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Vrozené vyvojoveé vady rodidel



l. Ageneze a dysgeneze
gonad
Ageseze ( aplasie ) gonad : velmi vzacna

- Uplny nevyvin gonad a odvodnych
pohlavnich cest, malformace zevniho
genitalu

- karyotyp 46 XY

- Uplny intersexualni infantilismus



Dysgeneze gonad
Turnerdv Sere$evského sydrom :

- karyotyp 45 x

- zensky fenotyp, sexualni infantilismus, maly vzrust,
pterygium colli

- anomalni dentice, gotické patro

- genua valga, cubiti valgi,

- syndaktylie prstu, kratké metakarpy, anomalie nehtu
- malformace ledvin, utereru

- malformace srdce a velkych cév ( koarktace aorty),
- inteligence normalni nebo lehce snizena



Dysgeneze gonad

Turnerdv Seredevského sydrom :
Terapie - nutna spoluprace s endokrinology

- sledovani kostniho veku

- rustovy hormon

- hormonalni terapie - nejprve estrogeny,
potom gestageny do cyklu



LiStovité ovarium




Dysgeneze gonad

Cista dysgeneze gonad

- karyotyp 46 XX, 46 XX /45 X,

- prouzkovité gonady,

- normalni somaticky vyvoj

- porucha sexualniho vyvoje v obdobi puberty
Sweyeruv sy

- karyotyp 46 XY

- dysgeneticka gonada = dysgeneticke varle
retinovane v dutiné brisni - riziko maligniho
zvratu - gonady nutno odstranit !!!



Il. Malformace intersexualni

Hermaphroditismus verus

Pseudohermaphroditismus femininus
adrenogenitalni syndrom

Pseudohermaphroditismus masculinus

androgenrezistentni - sy testikularni
feminizace

androgensenzitivni s delohou
androgensenzitivni bez delohy



Hermaphroditismus verus

Jedna se o stav, kdy ma jedinec vytvoreny gonady
s germinativnimi slozkami varlete | ovaria:

- hermaphroditismus lateralis ( alternans )
na jedne strane je varle, na druhé ovarium

- hermaphroditismus unilateralis
na jedne strane je ovotestis nebo oba druhy
gonad, na druhé ovarium nebo testes

- hermaphroditismus bilateralis
na obou stranach je ovotestis nebo oba druhy
gonad



Hermaphroditismus verus

m Karyotyp:
- 46 XX, nebo 46 XX/46XY , nebo 46 XXX/ 46 XY
m Fenotyp:

- zavisi na diferenciaci testikularni tkané
- genital nejcasteji obojetny
- na strané varlete ductus deferens

- na strane ovaria nebo ovotestis deloha napojena na normalni
nebo rudimentarni pochvu

- pochva vyustuje normalné nebo do urogenitalniho sinu

m Volba pohlavi
- zavisi na vzhledu genitalu

- vhodnégjsi uprava na pohlavi zenske
- testes nutno odstranit pro riziko vzniku dysgerminomu



Pseudohermaphroditismus
femininus

m Karyotyp: 46 XX

m Gonady: ovaria

m Genital maskulinizovan

m Adrenogenitalni syndrom ( AGS )

- porucha steroidogenese nadledvin pri vrozeném deficitu
nékterych enzymu:
» 21-hydroxylazy, 11-hydroxylazy, 3- dehydrogenazy,
17-hydroxylazy, 20 , 22- desmolazy

- dusledkem je absence kortikoidu a nadprodukce
androgenu



Syntéza kortizolu, aldosteronu
a testosteronu
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Klasifikace AGS dle Pradera

l.stupen:
pouha hypertrofie klitoris
Il.stupen:

hypertrofie klitoris, zuzeny posevni vchod a
hypertroficka labia

lll.stupen:

zvetsena labia majora, hypertroficky klitoris, vytvoren
urogenitalni sinus, do kterého usti uretra i pochva

IV.stupen:

labia skrotiformni, klitoris ma podobu
hypospadického penisu, pochva usti hluboko do
urogenitalniho sinu

V.stupen:
podoba se muzskému genitalu pri kryptorchismu



Adrenogenitalni syndrom

m [erapie:
- hormonalni + operachni.
m Operacni uprava
- zavisla na stupni malformace

- probiha ve 2 fazich
* v raneém detstvi uprava odlisnosti genitalu

v dospelosti uprava umoznujici pohlavni zivot
zeny



Pseudohermaphroditismus
masculinus

m Karyotyp: 46 XY

m Gonady: testes

m Pricina vzniku:
- necitlivost organizmu na androgeny
- porucha vyvoje varlat



Pseudohermaphroditismus

masculinus androgenrezistentni
(syndrom testikularni feminitzace)

m heredita vazana na X chromozom

m receptor pro androgeny chybi nebo je afunkcni
m neuroregulacni pohlavi muzske

m gonady maji charakter varlat

m ve fenotypu se uplatni pouze estrogeny - sporée
pubicke i axilarni ochlupeni, zevni genital zensky

m v embryonalnim obdobi varlata produkuji MIF -
chybi deloha, vejcovody, pochva je rudimentarni



Pseudohermaphroditismus

masculinus androgenrezistentni
(syndrom testikularni feminitzace)

m [erapie:

- odstraneni gonad
( gonady nutno povazovat za dysgeneticka
varlata s rizikem vzniku dysgerminomu)

- substitucni terapie estrogeny
- neoplastika pochvy



Pseudohermaphroditismus
masculinus androgensenzitivni
bez delohy

m Karyotyp: 46 XY

m Gonady: varlata

m VVyvoj zakladu gonad byl spravny - regrese
Mullerovych vyvodu - chybi deloha

m endokrinni funkce varlat se nerozvinula pro
enzymovy defekt nebo nedostatecnou
stimulaci gonadotropiny



Pseudohermaphroditismus
masculinus androgensenzitivni
bez delohy

m Syndrom prazdné panve

- vznikne okluzi testikularni artérie u fétu po
obdobi maskulinizace genitalu
( 75 - 84 den po fertilizaci)

- rudiumentarni varata, neni déloha ani
pochva

- genital je hypomaskulinizovany nebo
obojetny



Pseudohermaphroditismus
masculinus androgensenzitivni
s delohou

m Z etiologickeho hlediska existuji 2 formy:

- syndrom dysgenese varlat
(s varlaty na obou stranach)

- syndrom smisene dysgenese gonad



Syndrom dysgeneze varlat

m Karyotyp: 46 XY
m Gonady:
- dysgeneticka varlata, ktera neprodukuji
MIF - vyvine se deloha, tuby, pochva
- Vyvoj genitalu zavisi na mire produkce
androgenu
m [erapie:
- operacni - gonadektomie, nasledné HST




Syndrom smisene dysgenese
gonad

m Karyotyp: mozaikovy 46XY/46X
m Gonady:
- na jedné strane vyvine dysgeneticke varle

na druhé strane listovita gonada

- varle za nitrodelozniho vyvoje produkuje MIF
- na této strane chybi delozni roh i vejcovod,
deloha je tedy jednoroha s jednim vejcovodem.



Syndrom smisene dysgenese
gonad

m Fenotyp:
- byva zensky, telesna vyska mala
- axilarni i pubickeé ochlupeni se vyvine
- prsy se nevyviji nebo jen nedostatecne
- zevni genital je zensky
m [erapie:

- gonadectomie bilateralni s naslednou
substitucni terapii

- operachi uprava hypertroficke klitoris



lll. Poruchy vyvoje
Mullerovych vyvodu

Gyanatresie

Aplasie derivari Mullerovych vyvodu
Duplicity vnitrnich rodidel
Kombinovaneé vady



Gynatresie

Atresia hymenalis
- vV puberte
- vznik hematokolpos, hemato
- dif. dg.: tumory malé panve,
gravidita B
Terapie: discize hymenu ve s ===
hematokolpos
Atresia retrohymenalis




Gynatresie

Transverzalni septum vaginy
- haematokolpos partialis

Atresia canalis cervicis uteri
- haematometra
Terapie: sondaz a dilatace hrd




Aplazie derivatu
Mullerovych vyvodu

Syndrom Rokitanski - Kuster - Hauser”
- Uplna aplazie delohy a pochvy
- horni ¢asti Mullerovych vyvodu zpravidla
vytvoreny
Diagostika : primarni amenorrhoe
norm. zensky fenotyp
norm. karyotyp 46 XX

Terapie : neoplastika pochvy dle
Vecchiettiho



Aplazie derivatu
Mullerovych vyvodu

Casteéna aplasie pochvy
- vetsinou distalni casti z urogenitalniho
sinusu
Terapie: evakuace hematokolpos a
kolpostomia

Aplasie pochvy a déelozniho hrdla

L aLD &

Terapie: neoplastika pochvy se
soucasnym otevienim cystické délozni
dutiny



Poruchy splyvani

UpIné zdvojeni
- uterus duplex cum
vagina duplice
Parcialni duplicity

- uterus subseptus,
septus bicornis,
bicorporeus




Hysteroskopie




Hysteroskopie




Kombinované vady

Syndrom inkompletniho zdvojeni

- porucha vyvoje mezonefros, tedy
vodici struktury pro vyvoj Mullerova vyvodu

- aplazie ledviny
- atrezie genitalu na postizeneé strané

Diagnostika:

- hemihematokolpos az hemi-
hematometra

- UZ, palpacni vysetreni, ev DGL




Kombinovane vady

Terapie:

- hemihematokolpos - evakuace do
nepostizene pochvy

- hemihematometra - hemihysterektomie




