7. VYVOJOVE PORUCHY RODIDEL — VROZENE VYVOJOVE
VADY

Vrozené vyvojové vady jsou patologické odchylky od normalniho prenatdlniho vyvoje
lidského jedince, mohou naruSovat strukturu i funkci. VVV rodidel se mohou tykat gonad,
intersexudlni malformace, pohlavnich cest.

- etiologie: genetické faktory, faktory zevniho prostiedi, casto neznamy faktor

ZAKLAD VYVOJE POHLAVNICH ORGANU
e gonady
- karyotyp 46, XX -> neni gen SRY -> vznik ovaria
- karyotyp 46, XY -> je zde gen SRY -> vznik varlete
e vyvodné pohlavni cesty
- nejprve indiferentni stddium (pfitomnost 2 par vyvodnych cest — Wolfovy a
Millerovy)
- karyotyp 46, XX -> zanik Wolfovych vyvod, zGstavaji Millerovy a kaudalni ¢ast
splyva
splynuté ¢asti — déloha, ¢ast pochvy
nesplynuté ¢asti — vejcovody
- karyotyp 46, XY -> zanik Millerovych vyvod, perzistence Wolfovych

VVV GONAD
e ageneze ovarii
- Uplné nevyvinuti vajec¢nik
- vzacné, oboustranna témér neexistuje
- projev: amenorea, narusen vyvoj sekundarnich pohlavnich znaku
e dysgeneze ovarii
- patologicky vyvoj (ovaria in situ, ale bez folikul(, bez sekrece hormont)
- podle karyotypu rozdélujeme na:
o 46, XX
- normalni vulva, pochva, déloha, tuby
- vazivova ovaria (mal3, listovita) -> chybi sekrece hormon
- projev: amenorea, narusen vyvoj sek. pohlavnich znakd, sterilita
- terapie: substituce estrogen(, poté HAK, IVF + darovany oocyt (DO)
o 46, X0 —TurnerQv syndrom
- normalni genital, maly vzrust, typicky fenotyp
- projev: narusen vyvoj sek. pohlavnich znakd, sterilita, poruchy stitné
Zlazy, osteopordza
- terapie: rdstovy hormon, poté substituce estrogena, HAK, IVF + DO
o 46, XY — Sweyerlv syndrom
- jedinec se mél vyvinout jako muz, ale je zde defekt genu SRY
- zevni genital, pochva, déloha, vejcovody jako Zena + fibroticka varlata
- terapie: jako u Turnerova sy (rlstovy hormon, substituce estrogent,
HAK), chirurgické odstranéni varlat (riziko zhoubného nadoru)



INTERSEXUALNi MALFORMACE
- malformace zpochybnujici pohlavni zafazeni jedince
- interdisciplinarni problematika
e pravy hermafroditismus
- jedinec ma oboje gonady (na jedné strané vajecnik, na druhé varle, nebo bilaterdiné
oboje — ovotestes)
- karyotyp — Cisté muzsky (46, XY) nebo Cisté Zensky (46, XX) nebo mozaiky
(pFitomnost dvou nebo vice bunécnych linii s rlznym karyotypem, pochazejici
z jedné zygoty)
- vnéjsi organy mohou byt muzské, Zenské i obojetné — zavisi v jaké mife jsou varlata
v zarodku schopna produkovat muzské pohl. hormony
- terapie: multidisciplinarni zhodnoceni, slozZité, zvazit jakym smérem vést korekci
e pseudohermafroditismus
- jedinec ma pouze jeden typ gondd, ale opacny zevni genital
o pseudohermafroditismus muzsky
- karyotyp 46, XY + testes (nesestoupld), ale vypada jako Zena
- vétsinou v dlsledku syndromu testikularni feminizace -> necitlivost vici
androgentm (muzské pohl. hormony odpovédné za vyvoj muzského typu
genitalu béhem prenatdlniho vyvoje)
- jedinec se vnima jako Zena, ¢asto krdsné a vysoké
- zevni rodidla Zenska, pochva slepé kon¢i, délohu a ovaria nema, v tfislech
varlata, madlo vyvinuté pubické a axilarni ochlupeni
- projev: primarni amenorea
- terapie: odstranit testes, substituce estrogeny, psychologicka podpora,
vychova jako Zena
o pseudohermafroditismus Zensky
- karyotyp 46, XX + ovaria, ale vypada jako muz
- vétsinou v dlisledku kongenitalni adrenalni hyperplazie -> vrozeny deficit
enzymU zodpovédnych za syntézu steroid(l
- screening u novorozencl ze suché kapky
- projev: rlizny, podle stupné virilizace (5 typ)
- terapie: kortikoidy (pfi véasné diagndze v téhotenstvi), chirurgicka korekce
(odstranit hypertroficky klitoris, opravit zevni genital, rozsifit introitus —
umoznit styk)

VVV POHLAVNICH CEST
e atrézie
- vrozené zuzeni ¢i nevyvinuti télnich otvord a trubicovitych organ(
- nejéastéjsi VVV rodidel, tfi typy: atrézie hymenu,
parcidlni aplazie pochvy, aplazie cervixu a pochvy
- terapie: chirurgicka

=

e poruchy splyvani
o jednoplastové
- pfi LSK vidime jen jedno déloZni télo
- uterus subseptus (A), uterus septus (B)
- terapie: resekce septa — mUze byt prekazkou pro nidaci




o dvouplastové
- porucha splynuti je vidét i zevné pfi LSK
- uterus arcuatus, uterus bicornis, ...
- terapie: chirurgickd metroplastika - Ustup od této metody, dnes bez korekce
e kombinovany typ
- porucha splyvani + urcity stupen atrézie
- na postizené strané vétsinou chybi ledvina
- divka nemenstruuje — dle atrezie
- terapie: chirurgickd
e aplazie Millerovych vyvodu (Rokitanského syndrom)
- geneticky nepodminénd vada (karyotyp i ovaria v normé)
- zevni genital slepé konci pochvou - zkrdcena, chybi déloha, tuby a horni ¢ast pochvy
- projev: primarni amenorea, normalni sekunddarni pohl. znaky
- terapie: chirurgickd — neovagina, konzervativni - dilatace
- adeptky na transplantaci délohy Sl
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etiologie — pficina

gonady — pdrové pohl. organy

indiferentni — nerozliseny

perzistence — trvaly

malformace — vrozené vyvojové vady

ageneze — vrozené chybéni orgdnu

ovaria in situ — ovaria na plvodnim misté

karyotyp — soubor vSech chromozomi

osteoporéza — fidnuti kostni hmoty

bilateralné — oboustranné

virilizace — rozvoj sekundarnich muzskych pohlavnich znak( u Zen
introitus — posevni vchod

metroplastika — rekonstrukce délohy pro vrozené plastové vady



