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Uvod Kazuistika

hluchota podminéna genovou mutaci vazanou = 8lety chlapec se smiSenou oboustrannou nedoslychavosti (Obr. 1), zachyt po narozeni pfi screeningu sluchu novorozencu
na chromozom X

® sluchadlova korekce od 9 mésicu véku

" etiologicky raritni, neékolik znamych mutaci = postupna progrese sluchovych ztrat, 2025 nabidnuta kochlearni implantace

" postizeni prevazne muzi, zeny prenasecky = CT malformace vnitfniho ucha, $iroka komunikace mezi vnitfnim zvukovodem a kochleou, chybéjici modiolus, rozsiteny vestibularni akvedukt oboustranné
" POU3F4 mutace: charakteristické CT nalezy (Obr. 2)

= ztlustéla ploténka trminku " genetickeé vysetreni: X-vazana mutace v POU3F4 genu — patogenni varianta ¢.559G>T (p.Glu187*) v hemizygotni formée

" hypoplazie baze kochley " kveten 2026 kochlearni implantace vlevo

= absence kosténého modiolu " peroperacne silny pretlak nitrousni tekutiny gusher (Obr. 3 a-c), parcialni odpoved elektrod (11/16), CBCT spravna inzerce elektrosvazku (Obr. 4)
= dilatovany vnitrni zvukovod " pooperacne vertigo s nystagmem a nauzeou, docasné zhorseni sluchu vpravo

" abnormalni komunikace vnitfniho zvukovodu " pfi aktivaci zvukového procesoru (bimodalni stimulace s pravostrannym sluchadlem) ustup vestibularnich symptomu, ziskova kfivka s kochlearnim implantatem
s bazalnim zavitem kochley (Obr. 5)
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Metodika

" retrospektivni rozbor kazuistiky
chlapce s X-vazanou hluchotou

" porovnani klinickeého a peroperacniho nalezu
s literaturou
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Obr. 2a-b HRCT spankovych kosti axidlni projekce Obr. 4 CT nativni po kochlearni implantaci
M — modiolus kochley VA — vestibuldrni akvedukt svazek elektrod intrakochledrné (Sipka)
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Obr. 1 audiogram zari 2025 pred implantaci

Diskuse

" kazuistika z ORL FNHK odpovida publikovanym
poznatkim
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" CT nalez muze imitovat EVA syndrom

" gusher je pfi pritomnosti POU3F mutace
predvidatelnou komplikaci
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Zaver
= POU3F4 mutace
= charakteristicky CT nalez
= klinicka specifika (progresivni
nedoslychavost s kostne vzdusnym
rozdilem smiSena)

= znalost mutace je dulezita pro informovani
pacienta a /
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Obr. 5 ziskova krivka s kochlearnim
implantatem vlevo Cervenec 2026

Obr. 3 a-c kochlearni implantace peroperacni gusher, pohled do zadni tympanotomie vlevo, postupny narist objemu tekutiny.
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