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Lékarské fakulty MU a FN Brno
prednosta: prof. PhDr. Andrea Pokorna, PhD.

Vrozené vyvojove vady genitalu

Predmét BPZG0121 Osetrovatelska péce v gynekologii I
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Embryonalni vyvoj
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|. Ageneze a dysgeneze gonad

Ageneze (aplasie) gonad : velmi vzacna
- uplny nevyvin gonad a odvodnych
pohlavnich cest, malformace zevniho
genitalu
- karyotyp 46 XY
- uplny intersexualni infantilismus
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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 = dysgenetické varle retinované v dutiné brisni - riziko
maligniho zvratu - gonady nutno odstranit !!!
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ME'[‘]” Dysgeneze gonad

Turner(iv Seredevského sydrom

- karyotyp 45 X0

- zensky fenotyp, sexualni infantilismus, maly vzrust
(max. 145 cm), pterygium coli, anomalni dentice,
gotickeé patro

- genua valga, cubiti valgi,

- syndaktylie prstu, kratké metakarpy, anomalie nehtu

- malformace ledvin, ureteru

- malformace srdce a velkych cév (koarktace aorty),

- inteligence normalni nebo lehce snizena
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Normalni ovarium

LiStovité ovarium —
Turnerdv syndrom
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Dysgeneze gonad

TurnerQv Seredevského sydrom :
Terapie - nutna spoluprace s endokrinology

- sledovani kostniho veku

- rustovy hormon

- hormonalni terapie - nejprve estrogeny,
potom gestageny do cyklu
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Il. Malformace intersexualni

Hermaphroditismus verus

Pseudohermaphroditismus femininus
adrenogenitalni syndrom

Pseudohermaphroditismus masculinus

androgenrezistentni - sy testikularni feminizace
androgensenzitivni s délohou
androgensenzitivni bez délohy
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NI
D Hermaphroditismus verus L%

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

- hermaphroditismus lateralis ( alternans )
na jedné strané je varle, na druhé ovarium

- hermaphroditismus unilateralis
na jedné straneé je ovotestis nebo oba druhy gonad, na druhé ovarium
nebo testes

- hermaphroditismus bilateralis
na obou stranach je ovotestis nebo oba druhy gonad
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MED Hermaphroditismus verus BN
» Karyotyp:
— 46 XX, nebo 46 XX/46XY , nebo 46 XXX/ 46 XY
* Fenotyp:

— zavisi na diferenciaci testikularni tkané
— genital nejCastéji obojetny
— na strané varlete ductus deferens

— na strane ovaria nebo ovotestis déloha napojena na normalni nebo rudimentarni
pochvu

— pochva vyustuje normalné nebo do urogenitalniho sinu

* Volba pohlavi
— zavisi na vzhledu genitalu

— vhodnégjsi uprava na pohlavi zenske
— testes nutno odstranit pro riziko vzniku dysgerminomu !
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Pseudohepraphroditismus femininus

» Karyotyp: 46 XX

Gonady: ovaria

« Genital maskulinizovan

Kongenitalni adrenalni hyperplasie (CAH)

— porucha steroidogenese nadledvin pfi vrozeném deficitu nékterych enzymu:

» 21-hydroxylazy, 11-hydroxylazy, 3- dehydrogenazy,
17-hydroxylazy, 20 , 22- desmolazy

— dusledkem je absence kortikoidi a nadprodukce androgen
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|.stupen:

pouha hypertrofie klitoris
ll.stupen:

hypertrofie klitoris, zuzeny poSevni vchod a hypertroficka labia
lll.stupen:

zvétSena 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
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Kongenitalni adrendlni hyperplasie E&
(CAH)

* Terapie:
— hormonalni + operacni.
* Operacni uprava
— zavisla na stupni malformace

— probiha ve 2 fazich
* v ranem detstvi uprava odlisnosti genitalu
v dospéelosti uprava umoznujici pohlavni zivot zeny
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Pseudohermaphroditismus masculinus

« Karyotyp: 46 XY

» Gonady: testes

* PriCina vzniku:
— necitlivost organizmu na androgeny
— porucha vyvoje varlat
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FAKULTNI
Pseudohermaphroditismus masculinus I Ao

androgenrezistentni
Syndrom testikularni feminizace

heredita vazana na X chromozom

receptor pro androgeny chybi nebo je afunkcni
neuroregulacni pohlavi muzske

gonady maji charakter varlat

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

v embryonalnim obdobi varlata produkuji AMH - chybi deloha,
vejcovody, pochva je rudimentarni
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Pseudohermaphroditismus masculinus
androgenrezistentni

Syndrom testikularni feminizace

* Jerapie:

— odstranéni gonad
( gonady nutno povazovat za dysgeneticka varlata s rizikem vzniku
dysgerminomu)

— substitucni terapie estrogeny
— neoplastika pochvy
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Ill. Poruchy vyvoje Miillerovych
vyvodu

Gyanatresie

Aplasie derivartd Miillerovych vyvodu
Duplicity vnitrnich rodidel
Kombinované vady
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MED Gynatresie

Atresia hymenalis

-V puberté e

- vznik hematokolpos, hematometry
- dif. dg.: tumory malé panve,
gravidita
Terapie: discize hymenu ve stadiu hematokolpos

Atresia retrohymenalis i
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Gynatresie

Transverzalni septum vaginy
- haematokolpos partialis

Atresia canalis cervicis uteri

A B
- Obr. 4.2. Gyna A esia hymenohs cum haema- |
tocolpos; B - pl a par d alis vagin um haemato-
partiali

Terapie: sondaz a dilatace hrdla
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Hematokolpos v UZ obraze

05 Sep 03 Tis0.2 MI12
FN BRNO - PORODNICE C5-2 Gyn/Fert/Pel 07:56:26 Fr #234 14.1cm

HD1
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Aplazie derivatu Mullerovych vyvodu

Syndrom Rokitansky - Kister — Hauser
- uplna aplazie délohy a pochvy
- horni ¢asti Millerovych vyvodu zpravidla vytvoreny

Diagostika : primarni amenorrhoea
normalni zensky fenotyp
karyotyp 46 XX
Terapie : dilatacni metody
neoplastika pochvy dle Vecchiettiho
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Syndrom Kuster — Hauser- Rokitansky
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Syndrom Kuster - Hauser- Rokitansy
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e Misto a smér tahu fantomu

e Vytazeni vlaken pred brisni sténu




= ==
m &

NI I FAKULTNI
D Aplazie derivatu Mullerovych vyvodu

Syndrom Rokitansky - Klister - Hauser
- uplna aplazie délohy a pochvy
- horni ¢asti Mullerovych vyvodu zpravidla
vytvoreny
Diagostika : primarni amenorrhoea
norm. zensky fenotyp
karyotyp 46 XX
Terapie : neoplastika pochvy dle Vecchiettiho
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MUNI
MED Aplazie derivatu Miullerovych vyvodu
Caste¢na aplasie pochvy

- vétsinou distalni ¢asti z urogenitalniho sinu

Terapie: evakuace hematokolpos a kolpostomia

Aplasie pochvy a délozniho hrdla
- nejvzacnejsi a nejzavaznejsi porucha
Terapie: neoplastika pochvy s pokusem o artef. otevieni cystické
délozni dutiny, pri neuspéchu hysterktomie
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Uplné zdvojeni

- uterus duplex cum vagina duplice

Parcialni duplicity
- uterus subseptus, septus
bicornis, bicorporeus,
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Typy déloh s nedostatecnym
spojenim Mullerovych vyvodu
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vagina sepia
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D Kombinované vady [ . ieiocice

Syndrom inkompletniho zdvojeni

- porucha vy'/voje Wolfova V\'IVOdu — tedy vodici struktury pro vyvoj

Mdllerova vyvodu

- jednostranna aplazie ledviny na postizené strané

- atrezie genitalu na postizené strané — atrezie pochvy,

atrezie hrdla, rudimentarni roh délozni (Vunderlichiv syndrom)

Diagnostika:
- hemihematokolpos az hemihematometra
- UZ, palpacni vysSetreni, event. DGL
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Syndrom inkompletniho zdvojeni

Terapie:

- hemihematokolpos — resekce vaginalniho septa a evakuace do
nepostizené pochvy, pokusotevreni atretického hrdla

- hemihematometra — ev. hemihysterektomie
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Uterus unicornis cum cornu rudimentario
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Syndrom inkompletniho zdvojeni délohy a
pochvy

s

i
-

:BRO

FAKULTNI
NEMOCNICE



= ==

O =

Syndrom inkompletniho zdvojeni
délohy a pochvy
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Zaver

Pro pochopeni vzniku vrozenych vad rodidel je treba znat
jejich embryonalni vyvoj. Diagnostika a IéCba vyzaduje
specializovany pristup.



