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Vyvoj pohlavniho systemu
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Vyvoj zevniho genitalu
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Vrozené vyvojove vady (VVV)
pohlavniho systemu

PORUCHY PopMiNENE GENETICKY NEBO
HORMONALNE (projevi se jako poruchy celkoveé)

PORUCHY RQSTovE, POLOHOVE A
ROZSTEPOVE (projevi se mistne)



1. PORUCHY PVODMI'NI:‘NI:‘ GENETICKY A
HORMONALNE (projevi se jako poruchy celkoveé)

* ageneze gonad

« dysgeneze (hypoplasie) gonad:
- Turneruv syndrom (45/X0)
- Klinefelteruv syndrom (47/XXY)

hermafroditismus verus

e pseudohermafroditismus
- masculinus
femininus




Ageneze gonad

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

mechanismus vzniku: gonocyty se nedostanou
do pohlavni rasy a gonady se nezalozi

vyvodné cesty a zevni genital: zenské (vliv E
matky a placenty + nedostatek T)

genital se nevyviji — infantilni (vliivem nedostatku
hormonu divky nemenstruuiji)

th: hormonalni substituce (od puberty)




Dysgeneze (hypoplasie) gonad

Klinefeltertiv sy Turneruav sy
Ebals adoimea ovarialni

tall stature

testikularni

dightly feminzed

physique
i mikdly impaired IQ
(15 points less
poor beard ; than average)

B Tumner's syndrome

breast development
(in 30% of cases)




Turneruv syndrom

genotyp: 45,X0 (gamety 23,X +
22,0)

fenotyp: zensky

gonady: ovaria hypoplasticka,
bez folikult a oocytl
(neplodnost), vazivova premeéna
gonad

vyvodné cesty a zevni genital:
zenskeé, infantilni (nedostatecny
vliiv hormon( v puberté)

vznik: neoddelenim pohlavnich
chromosomu béhem meidzy
cetnost: 1 : 4 000

th: horm. subst. (po dokonceni
rustu s RH)

Short stature

Low posterior # .4

hairline Heart-shaped

Webbing of face

neck

Broad chest
with widely
spaced
nipples

Coarctation
of aorta

Cubitus
valgus

Streak ovaries,
amenorrhea,
infertility



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

Turnertv syndrom

mala postava,

chybéjici pubertalni vyvoj,

kozni fasa na krku (pterygium coli)
Siroky hrudnik, vzdalené bradavky
dorzalné snizena vlasova hranice

divka - 15 let, vyska 150 cm


http://www.dermis.net/dermisroot/en/42399/image.htm

Klinefelteruv syndrom

gamety 24 XX+ 23)Y 24 XX + 24 XY 23, X + 24, XY

genotyp: 47, XXY nebo
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Hermafroditismus

(intersexualita)

Diskrepance mezi morfologii gonad a vzhledem zevnich
genitalii, habitus neodpovida typu gonady:

hermafroditismus verus

pseudohermafroditismus
masculinus
femininus

dité Bohu

(Hermes a Afrodita)


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

Hermafroditismus verus

velmi vzacny, podminen geneticky (chromosomova
mozaika)

genotyp: 45,X/46,XY (70 %)
45,Y/46,XX (20 %)
47,XXY[46,XX (10 %)
fenotyp: ,témer normalni zena — témer normalni muz “

gonady: bud ovotestis na jedné nebo obou stranach,
nebo ovarium na jedné a testis na druhé strané

vznik: nerozdélenim nebo ztratou pohlavnich chromosomu
pri mitoze zygoty




Pseudohermafroditismus femininus

genotyp: 46, XX
gonady: ovaria (zakrnéla)

vyvodné cesty pohlavni: derivaty
Mullerova vyvodu (zUstanou
zakrnélé), Wolffav vyvod zanika
(chybi dostatek T a AMH)

zevni genital: muzsky typ —
hypertroficky clitoris (hypospadicky
penis), castecna fuze labia majora
(imituje skrotum)

vznik: nadbytek androgent z
ddvodu

- zvysSeny prijem matkou mezi 8. —
12. tydnem, nebo tumor v kure
nadledviny

- vrozeny adrenogenitalni syndrom
- porucha syntézy glukokortikoidU
v kiife nadledvin plodu

divka, 12 let,
ovarium, virilizace zevniho genitalu



Dihyar

Figure 1. Steroidogenesis, an overview.

(21 carbons)
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Pseudohermafroditismus femininus

* vrozeny adrenogenitalni syndrom (skupina Ar onemocnéni)
— napf. deficit 21-hydroxylazy (95%), 11-beta-hydroxylazy,
porucha biosyntézy GK, stimulace ACTH, nadprodukci i

androgenu o
adrenalni

hyperplazie

hypertrofie clitoris
fuze labia maiora




Novorozenecky screening

U v8ech novorozenc( narozenych na tzemi CR se provadi novorozenecky laboratorni screening (NLS)
18 vrozenych ¢i dédicnych onemocnéni nize uvedenych metodou odbéru tzv. suché kapky krve na
novorozenecké screeningové kartiCcce mezi 48. a 72. hodinou Zzivota. Cilem novorozeneckého
screeningu je rychla diagnostika a v€asna IéEba novorozencu s témito onemocnénimi:

hyperfenylalaninemie a fenylketonurie;

o metoda: tandemova hmotnostni spektrometrie;

kongenitalni hypotyredza;

o metoda: stanoveni thyroideu stimulujiciho hormonu (TSH) fluoroimunoanalyzou (FIA);

kongenitalni adrenalni hyperplazie;

o metoda: stanoveni 17alfa-OH-progesteronu pomoci imunoanalytickych metod;

cysticka fibroza:

o metoda: stanoveni hladiny imunoreaktivniho trypsinogenu (IRT) imunoanalytickou metodou;

vybrané dédi¢né metabolické poruchy (poruchy metabolismu AK, MK):
o metoda: tandemova hmotnostni spektrometrie;

spinalni muskularni atrofie a t€zka kombinovana imunodeficience (dobrovolny);

o metoda: kvantitativni polymerazové fetézové reakce v realném ¢ase (QRT-PCR).


https://www.wikiskripta.eu/w/Hyperfenylalaninemie
https://www.wikiskripta.eu/w/Kongenit%C3%A1ln%C3%AD_hypotyre%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/Kongenit%C3%A1ln%C3%AD_adren%C3%A1ln%C3%AD_hyperplazie
https://www.wikiskripta.eu/w/Cystick%C3%A1_fibr%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/D%C4%9Bdi%C4%8Dn%C3%A9_metabolick%C3%A9_poruchy
https://www.wikiskripta.eu/w/Spin%C3%A1ln%C3%AD_muskul%C3%A1rn%C3%AD_atrofie
https://www.wikiskripta.eu/w/T%C4%9B%C5%BEk%C3%A1_kombinovan%C3%A1_imunodeficience

Pseudohermafroditismus masculinus

 genotyp: 46, XY

« gonady: varlata zakrnéla,
v inguinalnim kanalu,

« vyvodne cesty: chybi nebo
zakrnélé (rudimentarni vagina)

« zevni genital: zensky typ,
mlécna zlaza zenskeho typu
krajni varianta: syndrom
testikularni feminizace

(syndrom androgenové
rezistence)

« vznik: porucha tvorby
testosteronu nebo necitlivost
cilovych bunék (chybéni
receptort) — zanikaji Wolffovy
vyvody, pokud varlata tvori
AMH, zanikaji i vyvody
Mullerovy

chlapec, 17 let



Pseudohermafroditismus masculinus

« syndrom testikularni feminizace
- kryptorchismus, rozstep skrota, perinealni usti urethry

S ~ ':'f:‘ __,,;;( ;‘4 o
biopsie
varlete

maly penié,
rozstép skrota
obsahujiciho testis




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

poruchy varlete

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

poruchy ovaria

poruchy délohy a pochvy




Testis - kryptorchismus (retentlo testis)

zadrzeni varlete uni- Ci bilateralné v
draze sestupu

- v brisni dutiné (retentio testis
abdominalis) nebo v triselném kanalu
(retentio testis inguinalis)

« pficina: nizSi hladiny androgenu
v kritickém obdobi sestupu

« Cetnost: 3-5% donoSenych novorozencu
(u nedonosenych 20-30%)

 retraktilni varle — zvySena aktivita m.
cremaster — vytahovani varlete ze skrota

« skluzné varle (Ize je stahnout do skrota,
ale vraci se zpét)

* th: po 10. mésici — hormonalni (hCG,
aLH-RH) nebo chirurgicka (nefeSeny:
neplodnost nebo nador. onemocneéni
testis) do 24. mésice véku



http://urologie.universimed.com/artikel/hodenhochstand-diagnostik-und-therapie-ein-alter-shoe-maker

Testis

heterotopie (ektopie, True Ectopic
maldescensus) N reponie
* varle sestoupi, ale na o superficial
’ ’ ’ inguinal ectopic
nespravne misto transverse

scrotal
femoral

\ perineal

cryptorchidism

(perineum, vnitfni strana ==
stehna, mons pubis)

* pricina: chybny upon
gubernacula

torze (torsio testis) — otoCeni kolem podélné osy

* pricina: dlouhé a tenke mesorchium (rotace >
180°: zasSkrceni cév)

* polarni inverze — otoCeni kolem pfi€né osy



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

Testis - hydrokela testis

nahromadeni tekutiny v cavum serosum scroti (tunica vaginalis
testis) - processus vaginalis testis spojen s peritonealni dutinou

* hydrokéla funiculi spermatici (cysta) — Cast processus
vaginalis oddélena od cavum serosum scroti i peritonealni
dutiny

* herniainguinalis (CasteCna, uplna)
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Vyvoj urethry a penisu
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VVV urethry a penisu

HYPOSPADIE EPISPADIE
na uretralni strané na dorsum penis

+ extrophia vesicae urinariae

e

Mucosa of the §
Abnormal urinary bladder—&dy -
urethral e

orifices Ureteric | .
g

penilni epispadie (po operativni uprave
extrophia vesicae urinariae)




Ovarium

* retentio ovarii — nedokonceni sestupu
* heterotopia ovarii — chybné ulozeni (inguinalni
kanal, labia maiora)



Deloha a pochva

nesplynuti v celém rozsahu nebo jen ¢astecné splynuti Mullerovych vyvodud,
asymetricky vyvoj M. vyvodu

perzistence srostlé steny
Mullerovych vyvodu:
uterus septus
uterus subseptus

uterus bicollis (prepazka jen
v oblasti krCku)

ageneze nebo hypoplasie
lednoho Mullerova vyvodu:

uterus unicornis

uterus bicornis cum cornu
rudimentario




Pochva

Ageneze pochvy — nezalozeni vaginalni ploténky (sdruzeno s agenezi
délohy)

o cgetnost: 1: 4 000

Atresie pochvy (imperforatio vaginae) — nevytvori se lumen vaginy

Hymen imperforatus — nebezpeci hydrokolpos, hydrometrokolpos
(hromadéni tekutiny, pozdéji krve v pochvé i déloze)



Histologicky atlas
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