Vysetieni genu STRC

Poruchy sluchu jsou v soucasnosti jednou z nejéastéjSich vrozenych vad. Tézké, vrozené poruchy sluchu
se vyskytuji s incidenci cca 1/1 000 novorozencu. Az 75 % poruch sluchu je v soucasné dobé podminéno
geneticky. Priblizné 80 % dédi¢nych poruch nebo ztrdt sluchu vykazuje autosomdlné recesivni
dédic¢nost, jedna se zejména o tézké a vrozené formy.

Vedle variant v genu GJB2 (vy$etfeni mame rovné? v nabidce) jsou v CR druhou nejéastéjsi genetickou
pfic¢inou izolovanych poruch sluchu kauzalni varianty v genu STRC. Varianty v genu STRC jsou asociovany
s autosomalné recesivni nesyndromickou hluchotou DFNB16. Porucha sluchu je izolovana a zpravidla
lehéi (nejcastéji jde o mirnou az stfedné tézkou nedoslychavost). Patogenni varianta genu STRC byla
prokazana u cca 5,4 % vsech vysetfenych pacientldl a u 14,5 % pacient ve skupiné s familidarnim
vyskytem. Nejcastéji se jednd o delece zasahuijici kddujici oblast genu STRC (70 % pacientl s DFNB16),
eventudlné o rozsahlé delece v oblasti dlouhého raménka chromosomu 15 zahrnujici region genu STRC,
pfipadné spolecné s pfilehlymi oblastmi obsahujicimi gen CATSPER, ktery je odpovédny za motilitu
spermii (37 % pacientl s DFNB16).

Nabizime vySetfeni genu STRC pomoci metody MLPA (multiple ligation-dependent probe
amplification), kterd je uréena k detekci deleci a duplikaci vétsiho rozsahu ve vysetfované oblasti.
Soucasti detekéniho kitu jsou i vybrané useky genu CATSPER2, OTOA, které jsou odpovédné za syndrom
infertility spojeny s hluchotou (deafness-infertility syndrom, DIS) a autosomalné recesivni hluchotu
DFNB22, resp. pouzita detekéni souprava detekuje delece celych gent STRC a CATSPER2 zodpovédnych
za 100 % genetickych pf¥icin DIS. V pripadé hluchoty DFNB16 a DFNB22 m(Ze byt touto soupravou
zachyceno 68 % a 57 % genetickych pFi€in onemocnéni, resp. vysetfeni slouzi k potvrzeni klinické
diagndzy DIS, DFNB16 a DFNB22. Vysetfeni metodou MLPA v regionu STRC, CATSPER2 a OTOA je rovnéz
doporuceno ke screeningu inzerci/deleci pred vySetfenim panelu gentd asociovanych s poruchou sluchu
pomoci NGS.

Komu je vySetifeni uréeno?

Détem ke zjiSténi pticiny vrozené poruchy sluchu
SlySicim pfibuznym v rodinach se zjisténou variantou v genu STRC
Partnerdm nosice varianty genu STRC pred planovanou graviditou

Partnerdm v pfribuzenském svazku

Termin doddani zpravy: 10 pracovnich dni

Cena: 7 500 K¢



