Vyvojoveé poruchy rodidel
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Ustav pro péci o matku a dité



zaklady vyvoje pohlavnich organu

* Gonady
* Karyotyp 46, XY => zde je SRY gen => vznik varlete
* Karyotyp 46,XX => neni SRY gen => vznik ovaria

* Vyvodné cesty pohlavni

* Nejprve indiferentni stadium (pritomnost dvou part vyvodnych cest —
Wolfovy a Millerovy vyvody)

* Karyotyp 46,XX => zanik Wolfovych vyvodu, zUstavaji Millerovy vyvody a
kaudalni ¢ast splyva
* nesplynuté Casti — vejcovody
* splynuté casti — déloha, ¢ast pochvy
* Karyotyp 46, XY => zde SRY gen => vznik varlete (produkce: AMH,
testosteron => zanik Millerovych vyvodu, perzistence Wolfovych)
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uvod

* vrozené vyvojové vady (VVV):
O odchylky od normalniho prenatalniho vyvoje lidského jedince.
O prekracuji miru variability béznou v populaci a jsou patologické.
© mohou narusovat jak strukturu tak funkci.
O Etiologie vzniku: abnormalniho prenatalni vyvoj v dusledku faktord
genetickych, vnéjsiho prostredi nebo kombinace

* Kdy myslet na VVV rodidel?
O po porodu
O porucha rustu, somatické anomadlie
O v puberté
O poruchy plodnosti, porodu



uvod

* VVV rodidel
© VVV gonad
O intersexualni malformace (malformace = VVV)
© VVV pohlavnich cest



VVV gonad

® Ageneze ovarii
O = Uplné nevyvinuti vajecnikd
O vzacneé, oboustranna témeér neexistuje
o klinika: amenorea, narusen vyvoj sek. pohlavnich znaku

® Dysgeneze ovarii
O = patologicky vyvoj (ovaria in situ, ale fibrotické bez folikult, bez sekrece
hormonu)

O rozdélujeme dle karyotypu (skladba chromozomu)
m 46,XX
m 46,X0 - TurnerQv sy.
m 46,XY - Sweyer(Qyv sy.



gonada = pohlavni zlaza (ovarium nebo testes)

p mozaika = pritomnost dvou (nebo vice) bunécénych linii s
VVV go Na d rdznym karyotypem, pochazejicich z jedné zygoty
SRY gen = gen na Y chromozomu zodpovédny za vyvoj
° 46,XX muzskych gonad a tedy vyvoj muzského pohlavi

© normalni vulva, pochva, déloha, tuby, vazivova ovaria (chybi sekrece hormonu)

o klinika: amenorea, narusen vyvoj sek. pohlavnich znakad, sterilita

O terapie: substituce estrogenu, poté HAK (prevence hypoestrinnich komplikaci), IVF
® 46,X0 - Turnertiv sy. (mozna je i mozaika)

© normalni genital, narusen vyvoj sek. pohlavnich znaku, sterilita

o maly vzrdst, pterygium coli, KV poruchy, poruchy SZ, osteopordza, intelekt v normé

O terapie: rustovy hormon, po dovrseni rustu substituce estrogenu, poté HAK
(prevence hypoestrinnich komplikaci), IVF

® 46,XY - Sweyeruv sy.
O mel se vyvinout jako muz, ale defekt SRY genu

O zevni genital, pochva, déloha, vejcovody jako zena + fibroticka varlata (netvori AMH)

O terapie: totozna jako u Turnerova syndromu + chirurgické odstranéni dysgenetickych
varlat (riziko zhoubného nadoru)




Turner Syndrome 45 XO

sHORT Stature

Small mandible
High arched palate
Low-set ears

Low hairline
Webbed neck

Bicuspid aortic valve
Coarctation of aorta

Diagnosis
Karyotype

Ovarian dysgenesis
Amenorrhea

<, Infertility

Lack of
pubic hair

» Short 4th and 5th metacarpal bones
» Widely spaced nipples
» Lymphedema of hands/feet



Intersexualni malformace

® malformace zpochybnujici pohlavni zarazeni jedince
® interdisciplinarni problematika

Klasifikace:

® pravy hermafroditismus

® pseudohermafroditismus
O muzsky
O zensky



Intersexualni malformace

® Pravy hermafroditismus

O =jedinec ma oboje gonady (na jedné strané vajecnik, na druhé varle nebo
bilateralné oboje - ovotestes)

o velmivzacny

O Karyotyp: Cisty muzsky (46,XY) nebo Cisty zensky (46,XX) nebo mozaiky
(napf. 46,XY/46,XX) nebo jiné (47,XXY)

O Vzhled: ruzny, od skoro normalni Zeny az po skoro normalniho muze.

O Terapie: multidisciplinarni zhodnoceni, zvazit kterym smeérem vést korekci,
slozité



pseudohermafroditismus = jedinec ma

I nte rS exu a, I n |' m a Ifo rm a Ce pouze jeden typ gonad, ale obojetny nebo

opacny zevni genital

® Pseudohermafroditismus muzsky
O karyotyp 46,XY + testes (nesestoupla), ale vypada jako zena
o vetSinou v dusledku syndromu testikularni feminizace (Syndrom necitlivosti vuci

androgenliim)
m chybi gen pro androgenni receptor
m 46,XY - gen SRY na Y = vyvoj testes (sekrece testosteronu + AMH) - necitlivost na testosteron -
VYVOj Zeny
B ma3 testes = plsobeni AMH - blokuje vyvoj Mullerova vyvodu = chybi vejcovody, déloha,
kranialni ¢ast pochvy

jedinec ma zensky fenotyp, vnima se jako Zena (Casto krasné vysoké)

primarni amenorea

Zevni rodidla zenska, pochva slepé konci, délohu a ovaria nema, v trislech varlata, pubické a axilarni
ochlupeni malo vyvinuté

m Terapie: odstranit testes (riziko nadoru), substituce estrogeny psychologicka podpora, vychova jako
Zena



pseudohermafroditismus = jedinec ma

I nte rS exu a, I n |' m a Ifo rm a Ce pouze jeden typ gonad, ale obojetny nebo

opacny zevni genital

® Pseudohermafroditismus zensky
O karyotyp 46,XX + ma ovaria, ale sekundarni pohlavni znaky muzské

o veétSinou v dusledku kongenitalni adrenalni hyperplazie
m vrozeny deficit enzymU zodpovédnych za syntézu steroidt (95% pripadu defekt 21-hydroxylazy)

Klasifikace (podle miry zbytkové aktivity 21-hydroxylazy)
® klasicka
O prosta (= virilizujici)
O salt loosing (virilizace + mtb rozvrat)
® neklasicka (late-onset)

screening u novorozenct ze suché kapky (v CR jedno z 18 vySetfovanych onemocnéni)

Klinika: rdznd, miru virilizace klasifikujeme podle Pradera do péti stupnt (nejcastéji 3.stupen)

Terapie: farmakoterapie (kortikoidy) + chirurgicka korekce ve trech fazich (indikace k porodu per SC)
® 1. zbavit ndpadnosti (odstranit hypertroficky klitoris)

VVVVVV

® 3. rozSifit introitus (umoznit styk)
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CHOLESTEROL DHEA-5

$SC A syntéza zde se zvysi
sulfotranferdza
17-hydroxylasa C17-21 lyasa
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55C-5ide chain cleavage, 3pHDS - hydroxysteroidni dehydrogendza
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Praderova klasifikace intersexualnich malformaci

Woeiblich

1

Harmblasa

-

@

2

r—

L

s EigrsiGok |

&b arulber

1|-l'||nrzl;m'.'iIfhu-l:-.-r'L ‘ ﬂ, ‘
mmm;___{irffié% :e. li i',ﬁziié :

3

Q

L

o

Mannlich

l!ﬁﬂ-ﬂ ﬁ-l!l-l'l'll!l-lrl!-.'!l"l‘lﬂ- Strocka van
Harnrdhro und Gobarmutber




Praderova klasifikace intersexualnich malformaci (jiné schéma, zde zobrazen
zevni obraz zmén)




atrézie = vrozené zuzeni Ci nevyvinuti télnich otvoru a
trubicovitych organ(

VVV pohlavnich cest

® dulezita znalost embryonalniho vyvoje pohlavnich cest. Odvodné
pohlavni cesty u zeny se vyvijeji z Millerovych vyvodu

® castecne spolecny vyvoj s mocovou soustavou = Casteé koincidence
vrozenych vad rodidel a mocové soustavy.

e Klasifikace:
® Horizontalni typ - atrézie
® Vertikalni typ - poruchy splyvani
® Kombinovany typ
® Aplazie Millerovych vyvodu (Rokitanského syndrom)



VVV pohlavnich cest

® Horizontalni typ - atrézie
® nejcastejsi VVV rodidel
® klinika: primarni amenorea v dusledku mechanické bariéry
odtoku menstruacni krve, cyklické bolesti bricha

® tri typy podle miry atrézie
a. atrézie hymenu
b. parcialni aplazie pochvy
c. aplazie cervixu a pochvy

® terapie: chirurgicka






VVV pohlavnich cest

e Vertikalni typ - poruchy splyvani
® délime (smyslem je rozdéleni dle operacniho pristupu):
* jednopldstové (pri LSK vidime jen jedno délozni télo)
® uterus septus, uterus subseptus
® terapie:
O hysteroskopicka resekce septa
* dvouplastové (porucha splynuti je vidét i zevné pfi LSK)
® uterus arcuatus, uterus bicornis, uterus bicorporeus unicolis, uterus
bicorporeus bicolis, uterus duplex cum vagina duplice
® terapie:
O chirurgicka metroplastika z laparotomického pristupu
O pfi opakovaném potraceni a sterilité
® gravidita az za rok po operaci




Jednoplastové vady
A: uterus subseptus
B: uterus septus

A
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Dvouplastové vady

A: uterus arcuatus

B: uterus bicornis

C: uterus bicorporeus unicolis
D: uterus bicorporeus bicolis
E: uterus duplex cum vaginea duplice ¢

3




Metroplastika

Source: Barbara L. Hoffman, John O. Schorge, Karen D. Bradshaw, Lisa M. Halvorson, Joseph L
Schaffer, Marlene M. Corton: Willlams Gynecology, 3rd Edition: www.accessmedicine.com
Copyright © McGraw-Hill Education. All rights reserved.



VVV pohlavnich cest

e Kombinovany typ
® porucha splyvani + urcity stupen atrézie
® na postizené strané vétsinou chybi ledvina
e divka menstruuje + pravidelné cyklické bolesti (ztizeni diagnostiky
oproti prosté atrézii) - dulezita role UZ vySetreni
® Terapie: chirurgicka

® rozliSujeme tri podtypy:
a. Hemihematokolpos
b. Hemihematometra
c. Hematometra v rudimentarnim rohu



A: Hemihematokolpos
B: Hemihematometra
C: Hematometra v rudimentarnim rohu



VVV pohlavnich cest

e Aplazie Miillerovych vyvodul (Rokitanského syndrom)
® geneticky nepodminéna vada (karyotyp v normé, ovaria v norme)
® Klinika: normalni sekundarni pohlavni znaky, primarni amenorea,
vyvinuta pouze distalni cast pochvy
® Terapie:

* konzervativni - dilatace
* chirurgicka - neovagina (nutny pohlavni styk k udrzeni)












Uzlova dilatacni stolicka




Hlavni pouzité zdroje

J. Horejsi: clanek “Nejcastéjsi vrozené vyvojove vady rodidel”
M. Zikan: “Praktické repetitorium gynekologie a porodnictvi”
T. Pichlik: prezentace ,Vrozené vyvojove vady“
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