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Uvod

Clovék patfi mezi gonochoristy, tedy druhy u kterych je pohlavi
oddéleno

- Muzi—samci pohlavni organy — produkuji spermie
- Zeny —samici pohlavni organy — produkuji vaji¢ka (oocyty)

-V procesu oplozeni dochazi k splynuti pohl. bunék spermie a oocytu a
vznika zygota, ze které se vyvine novy jedinec

- Pohlavi jedince je jednoznacné urceno jiz momentem oplozeni oocytu
spermii. Rozhodujici je kombinace pohlavnich chromozomu v zygote.

- Zena ma karyotyp 46,XX a muz 46,XY.

- Ocekavany pomér narozenych chlapcl ku narozenym divkam je 1:1,
statisticky pomér je 1,08:1 ve prospéch chlapcd.

- Hlavniroli pfi pohlavni diferenciaci ma gen SRY (Sex region of
chromosomeY), ktery zapfricini rozvoj varlat z nediferencovanych
pohlavnich zlaz embrya

- TDF gen - testes determining factor — semenné tubuly a

- Leydigovy bunky — stimulace z placenty choriogonadotropnim hormonem


http://commons.wikimedia.org/wiki/File:PBB_Protein_SRY_image.jpg

sexually indifferent stage

Testosteron — je muzsky pohlavni hormon (v malé mire
produkovan u zen), ktery je produkovan v Leidygovych
bunkach varlete. Reguluje mnoho fyziologickych procesu:
androgenni efekt - spravny vyvoj zevnich a vnitfnich pohl.
organu muze, tvorbu sekundarnich pohlavnich znakd
(ochlupeni, hloubka hlasu), tvorbu spermii,

anabolicky efekt — na metabolizmus proteint ve svalech
(zvysSuje tvorbu bilkovin ve svalech a snizuje jejich odbouravani)
metabolizmus kosti ( brani rozvoji osteoporozy), ovliviuje
muzskou psychiku (stres, agresivitu).

AntiMullerovsky hormon ( AMH, MIH Muller inhibicni hormon)
je produkovan v Serotoliho bunkach varlete. AMH zpUsobi
zanik paramezonefrickych vyvodU, ze kterych se
u zen vyviji vejcovody, déloha a horni cast vaginy.

Mezonefrickeé vyvody davaji u muzského pohlavi za
vznik chamovoddm a semennym vackdm, u zen zanikaiji.
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Zenské vnitfni pohlavni organy
Organa genitalia feminina interna
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Vznik oocytU

Vajicka (oocyty) jsou zenské pohlavni buriky. Jejich vyvoj zacina jiz v prenatalnim obdobi.
Vlastni produkce zralych vajicek je potom omezena na "plodné obdobi zeny", které trva od

puberty az do prechodu (menopauzy). | zde je zapotrebi prislusna stimulace pohlavnimi
hormony.

Prekurzorovou burikou v prenatalnim obdobi je oogonie. Ty se mohou mitoticky delit a
jejich preménou také vznikaji diploidni primarni oocyty. Okolo primarnich oocytld se formuje
jednovrstevny obal z folikularnich bunék. Tento Utvar oznacujeme jako primordialni folikul.

Jesté v prenatalnim obdobi vstupuji primarni oocyty do prvniho meiotickeho déeleni. To vsak
nedokonci, nebot je zastaveno jiz v prObéhu profaze.V tomto stadiu (diktyotenni stadium)
primarni oocyty zUstavaji az do puberty, kdy teprve vyvoj pokracuje (viz dale).

V této souvislosti si je tfreba uvédomit, ze toto diktyotenni stadium mUZze trvat treba i pres
40 let, nebot meioza pokracuje az pred ovulaci prislusneho vajicka. Po celou tuto dobu je v
bunice pritomen cytoskeletarni mitoticky aparat (délici vieténko), ktery je zodpovedny za
bezchybny rozestup chromozom. Jelikoz béhem této dlouhé doby na néj muze pUsobit
rada nepfriznivych vlivl, existuje riziko, ze tento aparat nesplni zcela svUj ukol a dojde k
chybnému rozestupu chromozom (nondisjunkci). Cim je ona doba delsi, tim je toto riziko
vyssi - proto je u matek nad 35 let obecné vyssi riziko vzniku chromozomovych aberaci.



Vznik oocytu
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Ovarialni cyklus

Jde o cyklické zmény probihajici v ovariu zeny v zavislosti na hladiné pohlavnich
hormonu. Je Uzce spojen s menstruacnim cyklem, kdy hormony produkované cyklicky v
ovariu primo ovliviuji délozni sliznici.

- trva prvnich 14 dni cyklu. BEhem ni pod vlivem predevsim FSH dochazik
rOstu nahodné vybraného folikulu vznika Graafuv folikul a vysoké produkci estrogend. Ke
konci této faze se k FSH pridava i LH a napomaha tak dozrani folikulu a predevsim
ovulaci.

- nastava zhruba 14. den ovarialniho cyklu. GraafUv folikul praska a vajicko
je uvolnéno do brisni dutiny, kde je vzapéti zachyceno vejcovodem, kterym dale putuje
smérem k déloze.

- nastupuje po ovulaci, kdy dochazi k preméné ovarialnich folikularnich
bunék (praskléeho folikulu) v tzv. zlute télisko
(corpus luteum), To zaCne produkovat velke
mnozstvi progesteronu. Pokud vsak nedojde
k oplozeni vajicka, potom do 28. dne cyklu
télisko zanika a vznikne tzv. bilé télisko S
(corpus albicans). Produkce progesteronu tak [ .. P e ...
rapidné klesne. | SRR




Zenské vnitfni pohlavni organy
Organa genitalia feminina interna

— je neparovy duty organ hruskovitého tvaru, 8cm dlouha, 4cm Siroka a
2,5cm silna (rozeznavame na ni télo — corpus uteri, uzinu délozni - |sthmus uteri a hrdlo
d€lozni - cervix uteri ). V prObéhu gravidity se zvetSUJe az 10x a zvysi hmotnost az 20x.

Dutina déloZni — cavitas uteri — Usti do ni shora ze dvou rohd déloZnich vejcovody. Vespod v
oblasti délozniho hrdla Usti déloha do pochvy a jeji zaobleny Usek ktery vycniva do pochvy
oznacujeme jako délozni Cipek — portio vaginalis cervicis.

Na stavbé délozni stény se podileji 3 vrstvy:

Endometrium — délozni sliznice s jednovrstevnym cylindrickym epitelem a cetnymi
zlazkami. Naseda na podslizni¢ni vazivo. Na sliznici probihaji cyklické zmény vzhledem k
fazim menstruacniho cyklu.

Myometrium — je tvorena nékolika vrstvami rizné usporadane hladke svaloviny. Behem
téhotenstvi dokazi svalové buriky svou délku az zdesetinasobit. Svalovina se pod kontrolou
hormon( (oxytocin) béhem porodu kontrahuje a vypuzuje plod.

Perimetrium —tenka vrstva vaziva s pobfisnici pokryva délohu
Parametria — vazivoveé provazce, spojujici délohu s dalSimi Utvary v panvi.

Na fixaci se podileji i svaly panevniho dna ( zdvihac panevniho dna- m. levator ani a svaly
hraze — mm. perinei.

Blastocysta - se za fyziologickych podminek uchyti v delozni sliznici a v deloze probiha
prenatalni vyvojlidského jedince az do doby porodu.



Histologicka stavba delozni stény
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Zenské vnitfni pohlavni organy
Organa genitalia feminina interna
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Zenskeé vnitrni a zevni pohlavni
organy
Organa genitalia feminina interna et externa

Pochva (vagina) — je neparova trubice, slouzicijako zensky
kopulacni organ a porodni cesta. Je dlouhd 8 cm a 3cm
siroka., vystlana mnohovrstevnym dlazdicovym epitelem.
Na hornim konci se pfipina k déloznimu hrdlu tak, ze stény
pak tvori klenbu posevni (fornix vaginae) , na dolnw
usti jako Sterbina posevni do predsine posevm na povr

téla. Tésné pfed vyUsténim do pre ol

Velké stydke pysky (labia majora pt
Malé stydke pysky (labia minora puden'

Velké a malé vestibularni zlazy (glandula
majores et minores)

Predsinova toporiva télesa (bulbi vestibul

vV, V 7

Postévacek (clitoris)




Menstruacni cyklus

Jako menstruacni cyklus oznacujme cyklické zmény délozni sliznice. Tyto zmény jsou prisné
zavislé na hladiné ruznych pohlavnich hormon( (a tedy i na ovarialnim cyklu). Délka cyklu je
zhruba 21 - 35 dni, hodnoty se mohou individualné lisit (promerné jde o 28 dni). Menstruacni
cyklus zacina v puberté (prOmérny vék menarché 12,5roku ) a konci v obdobi menopauzy ( mezi
45 a 55 rokem).
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follicle follicle follicle luteum corpus luteum

- trva priblizné od 5. do 14. dne Follicular
a navazuje na predchozi menstruacni fazi.
Probiha pod stimulaci estrogeny. Dochazi k obnove

délozni sliznice, rUstu sliznicniho epitelu a k vyvoji Slrm':e"‘a'\ /B-ofdvesse-s
-

Ovulation Luteal

phase (Day 14) phase

(c) Ovarian cycle

déloznich zlazek.

- navazuje na proliferacni fazia trva iy
od 15. do 28. (27.) dne cyklu. BEhem ni dochazi vlivem runcionai—|
progesteronu (produkovaného Zlutym téliskem) k bohaté R
sekreci déloznich zlazek. Délozni sliznice je nyni bohaté [Menstal protterate Secaery

prosycena zivinami a pfipravena prijmout oplozené vajicko. [Hyr-—mmm

- probiha 28. den cyklu, kdy vlivem poklesu hladiny progesteronu (zlute télisko
zanika) dochazi ke kontrakci arterii délozni sliznice, ktera tak prestane byt zasobena krvi
(ischémie).

- trva v prOméru 5 dni a navazuje na ischemickou fazi. BEhem ni se odlucuji
nedostatecné krvi zasobené bunky sliznice a spofu s urc¢itym mnozstvim krve opousti
organizmus zeny.



Diagnostika: hysteroskopie

Hysteroskopie znamena ,prohlizeni délozni dutiny™ pomoci hysteroskopu
(opticky nastroj). BEhem hysteroskopie Iékar zhodnoti tvar dutiny délozni, Usti
vejcovodUl, délozni sliznici a zaroven Ize odebrat vzorek sliznice pro histologicke

vysetreni.




Diagnostika - laparoskopie

Laparoskopie je velmi Setrna operacni technika slouzici k diagnostice a léecbé
onemocnéni brisnich nebo panevnich organl. Operatér provede jen nékolik
drobnych fezud jimiz je do brisni dutiny zavedena kamera a jednotlive
operacni nastroje. Operacni pole sleduje Iékar a ostatni personal na
monitoru. Pfednosti této metody je Setrny pristup a zkraceni doby

rekonvalescence.




Patologie uterus, ovaria

Uterus - Ovary

mmon Pathologies




Laparoskopie dg.:
srusty, endometriosa




Muzske vnitrni pohlavni organy
Organa genitalia masculina interna

je muzska parova pohlavni zlaza 4x3x2,5cm. Ma lehce vétsi
velikost a hmotnost nez vajecnik. Jeho funkci je tvorba spermii a syntéza
muzskych pohlavnich hormon0 (testosteron). Na povrchu varlete je vrstva z
tuhého vaziva (tunica albuginea testis), uvnitr je prostor vazivem rozdélen
na malé lalGcky, kterymi prochazi frada stocenych kanalkud, kde probiha
vlastni tvorba spermii. Kanalky se spojuji do vétsich kanall, které vyustuji do
nadvarlete . Varlata se zakladaji béhem vyvoje jedince v dutiné brisni, odkud
teprve potom sestupuji do sourku, kde jsou definitivné ulozena. Stav, kdy.
jsou varlata nesestoupla, oznacujeme jako kryptorchismus.

je protahly parovy
organ umistény "nad varletem". Po jeho

Blood vessels

délce mUzeme rozlisit 3 casti, oznacované ; (i

jako hlava, télo a ocas nadvarlete (caput, R .oif "“

et cauda epididymidis). Do nadvarlete ‘ (B .
prichazeji spermie z varlete, aby zde dozraly [l | J
a ziskaly schopnost pohybu. Pokud nejsou  EESEEEEE \]Zgif;”u";m R -
nahromadéné spermie odvedeny do wi G p A—— A

chamovodu pri ejakulaci, po urcité dobé se [tk St _
.y Tail of epididymis — i . N
rozpadnou a resorbuji. ‘ £ \“

(a) p ¥ Testis




Muzske vnitrni pohlavni organy
Organa genitalia masculina interna

Chamovod je parova svalova trubice navazujici na koncovou
cast (ohon) nadvarlete. Je dlouha 40cm a 3mm Siroka. Odvadi spermie z sourku skrze triselny
kanal (canalis inguinalis) do dutiny brisni, kde Usti do mocové trubice (viz nize). Az do
prichodu tfiselnym kanalem bézi spolu s chamovodem nervy, cévy (krevnii mizni) a svalova
tkan (musculus cremaster) v Utvaru zvaném provazec semenny (funiculus spermaticus).

Méchyrkove zlazy jsou parove zlazy umisténe za
prostatou na zadni strané mocového méchyre (Usti do chamovody, tésné pred jejich
vyusteénim do mocove trubice). Jsou dlouhe asi 5 cm. Tvori alkalicky sekret bohaty na
bilkoviny a fruktosu (objemoveé se podili zhruba na 1/2 az 3/4 celkoveho objemu ejakulatu!),
ktery se misi se sekretem nadvarlete se spermiemi. Timto smisenim vzniklou substanci jiz
oznacujeme jako ejakulat.

Neparova predstojna zlaza je ulozena tésné pod mocovym
méchyfem. Predstojnou zlazou prochazi mocova trubice (urethra), do ktere jeste v tele zlazy
vyustuji oba chamovody. Vlastni zlazky jsou umistény v robustnim svalové -vazivovem tele
organu. Prostata obohacuje ejakulat o nékolik dalSich latek (sekret predstojne zlazy tvori asi
1/4 objemu ejakulatu).

Na rozdil od zeny, slouzi mocova trubice (respektive jeji
cast od vyusténi chamovodU) u muze jako pohlavni cesta. Mocova trubice zacina na spodku
mocového méchyre, prochazi prostatou, skrze svalovinu dna panevniho a zanoruje se do
neparového toporivého télesa penisu, na jehoz konci Usti (viz nize).



Muzske vnitrni pohlavni organy
Organa genitalia masculina interna
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Muzske zevni pohlavni organy
Organa genitalia masculina externa

je muzsky kopulacni organ. Prochazi jim mocova trubice,
ktera je vyvodnou trubici pohlavnich i mocovych cest. Rozméry penisu
maji velkou individualni variabilitu.

Na stavbé penisu se podileji 3 toporiva télesa, cévy, nervy a mocova trubice; cely organije
kryty tenkou kUzi na fidkém a pohyblivém podkoznim vazivu. Topofiva télesa - horni je
parove, dolni je neparove (v ném probiha mocova trubice) jsou tvorena houbovitou erektilni
tkani. Pri sexualnich podnétech dojde vlivem parasympatlku k zaplnéni teto tkane krvi -
dochazi k erekci - penis se vzprfimuje a prodluzuje. N

Na konci je penis cylindrovité rozsifeny v Utvar zvany
zalud (glans penis), ktery kryje volna kozni rasa -

uuuuuuuuuuu

i A N xus
Middle septum —————— = ) £2 veins
LS,

predkozka (preputium). migae o

Cremaster muscle

External spermatic

Sourek je neparovy kozni vak, )
zavéseny v oblasti pod sponou stydkou. Funkci Sourku | TN
je dosahnout optimalni teploty pro tvorbu spermii (pod 35 °C). Kdze je silné pigmentovana
a vybavena tuhymi chlupy. Pod k0zi je vrstvicka hladké svaloviny, ktera se miUze
kontrahovat a pritahnout tak Sourek smérem k télu (zvyseni teploty pri zajistovani
termoregulace). Uvnitr je prostor sourku rozdélen vazivovou prepazkou na dve casti - v
kazdé Casti se nachazi jedno varle.
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Patologie muzskeho pohlavniho systemu
Varikokela, CBAVD, Hypospadie, Kryptorchismus
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Vznik spermii Spermie jsou muzské pohlavni bunky. Vznikaji ve varlatech a to
od puberty po cely zbytek Zivota. Pro spravny vyvoj spermii je
zapotrebi jak dostatecna stimulace pohlavnimi hormony
(testosteronem), tak nizsi teplota (ktera je docilena umisténim
varlat v sourku). Dulezita je taky funkce Sertoliho bunek, které
zajistuji spravné prostredi pro vyvoj spermii (zajistuji ochranu
prekurzorovych bunék ci jejich vyzivu).

Spermatogonium —

e\ SIS Na zacatku vyvojové fady spermie stoji spermatogonie. Ty
vk s f = : funguji jako kmenové burky, nebot se mitoticky déli jednak
Lo g & Q) £ aby doplnily své stavy (zachovani spermatogonii pro neustalou
et S spermatogenezi) a jednak jejich preménou vznikaji primarni
\ spermatocyty. Primarni spermatocyty jsou stale diploidni.
Vstupuji vsak jiz do prvniho meiotickeho déleni, na jehoz konci
vzniknou 2 sekundarni spermatocyty. Ty jsou jiz haploidni,
ovsem stale maji zdvojené chromatidy. Zahy vsak navazuje
druhé meioticke déleni, pri kterém z kazdého sekundarniho
spermatocytu vznikaji 2 spermatidy. Z kazdeho primarniho
spermatocytu tedy vznikaji celkem 4 spermatidy. Spermatidy:
jsou jiz plné haploidni a dale se nedéli.

Spermatidy potom prochazi procesem zvanym
spermiogeneze, kdy dochazi ke kondenzaci jadra, vytvoreni
biciku a ztraté vétsiny cytoplazmy a nékterych organel. Vytvari
se také akrosomovy vacek, obsahujici nékolik hydrolytickych
enzym0, které usnadiuji prdnik spermie k vajicku. Nezrale
spermie jsou uvolnény do semenotvornych kanalkd, odkud
putuji do nadvarlete, kde definitivné dozravaji. Zralé spermie

'lsou diky svému biciku pIné pohyblivé.

§
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Oplozeni vajicka
Do klenby posevni je pfi ejakulaci dopraveno primérné 2-6ml ejakulatu,
ktery obsahuje i pfes 600 milion0 spermii. K oplozeni vajicka je nutna
pouze jedna spermie; presto musi ejakulat obsahovat alespon nad 15 miliond spermii
na 1 ml ejakulatu, jinak je pravdépodobnost oplozeni vajicka velmi mala. Ejakulat
reaguje zasadité, coz alespon castecné kompenzuje kyselé prostredi, ktere je
normalné ve vaginé (a které spermie negativné ovliviiuje). Spermie jsou pohyblive
bunky s bicikem a svého cile - vajicka - musi dosahnout samy. Nejcastéjsim mistem
oplozeni vajicka je ampularni ¢ast vejcovodu. Ovsem je nutné si uvedomit, ze vajicko
|ze oplodnit pouze do 12 hodin po ovulaci. Spermie naopak jsou schopné v téle zeny
prezit a vajicko oplodnit zhruba po dva dny.

Béhem cesty k vajicku prochazi spermie tzv. kapacitaci, pri ktere se "odjistuji"
proteolytické enzymatické prostfedky spermie, které jsou nutné v tzv. akrosomalni
reakci, kdy se spermie pomoci téchto proteolytickych enzymd "provrtava" skrze
bunky obklopuijici vajicko.

Jakmile prvni spermie pronikne do vajicka, dojde k tzv. zonalni reakci, kdy se zméni
vlastnosti obalu vajicka a dalsi spermie tak jiz dovnitr nemohou proniknout.



Oplozeni oocytu

Vajicko, do ktereho pronikla spermie dokonci druhe meioticke déleni a posleze duplikuje
svUj geneticky material. Tento geneticky material zenské gamety tvofi zenské prvojadro.

Spermie ztraci veskerou cytoplazmu a organely (mitochondrie spermie se nestanou
soucasti vajicka, proto veskeré mitochondrie a tim padem i mitochondrialni DNA dostava
potomek pouze po matce) mimo sveho jadra. DNA spermie se rovnéz zdvoji a vytvori
muzske prvojadro.

Pokud si to zrekapitulujeme - tak kazda gameta (spermie i vajicko) je haploidni, tj. ma
presné polovinu genetickeho materialu. Po oplozeni vajicka spermii je dosazeno
standardniho mnozstvi genetického materialu (dvé sady - diploidni bunka). Pokud ovsem
spermie i vajicko pfi vzniku prvojader svou DNA zdvoji, potom je v oplozenem vajicku
dvojnasobné mnozstvi geneticke informace, stejné jako v kazde bunce pred mitozou. A to
je pravé to, na co se oplozené
vajicko, tedy zygota chysta. Dojde
ke vzniku déliciho vreténka a
zdvojené chromozomy muzskeého

i zenskeho prvojadra jsou rozdéleny
a zygota se tak poprve déli na dve
dcefine bunky, které jiz maji
standardni - diploidni mnoZstvi
genetické informace; polovinu ze
spermie (od otce) a polovinu z
vajicka (od matky).




Neplodnost —infertilita

Infertilita — je stav, kdy se paru nedafi vice nez rok
pocit dité prirozenou cestou

Priblizné 15% pard je nechténé bezdétnych. PFiciny
neplodnosti jsou nejcastéji gynekologicke nebo
andrologické, dale se vyskytuji priciny hormonalni,
imunologicke, hematologicke (predevsim u zen s
opakovanymi potraty) a geneticke. Geneticka

abnormalita se vyskytuje u cca 15% infertilinich
muzU0 a cca u 7% infertilinich zen.




Reprodukcni medicina - definice

Reprodukéni medicina je jednim z podobord Haplold deles: (7= 29)
gynekologie-porodnictvi. Vyuziva nejen znalosti svého @

zakladniho oboru, ale i klinické embryologie, Ega
andrologie, urologie, mikrobiologie, imunologie, Aﬂm ¥
sexuologie, psychologie, ale hlavné lékarské genetiky. T
Odvétvim lekarské genetiky, které je integrovano s

r,eprodukcvznl' medicinou, je reprodukéni genetika. « I i
Ukolem reprodukcni genetiky je prispét k objasnéni Y/ (zgggtgs)@
etiologie reprodukcnich poruch, geneticka prevence a ' ]| diploid

adults
cilem je snaha umoznit rodinam mit nepostizene dite. 2 /1 (2n=46) /

Mitosis and
development




DuUvody ke genetickemu vysetreni jsou nejcasté;i

Vrozena vada nebo choroba s moznou dédicnou slozkou v rodiné.
Narozeni ditéte s vrozenou vadou.

Neplodnost, opakované spontanni potraty, porod mrtvého ditéte
Planovani téhotenstvi po onkologicke lecbé

Opakovany nebo ¢asny vyskyt onkologickych chorob urciteho ty rodiné
Pribuzensky snatek

V téhotenstvi :

matek ve véku nad 35 let, otcU nad 45 let

s pozitivnim vysledkem ultrazvukového nebo biochemickeho vysetreni
(screeningu)

s rizikem opakovani dédicné vady, ktera se jiz v rodiné vyskytla
vystavena vnéjsim vlivim: |ékdm, ionizacnimu zareni (Rentgen) a infekcnim

onemochénim



Geneticke poradenstvi v reprodukcni genetice

Interdisciplinarni spoluprace
Preventivni medicina
Nedirektivni pristup
Maximalni mnozstviinformaci o rodiné/pacientovi
Informovany souhlas rodiny-pacienta
Vysetfovaci postup voli rodina/pacient
Reprodukcni genetiky se tykaji : - infertilita
- opakované samovolné pot

- mrtveé narozenée déti



Indikace ke genetickemu vysetreni

Nevysvétlitelna porucha infertility, opakované spontanni potraty, predcasné porody,
mrtvorozenost

Porucha menstruacniho cyklu —amenorea, oligomenorea
Porucha spermiogeneze — azoospermie, oligospermie, CBAVD
Darci gamet

Chromosomalni aberace v rodiné

Postizeni genetickou chorobou, vrozenou vadou nebo mentalni retardaci v osobni nebo
rodinné anamnéze

Profesionalni nebo léCebna (radioterapie, chemoterapie) mutagenni zatéz



Geneticka konzultace

Zakladnim vysetrenim je geneticka konzultace, spocivajici v podrobném
genealogickém rozboru, obvykle do tfeti generace. Pfi ni se zjistuji priciny
poruch reprodukce, geneticka rizika pro potomky, indikuji se dalsi vysetreni,
napf. vysetreni karyotypu partner0 (vySetrfeni cytogenetické ¢i molekularné
cytogenetické), vindikovanych pripadech molekularné geneticke vysetreni
apod. Tato vysetreni prispivaji ke strategii pouziti metod asistované
reprodukce a pripadné k typu cilené prenatalni diagnostiky.

Poruchy reprodukce mohou byt soucasti chorob ¢i syndrom0 dédenych
monogenné. Dédi¢nost muze byt autosomalné dominantni (AD),
autosomalné recesivni (AR), gonosomalné recesivni (GR), mitochondrialni
nebo multifaktorialni.



Postupy primarni geneticke prevence

Genetické poradenstvi (retrospektivni i prospektivni) — specializovana konzultace a
genealogicka studie partnerd, pripadné zarazeni specializovanych laboratornich vysetreni,
ktera mohou potvrdit i vyloucit néktera podezreni na genetickou zatéz v rodiné

Prevence spontannich a indukovanych mutaci prostfednicvim zdravého zivotniho stylua
planovaného rodicovstviv optimalnim reprodukcnim véku

Ockovani proti rubeole

Prekoncepcni a perikoncepcni péce

Prevece rozstépovych vad doporucenim podavani kyseliny listové v davce 0,8 mg/d,
3 mésice pred koncepcia do konce 12 tydne gravidity

Konzultace osetfujiciho [ékafe o aktualnim zdravotnim stavu partnerd vzhledem k
planovanému rodicovstvi, predevsim tam, kde je, nebo byla v minulosti dlouhodoba
farmakoterapie pro chronicka onemocnéni (diabetes, epilepsie, psychosa, hypertenze,
Crohnova choroba, asthma bronchiale...)

VysSetreni ziskanych chromosomovych aberaci u osob, ktery jsou v kontaktu se skodlivinami
pracovniho prostredi, nebo v souvislosti s terapii ( cehmikalie, zareni, chemoterapie,
radioterapie, imunosuprese)

Dotazy na kontracepci, sterilizaci, adopci, darcovstvi gamet



Postupy sekundarni geneticke prevence

Prospektivni geneticke poradenstvi, geneticka konzultace
Preimplantacni geneticka diagnostika

Prenatalni screening vrozenych vyvojovych vad a chromosomalnich aberaci (soubor
pravidelnych ultarazvukovych vysetreni a biochemicky screening)

Cilena invazivni a neinvazivni prenatalni geneticka diagnostika k vcéasne detekci
postizeni plodu

Prenatalni terapie

Predcasné ukoncenitéhotenstvi dle prani rodiny a dle platnych zakonnych moznosti

Endoscopic fetal surgery

PO St n até I n Il SC re e n I n g > Twin-to-twin transfusion

syndrome

Zabrana klinické manifestace onemocnéni
Presymptomaticky screening
Postnatalni péce a terapie

Retrospektivni genetické poradenstvi




Geneticka konzultace a vysetreni

Geneticka konzultace je indikovana u vSech infertilnich pard pred zapocetim programu
asistovane reprodukce.

Postup konzultace:
- osobni anamneézy vc. gynekologicke a andrologicke, kontakt s toxiny

- rodinna anamnéza - sestaveni rodokmenu = genealogie (pribuzenske snatky,
zaméreni na nemoci s moznou genetickou souvislosti, VVV, PMR, infertilitu,
potraty...)

U vSech skupin je indikovano cytogenetické vysetreni, a to vzdy u obou partnerd (i
kdyz pricina se jevi pouze u jednoho z partner(). U opakovanych spontannich potratu,
predcasnych porodU, u opakovaného selhaniimplantace pfi IVF (in vitro fertilizace) je
indikovano vysetreni Leidenské mutace a mutace genu pro protrombin. U poruch
spermiogeneze (azoospermie, tézka oligospermie, obvykle pod smil. spermii v 1 ml),
kromé karyotypu, je indikovano vysetreni mutace v genu pro cystickou fibrozu (CFTR
gen) a mikrodeleceY chromosomu v oblasti AZF. U darcO gamet vysetrujeme krome
karyotypu i mutace v CFTR genu.

Soucasti reprodukéni genetiky je i preimplantacni geneticka diagnostika a prenatalni
diagnostika v I. a Il. trimestru.



Myotonicka dystrofie

dédicnost AD, vyskyt 1: 8000. Je podminéna expanzi DNA trinukleotidovych
opakovani (zmnozeni CTG triplet0) na dlouhém raménku chromosomu 19.
Nejnapadnéjsi jsou neuromuskularni priznaky. Poruchy spermiogeneze jsou
rUzného stupné. Progrese onemocnéni nastava obvykle ve 3. a 4. decenniy,
ale m0zZe se projeviti u novorozencd. Gowers Sign

Using hands . |
to push on legs
to stand




Younguv syndrom

YoungUv syndrom (anglicky Young “s syndrome, azoospermia sinopulmonary
infections, sinusitis-infertility syndrome, Barry-Perkins-Young syndrome) je
onemocnéni, které je obecné charakterizovano zahusténim epididymalniho
sekretu (sekretu z nadvarlete) pri normalnich vyvodnych cestach s naslednou
obstrukéni azoospermii. Tato choroba je typicka svoji koincidenci's obtizemi
dychaciho Ustroji. YoungUOv syndrom je tedy tvoren klasickou triadou
chronickeé sinusitidy, bronchiektaziemi a obstrukcni azoospermii. Vlastni
pri¢inou je zde abnormalni aktivita bunécnych cilii se zahusténim mukozni
sekrece.

Lecba: [écba infekci dychacich cest (antibiotika resp. virostatika, mukolytika,
antipyretika, expektorancia, inhalacni terpie, bronchodilatancia), dechova
fyzikalni [éCba, polohové drenaze, ev. chirurgicke reseni obstrukeni sterility.



Kartageneruv syndrom

syndrom poruchy motility cilii — dédicnost AR, vyskyt 1 : 10 000—16 000,
typicky bronchiektazie, chronicka sinusitida, casto situs inversus viscerum,
nepohyblivost spermii.

Jedina rfasinka — bicik — se také nachazi na kazdé muzské pohlavni bunce —
spermii. Diky ni se spermie pohybuje a mUze se tak dostat k zenske pohlavni
bunce - vajicku, coz je samotna podstata oplodneéni.

Pokud je funkce bic¢iku nedostatecna, neni spermie schopna normalniho
pohybu. To je podstatou neplodnosti u muzl s Kartagenerovym syndromem.

U zen se bunky pokryté rfasinkami v pohlavnich cestach take nachazeji, a to
ve vejcovodech (tudy putuje vajicko po uvolnéniz vajecniku smérem k
déloze), nicméné plodnost u zen je timto narusena mnohem méné nez u
muz0, coz dokazuje, Ze pro posun vajicka nejsou rasinky ve vejcovodech az
tak dUlezité.

Lécba muZské neplodnosti spociva ve vyuziti metod asistované reprodukce,
a to konkrétné metody intracytoplasmatické injekce spermie do vajicka
(ICSI).



Bardetuv-BiedlUv syndrom

— dédic¢nost AR, vyskyt 1: 160 ooo. Hlavnimi projevy jsou mentalni retardace,
obezita, polydaktylie, retinopatie, hypogenitalismus — maly genital,
nesestoupla testes, hypospadie, u zenského pohlavi amenorea. Pro mentalni

retardaci se v centrech asistované reprodukce s jedinci s timto syndromem
nesetkame.



Spinalni a bulbarni muskularni atrofie —
Kennedyho syndrom

— dédicnost XR. Muskularni atrofie spojena se sexualni dysfunkcia v 50 % s
gynekomastii. Postihuje pouze muze.

Bulbospinalni svalova atrofie (Kennedyho nemoc) je vzacné degenerativni pomalu
progredujici onemocnéni postihujici prevazné spinalni a bulbarni periferni
motoneuron. Genetickym podkladem je expanze CAG tripletU na prvnim exonu
androgenového receptorového genu X chromozomu. Obvykla velikost repeatt CAG
je 11—15, u BSMA je to 40-62.Gen je umistén na X chromozomu v lokusu Xp12-21.
Protein adrogenoveho receptoru je liganddependentni jaderny transkripcni faktor a
ma vyznam pro rdst dendritd a preziti bunék, jeho ligandem je testosteron.
Degenerace proteinu adrogenoveho receptoru se zfejme podili na neurodegeneraci.
Jde o onemocnéni s gonozomalné recesivni dédi¢nosti, projevuje se u muzu. V
rozvinutéem stadiu onemocnéni je charakteristicky klinicky obraz — svalove atrofie,
slabost a fascikulace, zvlasté v bulbarni oblasti (jazyk, mimicke svaly), na
koncetinach svalU proximalnich. Dalsimi pfiznaky jsou gynekomastie a tremor rukou
a svalové bolesti. Onemocnéni byva diagnostikovano v 4.—5. dekade, kdy je klinicky
obraz plné rozvinut, prvni znamky onemocnéni (gynekomastie, Unavnost) se
chronické neurogenniléze s obrovskymi potencialy v jehlové EMG, dale pak cetne
fascikulace.



Syndrom rezistence k androgenum

XR, vyskyt 1:10 ooo (celkem) — 60 ooo (kompletni testikularni
feminizace).

Syndromy rezistence na androgeny jsou poruchou lokalizovanou
na nékterem misté genu pro androgenni receptor, jez se projevuje
u osob s karyotypem 46, XY, které maji varlata zalozena
oboustranné, maji regresi Millerova vyvodu a normalni nebo
zvysenou sekreci testosteronu.V rizném stupni je u nich porusen
sexualni vyvoj a objevuji se znamky hypogonadismu,
nedostatecné virilizace a zpravidla neplodnost.

Klinicky obraz je velmi pestry, genotypicti muzi mohou mit
klinicky obraz v sirokém rozmezi od fenotypickych zen az k temér
normalnim muzdm, ktefi jsou jen nedostatecné virilizovani nebo Pl 1110 vty it an XY homesorne pte
jsou infertilni. Rozmanitému klinickému obrazu odpovida i velky diepel i o Sl
pocet dosud rozpoznanych genovych mutaci, kterych je dosud ot pubertl changes

popsano asi 600.




Kongenitalni adrenalni hyperplazie
(CAH)

—zahrnuje nejméné genzymovych defektl, dédicnost AR, vyskyt 1: 5000—20
000.V 95% deficit 21-hydroxylazy (adrenogenitalni syndrom -vrozena
porucha tvorby enzymu 21-hydroxylazy, disledkem je porucha biosyntézy
kortisolu - adrenalniho steroidniho hormonu v nadledvinach hyperplasie kury
nadledvinek; v dUsledku poruchy syntézy hladiny adrenokortikotropniho
hormonu —ACTH ).

U zen je maskulinizace genitalu (jiz prenatalné), u muzskeho pohlavi
pseudopubertas praecox, ale mala varlata, —silné ochlupeni brady a hrudi,
nadory varlat. Dobre Iéceni muzi nemaji obvykle fertilizacni
problémy.




Syndrom polycystickych ovarii (PCOS)
PCOS by mél byt diagnostikovan tehdy, jsou-li splnéna dvé z nasledujicich tri
kriterii:

1) oligomenorhea a/nebo anovulace

2) klinické nebo biochemické znamky hyperandrogenismu

3) sonograficky nalez polycystickych ovarii.

) Prevlada nazor, Ze se jedna o polygenni prenos, fizenym alelamina
Py - . Normal ovary Ultrasound of Ovaries
autosomalnim lokusy,
vyloucen neni ani prenos
pomoci gend na
chromsomu X




Kallmannuv syndrom

heterogenniskupina — dédi¢nost obvykle XR, ale i AD, vyskyt 1: 10 0coo u muzd, 1: 50 000 U Zen —

eunuchoidni habitus

typicky anosmie - porucha funkce ¢ichového smyslu, anosmie nebo hyposmie -

hypogonadismus - nedostatecny vyvoj a porucha funkce pohlavnich zZlaz

deficit gonadotropind

u postizeného jedince tedy nenastupuje typicka puberta
retence varlat - porucha sestupu varlat u chlapcd
mikropenis

abnormality pubického ochlupeni (fidkeé ci zcela chybi)

u divek neni menstruace

nevyviji se prsni tkan
Casto také hluchota, rozstépové vady (napf. obliceje), barvoslepost
porucha vyvoje ledvin

u nékterych pacientd mentalniretardace

osteoporodza (pro nedostatek pohlavnich hormond)



Kallmannuv syndrom

Zodpovedny lokus byl nejprve lokalizovan do oblasti kratkeho ramenka chromozomu X -
presnéji: Xp22.3, gen: ADMLX, ktery se oznacuje jako KAL1 (OMIM: 308700).

Z rodokmenovych studii jasné¢, ze Kallmanndv syndrom je geneticky heterogenni
chorobou, nebot fada pfipad0 vykazovala i jiny, nez X-vazany typ dédicnosti.

Jednim z alternativnich geng, je napriklad gen FGFR1 (nazyvany téz KAL2) lokalizovany na
Useku 8p11.2-p11.1 (OMIM: 147950). Jelikoz jde o gen z nepohlavniho chromozomu
(chromozomu 8), postihuje tato forma nejen chlapce, ale i divky. Klinicky obraz jedineu's
mutaci v KAL2 genu je obdobny jako v pfipadé mutace KAL1 genu, nicméné zavaznost
klinickych pfiznakd je u osob s mutaci v KAL1 genu vétsi. Pro doplnéni je treba uveést, ze
geny, ktere zpUsobuji klinicky obraz Kallmannova syndromu, jiz bylo lokalizovano
mnohem vice - napriklad KAL3, KAL4, KAL5 a KAL6 (OMIM: 147950).

U jednoho pacienta s Kallmannovym syndromem byla nalezena chromozomalni prestavba
mezi chromozomy 10 a 12. Translokace mezi urcitymi chromozomy byvaji casto
balancované (bez ztraty geneticke informace) a nemaji pro sve nositele zadne negativni
nasledky. Ovsem v tomto pripade byla nalezena v oblasti prestavby naruseni genu WDR11.
Produkt genu WDR11 interaguje s transkripcnim faktorem EMXa, ktery je dulezitou
soucasti vyvojovych procesg, které davaji za vznik jak neuronom ‘tichové drahy, tak i
neurondm hypotalamo-hypofyzarniho komplexu (hypotalamo hypofyzarni komplex
pomoci specialnich hormonu reguluje funkci pohlavnich zlaz). V konecneém dusledku tedy
naruSeni funkce genu WDR11 vede k priznakdm Kallmannova syndromu - tedy k
hypogonadizmu a anosmii. V tomto pripadé to byla chromozomalni prestavba, ktera
privedla védce na stopu dalsiho genu.



PraderUv-Williho syndrom

—v 70 % mikrodelece chromosomu 15 paternalniho pUvodu ¢i mikroduplikace,
unipaternalni maternalni disomie chromosomu 15, vyskyt 1: 10 000—20 000. Je maly
vzrUst, obezita, psychomotoricka retardace, hypogonadismus, u muzského pohlavi
mikropenis, ¢asto kryptorchismus, u Zenského pohlavi chybéni malych a 2

nedostatecny vyvin velkych stydkych pyskd. Pro mentalni retardaci se s nimv
centru asistované reprodukce nesetkame. |




Chromosomalni aberace a neplodnost

K neplodnosti nebo snizené plodnosti vedou ¢asto chromosomalni aberace autosomd
nebo gonosomuU (heterochromosomd). Mohou byt numerické nebo strukturalni.

Numerické aberace autosomu jsou napriklad Downdv syndrom, Pataudv syndrom,
EdwardsOv syndrom.V centrech asistované reprodukce se s nimi nesetkame.

Balancovaneé reciproke translokace a Robertsonske translokace mohou byt spojeny s
poruchami fertility. K Robertsonskym translokacim dochazi mezi akrocentrickymi
chromosomy 13, 14, 15, 21 a 22. Nejcastéji jde o centrickou translokaci 13. a 14.
chromosomu nebo 14. a 21. chromosomu. Nositelé Robertsonskych nebo reciprokych
translokaci maji riziko, ze jejich gamety ponesou nebalancovanou chromosomalni
translokaci, ktera mUze zpUsobovat spontanni aborty i plody s mnohocetnymi
vyvojovymivadamia mentalni retardaci. Nositele vzacne translokace der(21;21) -
nemohou mit zdravého potomka — doporucuje se darcovstvi gamet.

Dalsi vrozené chromosomalni aberace mohou byt tzv. marker chromosomy, ring
chromosomy a dalsi aberace.



Turneruv syndrom

—vyskyt asi 1 : 2500. Nejcasteji jde o klasicky

karyotyp 45, X. MUze jiti o jiné chromosomalni ' webbed
abnormity, napr. inverzi X chromosomu, deleci neck
raménka X chromosomu. Tyto Zeny jsou malého

vzrdstu, maji primarni amenoreu a dalsi znamky less-developed
typické pro tento syndrom (pterygium colli, ve 40 % | breasts

vrozené vady ledvin, v 15 % vrozené srdecni vady).

Mozaika 45, X/46, XY R
ess-aevelope

- zpusobuje smisenou gonadalni dysgenezi. -‘ ovaries
Genotyp mUze byt jak muzsky, tak zensky.
Vétsinou se u téchto jedincd vyskytuje sterilita

- Cave: gonadoblastom

Syndrom 47, XXX

- vyskyt asi1:1000-1500 Zen. Zeny jsou obvykle
vyssiho vzristu. Menarche mdze nastupovat
pozdéji, Casto je oligomenorea. MUze byt i
sterilita, ale neéktere Zeny s timto syndromem
maji normalni plodnost.

a. A female with Turner (XO) syndrome



Klinefeltertv syndrom

XXY aneuploidie je nejcastéjsi poruchou pohlavnich
chromozomod s prevalenci 1:500 muz0 obecné populace. V
literature je uvadén rozptyl incidence KS 1 — 2 % narozenych
chlapcd.

V kojeneckém véku Ize aneuploidii gonozomU odhalit
cytogenetickym vySetrenim chlapcl s hypospadii, mikropenisem
nebo kryptorchismem. V batolecim obdobi, je nékdy u chlapcd
pOZOrovano vyvojové zpozdéni, a to zejména v expresi
jazykovych dovednosti. U déti mladsiho Skolniho véku Ize na KS
myslet pfi reCovych, behavioralnich a socialnich problemech
ditéte. U starSich déti a adolescent vedou k diagnostice této
gonozomalni aneuploidie rdzné endokrinni poruchy, opozdény
pubertalni vyvoj, eunuchoidni habitus, gynekomastie, nebo mala
varlata. U dospelych se diagnoza stanovuje nejcasteji v ramci
vysetrovani neplodnosti nebo nalezu maligniho nadoru prsu.




AZF —azoospermia faktor

Dulezitou roli v muzskeé infertilité hrajeY chromosom.Y chromosom obsahuje geny,
které zodpovidaji za vyvoj jedince muzskym smérem, za vyvoj muzskych gonad a za
spermiogenezi. Na kratkém raménkuY chromosomu (Yp11.3) se nachazi testis
determinujici faktor — SRY, ktery zodpovida za diferenciaci gonad. Na dlouhém
ramenkuY chromosomu je mnoho gent a genovych rodin, které zodpovidaji za
spermatogenezi (Yq11.23), tzv. azoospermia faktor — AZF. Na chromozomuY mohou
byt velké delece, které obsahuji oblast AZF region, vedouci k azoospermii. Dulezite
jsou mikrodelece Yq (oblast AZF) chromosomu, detekovatelné pouze na molekularne
genetické Urovni. Oblast AZF se déli na Useky AZFa, AZFb, AZFc. Delece oblasti AZFa a
kompletni delece oblasti AZFb zpUsobuji azoospermii a maji Spatnou prognozu, pokud
jde o nalezeni spermii, a to i operacnimi metodami. Parcialni delece AZFc maji
variabilni fenotyp, obvykle téZkou oligozoospermii. Mikrodelece AZF oblasti vznikaji
obvykle de novo. Prostrednictvim metod asistované reprodukce se tyto mikrodelece
mohou prenaset na potomky muzského pohlavi a zpUsobovat i jim poruchy
spermatogeneze.



AZF —azoospermia faktor

Od roku 2014 EAA a EMQN doporucuji rozsirenou analyzu poskytujici
charakterizaci a dimenzovani zjisténych mikrodeleci AZF regionu
pomoci samostatného definovaného souboru markerd. Dalsi
charakterizace / dimenzovani mikrodeleci regionu AZF je uzitecna pro
zjisténi pravdépodobnosti ziskani funkénich spermii u pacientl s
parcialnimi mikrodelecemi v porovnani s pacienty vykazujici kompletni
deleci jednoho nebo vice z AZF oblasti. Napriklad, gr/ gr

mikrodelece, coZ je AZFc subdelece, je obvykle spojena s mirnéjsim

fenotypem nez u jedincd s klasickou plnou AZFc (b2/bs4) mikrodeleci.



F —azoospermia faktor

o N R era e s L XAty

2 Variable histology




Cysticka fibroza

CFTR gen, 7 chromosom (250kb), 2017 mutaci
Muzi: CBAVD-Congenital bilateral absence of the vas deferens
Porucha vyvoje chdmovodd, nadvarlete a semennych vacki

95% muzi s CBAVD jsou neplodni. Zvysena viskozita v pohlavnich
cestdch muZe zapfriciriuje obstrukcni azoospermii. Obstrukcni

azoospermie mize byt zcela izolovanym priznakem
NejcastéjSi mutace asociované s CBVAD: 5T varianta v intronu 8, R117H

Zeny: sniZeni plodnosti pro vétsi viskozitu cervikalniho hlenu, éasta
primdrni, nebo sekunddrni amenorhea v disledku poruch vyZivy a plicnich

zmen.



Metody asistovane reprodukce




Ul — intrauterinni inseminace

znamena zavedeni spermii tenkym plastovym katétrem pres hrdlo délozni
do dutiny délozni.

Provadi se v pfipadé, ze spermiogram vykazuje patologické hodnoty (v
ejakulatu je malé mnoZstvi spermii, spermie maji snizenou pohyblivost),
nebo v pripadé negativniho poskoitalniho testu (vyssi neprostupnosti hlenu
délozniho hrdla). Podminkou je alespon jeden prostupny vejcovod.

Pokud dochazi u Zeny k ovulaci, Ize inseminaci provést v naturalnim cyklu, to
je bez hormonalni stimulace, pri poruchach ovulace uzivate pred IUI
stimulacni léky, nejcastéji klomifencitrat (Clostilbegyt, Clomhexal,
Serophene,...)




Odber vajicek (oocytu)

- hormonalni stimulace vyvola ve vajecnicich tvorbu a zrani vajicek (v tzv.
folikulech)

-V prislusnou dobu, ktera se stanovi pomoci jednoho ¢i vice hormonalnich
a ultrazvukovych vysSetreni, se z vajecnik( odsaje obsah folikuld, v némz

se pak v laboratofi vyhledavaji oocyty.

- Odbér folikularni tekutiny probiha v kratkodobe narkoze pomoci
ultrazvukové sondy transvaginalné.




Odbér spermii
PESA - Percutaneous Epididymal Sperm Aspiration

@1999 Cornell Med. Ctr. Dept. of Urology.
All Rights Reserved.




Odbér spermii
MESA — microsurgical epididymal sperm aspiration

©1999 Cornell Med. Ctr. Dept. of Urology.
All Rights Reserved.




Odbeér spermii
TFNA - Testicular Fine Needle Aspiration

©1999 Cornell Med. Ctr. Dept. of Urology.
All Rights Reserved.




Odbér spermii
PercBiopsy - Percutaneous biopsy of the testis

©1999 Cornell Med. Ctri Dept. of Urology.
All Rights Reserved.




Odber spermii
TESE - Testicular sperm extraction




Odber spermii
Microsurgical
testis biopsy

Microsurgical Testis Biopsy

Sertoli Cell.only

Normal tubules with hypospermatogenesis
oy “or

© 1993 Comell Med (. Depe. of Urolagy. Alirights Reserved




IVF — in vitro fertilizace

Postup:

[ Hormonalni
| stimulace

Hormonalni lécba stimulujici dozrdni nékolika vajicek

- —poddni antagonisty gonadotropiny uvolriujiciho G £
hormonu (GnRH) potlaci aktivitu vsech ostatnich ' (odsitivajieek
hormon( u:jjj@ |

- —poté jsou poddny gonadotropiny, které stimuluji rdst
folikuld a vyvolaji ovulaci

Sledovani pribéhu lécby:

[:-emhn.'ntransfer |

- mérenirdstu folikuld (transvagindlnim UZ)
- Individudlni ddvkovdni léki (prevence nezddoucich

ucinkd- hyperstimulacni syndrom)




IVF

Odbér oocytu a spermii provadény tentyz den

— odbér oocytU obvykle v kratkodobé narkdze, trva asi 10 az 20 minut, pod kontrolou
transvaginalniho UZ (32 — 36 hodin po posledni hormon. injekci)

Oplozeni (fertilizace)

— pfiprava vajicek, spermii a spolecna kultivace do druhého dne

- prohlédnuti oplozenych vajicek pod mikroskopem

Embryotransfer (ET) — obvykle 2-3 dny po oplozeni (v pripadé PGD transfer 5-6den)
- transvaginalni transfer 1- 2 embryi

- umistnéni embryi do délohy

- zbyla embrya jsou zamrazena - kryokozervace

Téhotensky test, sledovani prdbéhu téhotenstvi, moznost AMC



\
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Dalsi metody asistované reprodukce ¢

"
-~

Mikromanipulace - intracytoplazmaticka injekce spermii (ICSl)

Technika, pfi které je pomoci specialniho pfistroje (mikromanipulatoru) vpravena jedina
spermie prlmo do cytoplazmy vajicka. UZiva se v pfipadé nedostatecnych parametrd
spermiogramu partnera (nizka koncentrace a pohyblivost spermii), pfi ziskani spermii
chirurgickym odbérem z varlete, pri opakovanem selhani oplozeni v pfedchozich cyklech, u
imunologického faktoruav nekterych dalSich indikovanych pripadech.

Prodlouzena kultivace embrya

Ve specialnim médiu je mozné kultivovat néktera embrya do nejvyssiho stadia vyvoje,
kterého Ize v laboratofi dosahnout (do tzv. blastocysty). Kultivace do tohoto stadia trva
priblizné 5 — 6 dni. Prodlouzena kultivace umoznuje delsi sledovani vyvoje embryi a vybrat
nejkvalitnéjsi embrya pro transfer. Snizi se tak pravdépodobnost zavedeni embryi s
omezenou schopnosti bunécného déleni. Embrya jsou transferovana do lépe pripravene
délozni sliznice a maji vyssi Sanci na uchyceni.

Asistovany hatching (AH)

Princip metody spociva v setrném otevreni obalu embrya (zona pellucida) laserem. Cilem je
zvysit Uspesnost uchyceni (implantaci) embryi v déloze. Indikaci k AH je vék pacientky nad 35
let, opakované nedosazeni téhotenstvi po transferu kvalitnich embryi nebo take zvysena
hladina FSH u pacientky. AH mdze pacientce doporucit embryolog v pripadé zjisteni opticky
silnéjsiho obalu embrya.


http://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/0/09/ICSI.jpg
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