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Preimplantacni genetické laboratorni vySetfeni umoznuje vysetrit embrya ziskand metodami
asistované reprodukce jesté pred jejich prenosem do délohy. Z embryi jsou mikromanipula¢nimi
technikami odebrany jedna nebo dvé bunky (blastomery) ziskané z embrya starého 3 dny (72 hodin
po oplodnéni) nebo vice bunék ztrofoektodemu blastocysty staré 5 dni. VySetfeni vice bunék
z trofoektodermu eliminuje riziko mozaicismu'.

Preimplantacni genetické vySetfeni embrya rozdélujeme na preimplantacni geneticky
screening — PGS a preimplantaéni genetickou diagnostiku — PGD?. PGS se vyuZiva pro screening nové
vzniklych chromosomovych vad (aneuploidii). PGD pfi riziku vzniku pfenosu monogenni choroby
nebo chromosomové vady (strukturdlni aberace — translokace, ev. inverze) dané genotypem rodicu.

PGS vysetfeni metodou FISH, kdy jsou vySetfeny pouze chromosomy 13, 18, 21, X a Y (ev. i
chromosomy 15, 16, 22) se dnes jiZz povaZzuje za obsolentni. Dava se prednost metodam na
technologii mikrocipl (napf. array CGH, SNP array) eventudlné sekvenovani nové generace — NGS.
Tyto metody dovoluji vy3etfit aneuploidie véech 24 chromosomdr.

PGD pfi chorobach s monogenni dédi¢nosti dosud vétSinou vyuZiva nepfimou genetickou
diagnostiku — PGH (preimplantation genetic haplotyping) pomoci STR markerd metodou PCR*. Zde je
nutné vysetreni jak postizeného (postizenych) rodinného pfislusnika, tak rodi¢t. Vhodnou metodou
je tzv. karyomapping®, kterym je mozné soucasné provést i screeningové vysetieni chromosomovych
aneuploidii. V blizké budoucnosti se rozsifi i vyuZiti metody sekvenovani nové generace — NGS® pro
tyto ucely.
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Pro PGD strukturdlnich chromosomovych aberaci (translokaci) je mozno vyuzit metodu FISH
nebo mikrocipy, kdy je mozno eliminovat embrya s nebalancovanym karyotypem, ale neni mozné
rozlisit mezi normdlnim karyotypem a balancovanou translokaci. Karyomapping je vSak schopen
rozlisit i embrya s normalnim usporadanim chromosom? a balancovanou translokaci.

A) Preimplantacni geneticky screening (PGS):

Kazdy par podstupujici PGS musi mit genetickou konzultaci a vysSetfeni standardniho
karyotypu.

Indikace k PGS:

Vy33i vék Zeny — nad 35 let v dobé o¢ekavaného porodu’
Opakované neuspéchy predchozich cykl asistované reprodukce — min. 2x
Opakované potraceni po vylouéeni ostatnich moznych pficin — min. 2x

el s

Pocetni gonosomové aberace (napt. 47,XXX, 47,XYY) a malé gonosomové mozaiky detekované

z periferni krve — nad 10%

5. Andrologicky faktor (napf. tézkd oligo-asteno-teratospermie) nebo pouZiti spermii ziskanych
metodou MESA/TESE v asistované reprodukci

6. Porod nebo potrat ditéte (plodu) s chromosomovou aneuploidii

7. Chemoterapie nebo radioterapie u jednoho ¢i obou partnerli v anamnéze

B) Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD):

Indikace k PGD stanovuje lékar se specializovanou zpUsobilosti v IékaFské genetice.

Indikace k PGD:

1. Strukturni chromosomové aberace (balancované &i robertsonska translokace, ev. zavainé
inverze)

2. Monogenné podminéné nemoci s rizikem postizeni plodu:
a) Autosomalné recesivni choroby (napf. spinalni muskularni atrofie, cysticka fibrdza)
b) Autosomalné dominantni choroby

- Scastym nastupem (napf. dominantni skeletdlni dysplazie, neurofibromatdza,
Marfan(v syndrom apod.)

- Spozdnim nastupem klinickych pfiznakd (napf. myotonickd dystrofie, polycystdza
ledvin dospélého typu, Huntingtonova chorea, nadory s hereditarni dispozici, napf.
ca. prsu a ovarii, familidrni adenomatdzni polypdzu - FAP)

c) Choroby véazané na pohlavi (Duchenneova/Beckerova svalova dystrofie, hemofilie,
syndrom fragilniho chromosomu X apod.)
d) Vysetfeni pohlavi u chorob vazanych na pohlavi, kde neni mozna pfima diagnostika
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e) HLA typizace embrya v pfisné indikovanych pripadech, kdy je v rodiné dité, se zdvaznou
chorobou (napf. leukémii), které vyzaduje transplantaci bunék kostni dfené s maximalni
shodou v HLA znacich.

Ve vsSech pfipadech preimplantaéniho genetického vysetfeni je nezbytna geneticka
konzultace lékafem se specializovanou zpUsobilosti v oboru Iékafska genetika, kde budou vysvétleny
principy a potencidlni rizika tohoto vySetfeni, spolehlivosti preimplantaé¢niho genetického testovani,
moznosti rizik faleSné negativnich vysledkl, rizik neodekdvanych nalezl, vcéetné podpisu
informovaného souhlasu v souladu s ustanovenimi zakona 373/2011Sb § 28-29.



