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Hluchota s X-vázanou dědičností – kazuistika 

Úvod

hluchota podmíněná genovou mutací vázanou 

na chromozom X

▪ etiologicky raritní, několik známých mutací

▪ postižení převážně muži, ženy přenašečky

▪ POU3F4 mutace: charakteristické CT nálezy

▪ ztluštělá ploténka třmínku

▪ hypoplazie baze kochley

▪ absence kostěného modiolu

▪ dilatovaný vnitřní zvukovod 

▪ abnormální komunikace vnitřního zvukovodu 

s bazálním závitem kochley

Cíl: upozornit na problematiku X-vázané mutace 

v POU3F4 genu na kazuistice z ORL FNHK

Metodika

▪ retrospektivní rozbor kazuistiky 

chlapce s X-vázanou hluchotou

▪ porovnání klinického a peroperačního nálezu 

s literaturou

Kazuistika 

▪ 8letý chlapec se smíšenou oboustrannou nedoslýchavostí (Obr. 1), záchyt po narození při screeningu sluchu novorozenců

▪ sluchadlová korekce od 9 měsíců věku

▪ postupná progrese sluchových ztrát, 2025 nabídnuta kochleární implantace

▪ CT malformace vnitřního ucha, široká komunikace mezi vnitřním zvukovodem a kochleou, chybějící modiolus, rozšířený vestibulární akvedukt oboustranně 

(Obr. 2)

▪ genetické vyšetření: X-vázaná mutace v POU3F4 genu – patogenní varianta c.559G>T (p.Glu187*) v hemizygotní formě

▪ květen 2026 kochleární implantace vlevo

▪ peroperačně silný přetlak nitroušní tekutiny  gusher (Obr. 3 a-c), parciální odpověď elektrod (11/16), CBCT správná inzerce elektrosvazku (Obr. 4)

▪ pooperačně vertigo s nystagmem a nauzeou, dočasné zhoršení sluchu vpravo

▪ při aktivaci zvukového procesoru (bimodální stimulace s pravostranným sluchadlem) ústup vestibulárních symptomů, zisková křivka s kochleárním implantátem 

(Obr. 5)

Závěr 
▪ POU3F4 mutace 

▪ charakteristický CT nález 

▪ klinická specifika (progresivní 

nedoslýchavost s kostně vzdušným 

rozdílem smíšená)

▪ znalost mutace je důležitá pro informování 

pacienta a předcházení možným komplikacím

.

Obr. 2a-b HRCT spánkových kostí axiální projekce
M – modiolus kochley VA – vestibulární akvedukt
IAC – vnitřní zvukovod PSCC – zadní polokruhovitý kanálek

Obr. 1 audiogram září 2025 před implantací
Diskuse

▪ kazuistika z ORL FNHK odpovídá publikovaným 

poznatkům

▪ CT nález může imitovat EVA syndrom

▪ gusher je při přítomnosti POU3F mutace 

předvídatelnou komplikací
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Obr. 3 a-c  kochleární implantace peroperační gusher, pohled do zadní tympanotomie vlevo, postupný nárůst objemu tekutiny. Obr. 5 zisková křivka s kochleárním 
implantátem vlevo červenec 2026

Obr. 4 CT nativní po kochleární implantaci 
svazek elektrod intrakochleárně (šipka)
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