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Uvod: Dédi¢né poruchy sluchu jsou ¢astym senzorickym deficitem s odhadovanou prevalenci 1 a7 2 na
1000 novorozencl. Vzhledem k neddvnému rapidnimu rozvoji sekvenacnich metod roste mnozstvi
détskych i dospélych pacientd, u kterych postupné odhalujeme genetické pficiny jejich onemocnéni.

Cile: Zde prezentujeme dvé kazuistiky: AD dédénd porucha sluchu na podkladé varianty v genu
TBC1D24 u otce a syna, a AR dédénd porucha sluchu na podkladé variant v genu OTOF u ditéte.

Metodika: Metodou masivniho paralelniho sekvenovani byly vySetfeny geny spojené s poruchou
sluchu. Metodou Sangerova sekvenovani byla vySetfena segregace variant v rodindach.

Vysledky: V prvnim pfipadé byla u otce a syna prokdzana heterozygotni varianta c.448G>A genu
TBC1D24. V druhém pripadé byly u ditéte nalezeny dvé heterozygotni varianty: ¢.2215-1G>T a
€.3413C>T genu OTOF, ve vzajemné pozici cis.

Zavér: Nalezené varianty predstavuji vzacnéjsi dédi¢né poruchy sluchu. Vysetfovani pouze lokusu
DFNB1 neni dostatecné, nutnosti je uziti NGS paneld ¢i klinického exomu. Zejména starsi pacienti s
projevy poruch sluchu v adolescenci nebo ¢asné dospélosti jsou vyrazné podvysSetiovani.



