smysl se v ramci prevence u déti se shachovym
postiZenim vice zaméFit na diagnostiku zraku?

Urcit¢ ano, uZ jenom z toho divodu, Ze pii postizent
jednoho smyslu se vice spoléhdme na dal$i smysly. U détf
obecné je tfeba aktivné pfedchézet vzniku tupozrakosti
vzniklé napf. na podkladé bé&znych refrakénich vad. Je
lep3f nespoléhat se pouze na pravidelné prohlidky u dét-
skeho lekate, které také obsahujf orientaénf vySetfenf zra-
ku. Déti jsou velmi vynalézavé a neziidka se stane, e si
najdou zpusob, jak tabule ,pfecist, i kdyZ je nevidi.
Doporucila bych absolvovat pfed pitym rokem véku dité-
te u obvodniho o¢niho lékafe vysetieni, které odhalf mini-
mdlné dioptrické vady a zamezi vzniku tupozrakosti. Lékaf
v piipadé potfeby dité odesle na specializované pracoviste
na dal3f jiZz zminénd odbornd o¢ni vysetient.

Kde kromé pracovisté v Motole mohou rodice dé&ti
nebo i dospéli v ramci této diagnézy najit pomoc?
Jedna véc je spravné vyhodnocent o¢niho ndlezu, dalsi
pak naslednd podpurnd péce. JelikoZ Ushertiv syndrom
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