Abstrakt

Vyvoj pohlavi je sofistikovany regulacni systém, jenz je fizen aktivaci a inhibici konkrétnich
gend. Diferenciace gondd je fizena pfitomnosti genu SRY na chromosomu Y. Expresi tohoto
genu se spousti kaskdda udalosti, kter¢ vedou krozvoji testikularni tkané, naopak
v nepfitomnosti chromosomu Y, a tedy SRY genu, se pohlavni systém vyviji smérem
k vaje¢nikiim. S rozvojem technologii v oblasti cytogenetiky a molekularni biologie
se stale objasiiuji molekularni pfic¢iny, které jsou zodpovédné za poruchy vyvoje pohlavi
(DSD), jenz jsou jak klinicky, tak pfi¢inné rozmanité. Existuje vice klasifika¢nich systémi
pro DSD, pfiemz tato prace vychdzi ze systému, jenz rozliSuje tfi hlavni diagnostické
kategorie: 46,XX DSD; 46,XY DSD a anomadlie pohlavnich chromosomi. Tento systém
vychdzi z karyotypu pacientd a histologické charakteristiky gonad pro identifikaci a popisné
zafazeni DSD. Vtéto praci jsou struéné¢ popsany jednotlivé kategorie DSD,
jejich charakteristické rysy a ¢im se od sebe navzajem 1isi. Pozornost je vénovana predevsim
kategoriim 46,XX DSD a 46,XY DSD, které byly diive oznafovany jako sex reversal,
a u nichz dochézi k rozvoji fenotypovych znaki, které jsou v rozporu s genotypem dané¢ho
jedince. Do kategorie 46,XX DSD se fadi jedinci s ovotestikularni poruchou vyvoje,
u nichz je pfitomna jak testikularni, tak i ovarialni tkan v gonadéch, ale také sem spadaji
jedinci, ktefi se vyznacuji uplnym vyvojem varlat, a to bez jakékoliv znamky ovarialni tkané.
U vétsiny pacientd kategorie 46,XY DSD se navzdory pfitomnému chromosomu Y nevyviji
testikuldrni tkan a fenotypové tedy pilisobi jako Zeny. V neposledni fad¢ se prace zamétuje
na kategorii anomalii pohlavnich chromosomii, do niz se fadi TurnerGv syndrom
a Klinefelteriv syndrom, jedny z nejcastéjSich chromosomovych aberaci postihujicich Zeny
amuze. Spolecnym rysem vSech téchto kategorii je jejich zna¢nd fenotypova variabilita,

kterd predstavuje hlavni prekdzku v diagnostice téchto jedincti a jejich nédsledné 1écbe.
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