Nazev vySetieni: Prelingudlni hluchota - vrozend nesyndromova

ztrata sluchu: stanoveni mutaci v kodujici sekvenci genu pro Connexin 26 a intronové mutace
IVS1+1G>A

Popis:

24

Ztrata sluchu, ptipadné ¢aste¢na hluchota, je nejcastéjsi lidskou smyslovou vadou. Muze byt
vrozena nebo ziskana. Vrozend nebo také prelingualni ztrata sluchu postihuje kazdého tisiciho
novorozence a zhruba 60% ptipadu je geneticky determinovano. Vétsina genetickych forem je
podlozend monogenng, s riznym typem dédiCnosti. Z toho 80% geneticky podminénych
nesyndromovych (izolovanych) ztrat sluchu se dédi autozomalné recesivné (AR). Asi u
poloviny pacient s AR typem dédic¢nosti jsou pii¢inou mutace v genu GJB2 (gap junction beta-
2 protein), ktery je umistén na tfinadctém chromozomu, v oblasti 13ql2. Je to gen pro
transmembranovy protein connexin 26 (Cx26), ktery je dulezitou soucasti transmembranovych
kanalti vnitiniho ucha. V evropské populaci se vyskytuje jedna prevalentni mutace v tomto
genu — 35delG. Pro romskou populaci je zase typicka mutace W24X.

V nasi laboratoii jsme schopni odhalit vS§echny mutace v kodujici sekvenci genu GJB2. Zaroven
vySetifujeme mutaci [VS1+1 G to A v nekddujici ¢asti genu, kterd je tieti nejcastéjs$i mutaci u
pacientt v CR.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type = wt / wt;
Heteroz. — heterozygot = wt / mut;

Homozyg. - mutovany homozygot = mut / mut;

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vysetieni staci jedna malad zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tieba provadét na lacno!

- Odebrany biologicky material je tfeba skladovat ptfi 4-8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratofe. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7
dnti.

- Pokud se ptedpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pfed odeslanim do laboratote,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev

Provadi se: 1x za 14 dnti

Doba odezvy: 20 pracovnich dnti




