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Pacientka C. 1: Zzena, r. 1971

Anamneéza:

- infertilita

- 1. gravidita - zdrava dcera (1.manzelstvi)

- 2 gravidity - missed abort v 1. trimestru
(2. manzelstvi)

Genealogie: - bratr [+] (predcasny porod)

- sestrenice - syn MR
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Karyotyp: 47,XX,+8[10]/46,XX[55]
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I - FISH: cep 8
periferni krev: trisomie chr. 8 ve 20,9% bunéek
bukalni sliznice: trisomie chr. 8 ve 4,4% bunék
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Cytogenetickym vysetrenim prokazana
trisomie chr. ¢. 8 v mozaice.

- mozna pricina neuspesnych gravidit
(u pocatych déti pravdépodobné uplna
trisomie chr. C. 8)

- zvysene riziko narozeni postizeného ditéte
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Pacientka C. 2: Zena, rocnik 1981
Anamneéza:
- maly vzrist, stigmatizace

stigmatizace v obliceji, ortodontickée
anomalie, nizko posazené dysplasticke
usni boltce, kratké prsty na DKK,
ortopedické anomalie
- karyotyp: 45,X (Turneruv sy.)
ve 100% mitoz
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- predpoklad:
-ageneze vnitfich pohlavnich organu
-nemoznost otehotnéet, prip. donosit dité

s\ V7

-nizsi intelekt

- skutecnost:
-2003 - spontanni gravidita
- studuje na univerzité
- opakované cytog. vys. - karyotyp 45,X
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2004
- porod scC
- zrala divka (3050/50),
bez stigmatizace
- karyotyp: 46,XX

2004
- vySetreni stéru z bukalni sliznice:
- karyotyp: 45,X
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Opakovanym cytogenetickym vysetrenim
lymfocytU periferni krve a bunék bukalni
sliznice potvrzen karyotyp 45,X

ve 100% mitoz.

V roce 2005 planovano vysetreni stéru
z endometria k vylouCeni pripadné mozaiky
v této tkani.
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e Pacientka €. 3: zena, rocnik 1976

e Diagnéza: potencialni darkyné oocytu
e Anamnéza: - zdrava

- t.C. gravidni po IVF/ICSI
- |écena sterilita, v.s. androl.
faktor
- doporucena jako potenc.
darkyné oocytu
- doporuceno genet. vysetr.
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e Genealogie: - v rode genealogicky

vyznamneé okolnosti
nezjistény
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Karyotyp 46,XX,t(2;5)(q21;q15)
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FISH - potvrzeni t(2;5)
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Patologické karyotypy dalsich cleni

rodiny

° AMC plodu - 46,XX,t(2;5),mat
zraly novorozenec bez stigmatizace

° otec probandky - 46,XY, t(2;5)
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e nalezena translokace casti dlouhych
ramének 2. a 5. chromozomu.

Balancovana translokace se neprojevuje

ve fenotypu . MUze byt vSak

pricinou vzniku nebalancované
chromozomalni aberace u plodu.

e probandka nezarazena do programu
AR jako darkyné oocytu.
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Kazuistika €. 4

Pacient €. 4: muz, rocnik 1978

Anamnéza:.

- primarni sterilita

- andrologické vysetreni: nalez v norme,
b.p.n.

- spermiogram: azoospermie

Genealogie:

- bez zateze
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Cytogenetické vysetreni: G pruhovani
Karyotyp: 46,X,del(Y)
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FISH: potvrzena pritomnost SRY

3515/04
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Molekularneé genetické vysetreni

nalezena delece vsech oblasti AZF
azoospermickeho faktoru
(lokalizace Yq)
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Klasickym cytogenetickym vysetrenim
zjisténa vrozena chromosomalni aberace -
rozsahla delece chromosomu Y. Nalez
byl potvrzen FISH a analyzou DNA.

Delece vsech oblasti AZF azoospermického
faktoru - pricina azoospermie probanda
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Pacient €. 5: muz, rocnik 1975

Anamnéza:.
- primarni sterilita
- spermiogram: aspermie

Genealogie: - bratr VVV testes,
ma zdravou dceru
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Cytogenetickeé vysetreni: G - pruhovani

Karyotyp: 45,X/46,X,der(Y)
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Cytogenetickeé vysetreni: C - pruhovani

Karyotyp: 45,X/46,X,idic(Y)
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Molekularne cytogeneticke

a molekularné genetickeé vysetreni
FISH:

- 36% bunék s chybéjicim chr.Y
(linie 45,X)
- na dicentrickem chr. Y:
1x SRY (94%), 2x SRY (6%)
DNA analyza:

mikrodelece v lokusu azoospermickeho
faktoru (AZF) nenalezeny
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FISH: SRY
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I-FISH: SRY
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Pricinou sterility paru je mozaika
monosomie X a bunécné linie

s dicentrickym Y chromosomem.
Timto nalezem lze vysvétlit gonadalni

dysgenezi a aspermii.
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