Abstrakt

Hluchoslepota, neboli kombinované postiZeni, je souc¢asné poskozeni zraku a sluchu
ruzného stupné s incidenci cca 1 : 8000 déti a 1 : 5500 dospélych. Jeji nejcastéjsi genetickou
pricinou jsou syndromy Sticklerav (STL) a Ushertiv (USH).

Hlavnim cilem této prace je poskytnout aktualni ptehled o vyskytu STL a USH v CR
a SR, upfesnéni korelaci genotypu s fenotypem pro nasi populaci a tim diagnostickych
kritérii.

Pro podezieni na STL jsme pomoci sekvenovani a MLPA vysetiili celkem 45
pacientt z 28 rodin. U 39 pacientli z 22 rodin jsme nalezli potencialné kauzalni varianty
STL gent. Detekovali jsme celkem 15 riznych variant (z toho 8 novych) v genu COL2A1 u
28 pacientl z 18 rodin a 4 rizné dosud nepopsané varianty v genu COLI1A1 u 11 pacientl
ze 4 rodin. Pfi¢inu onemocnéni jsme objasnili u 22 rodin (79 % vySetfovanych).

Do vyzkumu USH bylo zatazeno 30 pacientl z 27 rodin. Nej¢astéji jsme zachytili
patogenni varianty v genu USH2A, a to 19 variant u 14 rodin, z toho 10 popsanych a 9
novych. Dale jsme nalezli 6 variant (5 novych) v genu MYO7A4 (3 rodiny), 3 (2 nové) v genu
USHIC (2 rodiny) a 3 (2 nové) v genu CDH23 (2 rodiny). U dvou rodin byla zjisténa
sloZena heterozygozita pro varianty ve dvou riznych USH genech. Pfi¢inu hluchoslepoty v
této skupin€ nemocnych jsme objasnili u 21 rodin (78 % vySetfovanych).

Na zéklad¢ vysledk této studie jsme postulovali zpresnéna diagnostické a indikacni

kritéria pro zvyseni zachytu STL a USH v CR a SR.
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