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TBL1Y: novy gen zapojeny do syndromické formy ztraty sluchu

Ztrata sluchu je nejcastéjsi smyslovou
poruchou u ¢lovéka zplsobenou genetickymi
a environmentalnimi faktory. Dédicna ztrata
sluchu (z angl. Hereditary hearing loss - HHL)
pfispiva k vice nez 60% pripadld hluchoty
s autozomalné dominantnimi, recesivnimi
ana X chromozom vdzanymi formami. HHL
zahrnuje  nesyndromické (70%  NSHHL)
a syndromické (30% SHHL) formy a dosud
bylo popsdno vice nez 100 forem SHHL
s odliSnymi vzory dédi¢nosti.

V této studii védecky tym popsal italsky
rodokmen postizeny HHL, ale také hyperplazii

prostaty a zvySenym pomérem volnych/
celkovych hladin PSA s neobvyklou
a extrémné vzacnou dédi¢nosti vdzanou na

Y chromozom.
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Pomoci exomového sekvenovani nalezli v
genu TBL1Y chybny variant (r.206A> T
vedouci k p.Asp69Val). Gen TBL1Y je
homologni s genem TBL1X, jehoZ castecna
delece méla ucinek na X chromozom vdazanou
ztratu sluchu. V této studii prokazuji, Zze gen
TBL1Y ma omezenou expresi v dospélém
vnitfnim lidském uchu, konkrétné v hlemyzdi,
a prostaté. Identifikovand varianta r.206A> T
indukuje nizsi stabilitu proteinu zplsobenou
nespravné prelozenym mutovanym
proteinem, ktery poskozuje bunéénou funkci
hlemyzdé. Tato zjisténi naznacuji, ze TBL1Y
mUzZe byt povazovan za nového kandidata pfi
vzniku dédi¢né ztraty sluchu.
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