Pohlavni systém 2

Teratologie




Vrozene vyvojove vady (vvv)
pohlavniho systému

PORUCHY PopMiNENE GENETICKY A
HORMONALNE (projevi se jako poruchy celkové)

PORUCHY RQSTovE, POLOHOVE A
ROZSTEPOVE (projevi se mistnée)



Numerické odchylky

v po¢tu chromosomu
Vznik:
e fuzi chromosomu

« nondisjunkci chromosomu nebo chromatid béhem
deleni gamet Ci zygoty

Zmény poctu jednotlivych chromosomu 2n+1
— aneuploidie (mono-, trisomie) = se zivotem siugiteiné

napf. trisomie 21 — Down sy., monosomie pohl.chr. (X0) — Turner sy. nebo sy. 3X

Zmeny poctu chromosomovych sad 3n, 4n
— polyploidie (tri-, tetraploidie) = abortus




Nondisjunkce pohl. chromosomu

Pri meiotickém déleni

oocyty 23,X
spermie |23,X
23,Y

24, XX 22,0
24 XX 24YY 22,0
disomie nulisomie

= zygota 46,XX nebo XY | 45-48, ruzné kombinace XY

Pri ryhovani zygoty — mozaiky, (chimery)
45, X/46,XY  45)Y/46,XX 47,XXY/46,XX



Chyby v meioze

ES
D@
- PBREE

nondisjunkce v M |

normalni pribéh meiozy dusledek: trizomie/monozomie
po oplozeni

v v

45 X0 47 XXY
Turner Klinefelter



Genotyp — soubor vSech genu organismu
(véechny geny se nemusi fenotypove manifestovat)

Karyotyp — soubor chromosomu v burice
(46,XY nebo 46,XX)

Fenotyp — soubor zjevnych vlastnosti
(vliv genotypu, prostredi, Th — HRS, neoplastika aj.)

(pr.: ageneze gonad genotyp 46,XY — zensky fenotyp)



1. PORUCHY PODMINENE GENETICKY A
HORMONALNE (projevi se jako poruchy celkove)

ageneze gonad

dysgeneze (hypoplasie) gonad:
Turneruv syndrom (45,X0)
Klinefelteruv syndrom (47,XXY)

hermafroditismus verus

pseudohermafroditismus
masculinus — testes, fenotyp spise zensky
femininus — ovaria, fenotyp spise muzsky




AGENEZE GONAD

karyotyp: normalni (46,XX nebo 46,XY)

mechanismus vzniku:
= gonocyty se nedostanou do pohlavni listy,

= gonady se nezalozi (chybi vliiv T a AMH)

vyvodnée cesty pohlavni a zevni genital:
zenske (viiv E matky a placenty + nedostatek T)

genital se po narozeni nevyviji — infantilni
(vlivem nedostatku hormonu divky nemenstruuji)

Th.: hormonalni substituce (od puberty)




Dysgeneze (hypoplasie) gonad

Klinefelteruv sy. 47 XXY Turnertv sy. 45,X0
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Turneruv syndrom

(monosomie X nebo mozaika 45,X0/ 46/XX)
karyotyp: 45,X0 (gamety 23 X + 22,0)
fenotyp: zensky
gonady: ovaria hypoplasticka, bez folikulu a

vyvodné cesty a zevni genital: zenské, |
I

iInfantilni (nedostateény viiv hormont v puberté) « - - -
vznik: nondisjunkce XX behem meiozy
cetnost: 1 : 4 000

Th.: horm. subst. (rust. hormon, poté pohl. hormony)




Turneruv syndrom

nizky vzrust
na krku: f‘/?‘\
snizena vlasova linie R

g srdcovita tvar

pterygium col koarktace aorty

Siroky hrudnik,
Siroce vzdalené

prsni dvorce cubitus valgus

hypoplasticka ovaria,
amenorrhea, neplodnost


http://cassidypope07.files.wordpress.com/2014/03/x2604-t-53.png

Turneruv syndrom
(divka - 15 let, v. 150 cm)

mala postava,

chybgjici pubertalni vyvoj,

kozni rasa na krku (pterygium coli),
dorzalné snizena vlasova hranice

(mentalni postizeni)



http://www.researchgate.net/figure/266623250_fig16_A-12-year-old-girl-with-severe-pterygium-colli-associated-with-Turner-syndrome

i B HEY

Turneriv syndrom - pterygium coli
(vpravo stav po kosmetické operaci).



Klinefelteriv syndrom

karyotyp: 47,XXY nebo 48,XXXY, 49, XXXXY
gamety 24,XX +23,Y 24, XX + 24,XY
23X + 24, XY

fenotyp: muzsky az eunuchoidni

gonady: testes — atrofie,hyalinizace az fibroza
zarod.epitelu a Leydig.bb, neplodnost

vyvodné cesty a zevni genital: muzske,
infantilni (pro nedostatek T)

vznik: nondisjunkce XY chromosomu — mozaika
cetnost: 1 : 1 000




Klinefelteruv syndrom
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http://www.webmd.com/men/male-with-klinefelter-syndrome

Klinefelteruv syndrom

muz 19 let, v. 180 cm

mentalni postizeni 1-1 pocet X

muz 42 let - gynekomastie



http://www.miladafrancu.cz/

Syndrom 3X chromosomu (,,superfemale®)

(trisomie X)

nondisjunkce
v oocytu

karyotyp: 47,XXX (gamety 24, XX + 23,X) <~ - - - -
fenotyp: Zensky (kompletné) i
zUstava infantilni, éasta neplodnost a i

mentalni postizeni 1-1 s poétem X (4-5)

cetnost: 1 : 1 000



http://micahcummings.com/blog/?paged=30
http://zena.pravda.sk/rodina/clanok/350178-syndrom-vyhorenej-superzeny-nepodcenujte-priznaky/

Syndrom 3XYY (,,superman®)
karyotyp: 47,XYY (gamety 23 X + 24d\j/\5)« ——-m -
fenotyp: muzsky i
minimalni fenotypové projevy, éasta i

neplodnost (a mentalni postizeni),
Sklon k agresi nepotvrzen

vznik: oplozenim oocytu X spermii YY
cetnost: 1 : 1 000



http://www.google.cz/imgres?imgurl=http://images.halloweencostumes.com/products/12158/1-1/superman-onesie.jpg&imgrefurl=http://www.halloweencostumes.com/superman-costumes.html&h=2500&w=1750&tbnid=CWHCrRWrbNGztM:&zoom=1&docid=X56zVeUVSPhAJM&hl=cs&ei=v3JeVPfMG4zYaqHigJgB&tbm=isch&ved=0CHgQMyg5MDk

Mozaika, mozaicismus

- 2 —vice bunécnych linii s ruznym karyotypem z jedné zygoty
- vznika pri ryhovani zygoty (postzygoticka nondisjunkce nebo
ztrata chromosomu)
- Castgji u heterosomu (pravy hermafroditismus), méné Casto
u autosomu 21, 13, 18

Chimera, chimerismus

- 2 bunécné linie s ruznym karyotypem ze 2 zygot, jejichz
blastomery fuzovaly

- napr. 46,XX/46,XY pravy hermafroditismus nebo oplozenim
oocytu a jednoho polocytu souCasné (vzacné)



Vznik mozaiky

Q\X

Chyby v mitoze — mozaika
Nondisjunkce opozdéniv anafazi

Dusledek: trizomie/monozomie monozomie v mozaices
V mozaice normalni bunédé.linii


http://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&ved=0ahUKEwjq7d7xtcLXAhWEzRQKHU8CD0YQjRwIBw&url=http%3A%2F%2Fslideplayer.cz%2Fslide%2F3776600%2F&psig=AOvVaw0JbiNU2v3CHiEww12_EMZm&ust=1510898556767943

Vznik chimery

promisenim blastomer ze 2 zygot tetragameticka chimera
- 2 oocyty + 2 spermie

(= dizygoticka dvojcata)
- oocyt, polocyt + 2 spermie

46XX/46, XY

,chimera — siamska dvojCata, lidé s transplantatem,
po transfuzi krve® ...



HERMAFRODITISMUS

(intersexualita)

Diskrepance mezi morfologii gonad a
vzhledem zevnich genitalii

 hermafroditismus verus

 pseudohermafroditismus

- masculinus g‘
- femininus



http://www.liannesimon.com/wp-content/uploads/2012/06/Hermaphroditus.jpg

HERMAFRODITISMUS VERUS

velmi vzacny, podminen geneticky (chromosomova
mozaika)

« karyotyp: 45,X/46,XY (70 %)
45,Y/46,XX (20 %)
47, XXY/46, XX (10 %)
fenotyp: ,,skoro normalni Zena — skoro normalni muz *
* gonady: ovotestis na jedné nebo obou stranach
(ovarium na jedné a testis na druhé strane)

* vznik: neoddelenim nebo ztratou pohlavnich
chromosomu pfi mitdéze zygoty




* vyvodné cesty a zevni genital:
odpovidaji gonade na prislusné strane

V I.u. zivote — disgenetické gonady:

testis ovarium

<
<

AMH — zanik Muller vyvodu
T — virilizace zev.gen.

AMH se neuplatni — vyvoj Muller vyvodu
= uterus unicornis

f""’h



http://www.google.cz/url?url=http://medicalru.ru/uchebnaya-literatura/referat-na-temu-vospalitelnye-zabolevaniya-zhenskix-polovyx-organov.html&rct=j&frm=1&q=&esrc=s&sa=U&ei=H8tcVNu5Cs2sPLLbgaAK&ved=0CCIQ9QEwBjiMAQ&usg=AFQjCNGz4tBWv7NC-U9TSrKCLUNtd5uR7w
http://www.google.cz/url?url=http://www.ringeraja.mk/forum/m_60404/printable.htm&rct=j&frm=1&q=&esrc=s&sa=U&ei=5MpcVNfnBYi3ONCcgIAB&ved=0CCYQ9QEwCDgo&usg=AFQjCNH-jQHLTsrkAahBL-1jFmcLONkkBQ

Chirurgicka korekce
’muz — zena?

Rozhodnuti se ridi:

* karyolypem

* histologii gonady

» fenotypem

* hladinou hormonu

» vyhlidkami nha moznosti pohl. zivota



U vSech poruch s pritomnosti Y chromosomu
az ve 30 % dochazi ke vzniku maligniho
nadoru (dysgerminomu) v hypoplastickem,
nekdy | ektopickem varleti.

Dop.: pri zjisteni dysgenetické gonady (nhapr.
pri vyskytu triselné kyly u divky), provest
vysetreni karyotypu a gonadu odstranit je-li
treba.



PSEUDOHERMAFRODITISMUS

» celkovy vzhled (habitus) neodpovida typu

gonady (zevni genital neni jednoznaéné diferencovén)

* 0znhaceni: podle typu gonady (odpovida pohlavi
danému geneticky)

— masculinus /testis/
— femininus /ovarium/




Pseudohermafroditismus masculinus

« karyotyp: 46,XY,
» gonady: testes (hypoplasticka, kryptorchicka)
* vyvodne cesty: vagina?
» zevni genital: zensky typ, mlecna zlaza
habitus, a psychika zenského typu
krajni varianta: sy. testikularni feminizace
(= sy. androgenove rezistence)

* vznik: bud porucha tvorby testosteronu nebo
necitlivost cilovych bunék (chybéni receptort) —
zanikaji Wolffovy vyvody

pokud varlata tvori AMH, zanikaji i vyvody Mlllerovy

Th: E, operacni (neoplastika pochvy, testes - ex)




Pseudohermafroditismus
masculinus (17 let)

maly penis,
rozstép skrota obsahujiciho testes




Testikularni feminizace
(sy. androgenové rezistence)

krajni varianta maskulinniho
pseudohermafroditismu

Fenotyp: zensky (?)
Genotyp: 46,XY

vznik: necitlivost cilovych bunék
k testosteronu (chybéni receptor()

— zanikaji Wolffovy vyvody
pokud varlata tvori AMH, zanikaji i
vyvody Miillerovy




Pseudohermafroditismus femininus

« karyotyp: 46,XX
« gonady: ovaria (zakrnéla)

« vyvodné cesty pohlavni: derivaty Mullerova vyvodu
(zGstanou zakrnélé), Wolffaiv vyvod zanika (chybi T a AMH)

« zevni genital: muzsky typ — hypertroficky clitoris
(hypospadicky penis), CasteCna fuze labia majora (imituje
skrotum), perzistujici maly sinus urogenitalis

« vznik: nadbytek androgenu

arteficialni (prijem matkou mezi 8. — 12. tydnem)

vrozeny (adrenogenitalni syndrom: hyperplasie kury

nadledviny = 1 produkce androgenu = virilizace
zevniho genitalu

Th: Th: E, operacCni (neoplastika zev. genitalu a pochvy)
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Pseudohermafroditismus
femininus (divka, 12 let)

ovarium

. virilizace zevniho genitalu:

hypertrofie clitorisu, faze labia majora
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XY - TESTES 46XX - OVARIA

Testikularni feminizace sudohermafroditismus femininus

kryptorchismus, rozstéep skrota, hypertrofie clitorisu,
perinealni usti urethry\ fuze labia majora


http://www.google.cz/imgres?q=MALE+SYMBOL&hl=cs&biw=1013&bih=538&tbm=isch&imgrefurl=http://telling-secrets.blogspot.com/2011/10/it-was-25-years-ago-today.html&tbnid=KGcGi1qgdgEDTM&docid=zpEYI_9cKLIAXM&ved=0CFEQhRYoAA&ei=B2tlUarKIKji4QTCq4GYCw
http://www.google.cz/imgres?q=MALE+SYMBOL&hl=cs&biw=1013&bih=538&tbm=isch&imgrefurl=http://telling-secrets.blogspot.com/2011/10/it-was-25-years-ago-today.html&tbnid=KGcGi1qgdgEDTM&docid=zpEYI_9cKLIAXM&ved=0CFEQhRYoAA&ei=B2tlUarKIKji4QTCq4GYCw

2. PORUCHY Rl°!§TOVE, POLOHOVE A
ROZSTEPOVE (projevi se mistné)

poruchy varlete

poruchy penisu (spojeny s poruchou
mocove trubice a moCového mechyre)

poruchy ovaria

poruchy déelohy a pochvy




TESTIS

a) Torze (torsio testis) — otoCeni kolem
podelné osy

 pricina: dlouhé a tenke mesorchium
(rotace > 180°: zaSkrceni cev)

* (polarni inverze — otoceni kolem pricné
osy)



http://www.google.cz/imgres?imgurl=http%3A%2F%2F3.bp.blogspot.com%2F-W7cWfkWxGs0%2FUZwGvCk5yjI%2FAAAAAAAAJcA%2FGk8Gq4wS36Q%2Fs1600%2Ftorsio%252Btestis%252B1.jpg&imgrefurl=http%3A%2F%2Fblokdokterramzispb.blogspot.com%2F2013%2F05%2Fapa-phrens-sign-atau-tanda-phrens-itu.html&h=274&w=184&tbnid=Qye7T_SipR2o1M%3A&zoom=1&docid=xSAePvbTQjFu_M&ei=43deVM2ANs3favO4gQg&tbm=isch&ved=0CCUQMygFMAU&iact=rc&uact=3&dur=503&page=1&start=0&ndsp=8
http://blokdokterramzispb.blogspot.com/2013/05/apa-phrens-sign-atau-tanda-phrens-itu.html

b) Kryptorchismus (retentio testis)
— zadrzeni varlete uni- ¢i bilateralnée:

* v brisni dutiné (retentio testis abdominalis)
e v triselném kanalu (retentio testis inguinalis)
» priina: snizeni hladiny androgenu
v kritickem obdobi sestupu
 Cetnost: 3-5% donoSenych novorozencu

» testis migrans: varle migruje ze skrota
do tfiselného kanalu a zpét (u chlapcu do
2. roku), T aktivita m. cremaster.




* c) Heterotopie — varle sestoupi, ale na

nespravneé misto (perineum, vnitini strana
stehna, mons pubis)

 pricina: chybny upon gubernacula,
prekazka v prubéhu sestupu

Retence 3 Ektopie
abdominal prepenile
rficial
e - supe -
inguinal : ectopic
/ transverse

scrotal
suprascmtaf/

\ femoral

perineal
\ VySetreni v sedu

cryptorchidism



http://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&frm=1&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0CAcQjRw&url=http%3A%2F%2Frockyourchromosome.blogspot.com%2F2013%2F03%2Fcryptorchidism.html&ei=Q3peVKuID4fKaMrxgPgM&bvm=bv.79189006,d.d2s&psig=AFQjCNEzsm4aTUqtsDYOTOMgfgMi5_v2rQ&ust=1415564216575969
http://wikis.lib.ncsu.edu/images/f/f6/Cryptorchidism.jpg
http://urologie.universimed.com/artikel/hodenhochstand-diagnostik-und-therapie-ein-alter-shoe-maker

ISIMUS

| Kryptorch




d) Hydrokéla testis - nahromadeni tekutiny
Vv cavum serosum scroti (tunica vaginalis

testis). processus vaginalis testis spojen
s peritonealni dutinou

* hydrokéla funiculi spermatici (cysta) —
cast processus vaginalis oddelena od
cavum serosum scroti | peritonealni dutiny

* hernia inguinalis (CasteCna, uplna)



Vrozena oboustranna inguinalni hernie



Absence skrota
(22 mésicu)

nevyvinuté skrotalni valy
zabranily sestupu varlat,

mirna hypospadie



PENIS

* nevyvinuti (ageneze) — pri chybéni
pohlavniho hrbolku

* penis duplex — parovy zaklad pohlavniho
hrbolku vubec nesroste

* penis bifidus — parovy zaklad pohlavniho
hrbolku sroste jen castecné

penis duplex penis bifidus



HYPOSPADIE

Abnormal
urethral
orifices

EPISPADIE

+ extrophia vesicae urinariae

Mucosa of the
urinary bladder

Ureteric
opening







Hypospadie
penoskrotalni

(novorozenec)




Tezka penilni epispadie (po operativni upravé
extrophia vesicae urinariae)



Exstrophia
vesicae urinariae
s tezkym postizenim

penisu




Fimoéza

fyziologicka u novorozenych chlapcu
az do 2-3 let véku
pfi kratkém frenulu

Parafimoza

vznika stazenim predkozky pres
glans penis a jejim naslednym
uskrinutim tzv. Spanélsky limec
nejC. k ni dochazi pri soucasné
fimbéze

brani prokrveni - otok - odumfeni

Th.: kortikoidy, v akutnim stavu obrizka



https://www.google.cz/url?url=https://online.epocrates.com/dx/indexprint%3Bjsessionid%3DE31F7882A235A4643721515943A46E2C%3Fentire%3Dtrue%26iid%3D1049%26sid%3D52&rct=j&frm=1&q=&esrc=s&sa=U&ei=cGMlVIyPL8GwPJT8gOgO&ved=0CBoQ9QEwAg&usg=AFQjCNFTvznHnDJEUbmh5Zp6z2CUW8r-sw
http://www.nejm.org/action/showImage?doi=10.1056%2FNEJMvcm1105611&iid=f01

OVARIUM

 retentio ovarii — nedokonceni sestupu

* heterotopia ovarii — chybne ulozeni
(inguinalni kanal, labia majora)



UTERUS A VAGINA

poruchy fuze Miillerovych vyvodu

* nesplynuti v celém rozsahu:
— uterus duplex cum vagina duplex
— uterus didelphys cum vagina septa
* neuplné splynuti:
— uterus bicornis bicollis
— uterus arcuatus




Uterine
tube

Uterus duplex bicolis
cum vagina septa

uterus bicornis unicolis
cum cornu rudimentario

Indentation

Uterus subseptus

Atresia cervicis

Uterus duplex
bicolis

Open part
of vagina

Atresia vaginae




» perzistence srostlé stény Mullerovych vyvodu:
e uterus septus

e uterus subseptus

e uterus bicolis (prepazka jen v oblasti krcku)

* ageneze nebo hypoplasie jednoho Mullerova
vyvodu:

° uterus unicornis
o uterus bicornis cum cornu rudimentario

endometriosis







Poruchy vyvoje pochvy

Ageneze pochvy — nezalozeni vaginalni
ploténky (+ ageneze delohy)

Atresie pochvy (imperforatio vaginae) —
nevytvori se lumen vaginy

Septace pochvy
Stenoza pochvy

Hymen imperforatus — nebezpeci hydrokolpos,
hydrometrokolpos (hromadeéni tekutiny, pozdeji
krve v pochvé i déloze)



Dékuji za pozornost

M:im jen jednu otizku

.. Par obrazku navic u



Vrsvy brisni stény a jeji derivaty

ve sténé scrota

.— TESTIS anulus inguinalis profundus ™.

kGze

anulus inguinalis
peritoneum superficialis

fascia transversalis fascia spermatica ext

m. transversus abdominis f +m. cremaster

m. obliquus int. abdominis _ o
. o fascia spermatica int.
m. obliquus ext. abdominis

tunica vaginalis — pariet.

tunica vaginalis — visc. (epiorchium)



Descensus testis

gubernaculum

Muscles

processus
vaginalis
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http://embryology.med.unsw.edu.au/embryology/index.php?title=File:Testis-descent_end.jpg
http://embryology.med.unsw.edu.au/embryology/index.php?title=File:Testis-descent_start.jpg

Nondisjunkce v prubéhu oogeneze
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CRYPTORCHID ECTOPIC
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FIGURE 3 Abnormabdescent of the testis. On the left, cryptorchid sites of arrest
are shown: A, abdominal; B, pelvic; C, inguinal; D, at the superficial inguinal
ring. dir, sir, deep and superficial inguinal rings. On the right, ectopic sites are
shown: a, supra-inguinal; b, hypogastric; ¢, pubo-penile; d, femoral; e, perineal.



EPISPADIE - rozstep na horni strané penisu
(dorsum penis)

* usti urethry mezi glans penis (clitoridis u
divek) a sténou brisni

» casto sdruzena s extrophia vesicae
urinariae

 pricina: tuberculum genitale se vyvine
v oblasti septum urorectale (prilis velka
kloakova membrana a chybny vyvoj
mesodermu v kaudalni casti zarodecného
terCiku)

 Cetnost: 1:30 000




Klinefelteruv syndrom

gynekomastie

Klinefelterv syndrom

I‘H IIF*—IH | 1 ‘. = .-—



http://www.cram.com/flashcards/goljan-images-1of4-2214809
http://www.google.cz/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&ved=0CAcQjRxqFQoTCNy5z469-cgCFQVKFAodcqwAcQ&url=http%3A%2F%2Fwww.slideshare.net%2Fmedik.cz%2Fpraktikum-6-07&psig=AFQjCNE_5B2UTj25SZ21Vv4eqG8RZpooVQ&ust=1446819447881855

biopsie varlete

Q
Q
©
N

N

Testikularni fem




Obr. 2.22 Transpozice penisu, scrotum bifidum. Obr. 2.23 Prepenilni skrotdalni val,



