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Mikrodelece na' Y chromosomu

Na dlouhém raménku chromosomu Y jsou tfi tzv. AZF oblasti (Azoospermia Factor) — a,b,c,
obsahujici geny, které fidi ¢i ovliviuji vyvoj spermii. Delece (ztraty) téchto gent jsou velmi malého
rozsahu, a tudiz nejsou zjistitelné klasickymi cytogenetickymi metodami (OMIM 400 003; OMIM
415 000; OMIM 480 000).Vznikaji vétsinou de novo (jako chyba) v oplodiujici spermii nebo v
prvnich bunkach embrya. Tato porucha je pfic¢inou az 10 % tézkych forem neplodnosti.
Nejzavaznéjsi jsou obvykle delece v oblasti AZFa. Delece v AZF b + c oblastech jsou riznorodé;si,
a to od uplného chybéni zarodecnych bunék v kanalcich varlete az po rychle se snizujici plodnost
(s rostoucim vékem).

Metody asistované reprodukce umoziuji v soucasnosti takto postizenym muzim mit vlastni déti.
Vzhledem k pfitomnosti vySe uvedené poruchy u téchto muzi Ize o¢ekavat, Ze jejich potomci
muzského pohlavi ponesou stejnou poruchu jako jejich otcové. Nicméné, pri priikazu delece Y
chromosomu se nabizi moznost preimplantacni volby pohlavi.

Indikace vysetreni:

Porucha plodnosti u muzl: azoospermie nebo tézka oligospermie.

Strucne klinicky vyznam:

Diagnostika — stanoveni priciny neplodnosti u muz(. Ma vyznam pro genetické poradenstvi a
prognoézu. Nevylucuje fertilizaci in vitro, ale je zde riziko stejného postizeni u muzského potomka.

Diagnostické testovani delecit:

= provadime PCR amplifikaci vybranych oblasti Y chromosomu (STS markery)
=k detekci je pouzit Multiplex oligo-azoospermia kit 1-2 (firma EXPERTEAM)

VysSetrované STS markery, SRY a ZFX/ZFY:.

= vySetfujeme tyto STS markery na dlouhém raménku chromosomu Y: sY84, sY86 (AZFa na
Yq11.21),sY127, s134 (AZFb na Yq11.22), sY254, sY255 (AZFc na Yq11.23) - dle
doporuceni EMQN
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= do analyzy jsou zahrnuty dvé kontrolni oblasti na kratkém raménku chromosomu Y: gen
SRY a ZFX/ZFY

Analyzou téchto STS je mozno detekovat 95 % deleci v uvedenych tfech AZF oblastech.

Material pro vysetreni:

= 5mlvendzni krve odebrané do EDTA (krev s heparinem nelze pouzit!), oznacené Stitkem
se jménem a datem narozeni

= prilozena zadanka specifikujici druh pozadovaného vySetreni a obsahujici nezbytné udaje
0 pacientovi

Délka trvani vySetreni a zplsob vydani zavérecné zpravy:

= pozadované vySetreni a vydani zavérecné zprdvy je realizovano do 7-10 pracovnich dnt
po prevzeti vzorku

= v pfipadé vzorku s oznacenim STATIM je vySetfeni a vydani zavérecné zpravy provedeno
do 2-3 dnl po prevzeti vzorku

= zavérecné zpravy o vysledku jsou z laboratore zasilany pisemné pouze zadavateli
vySetreni — |ékafi, opravnénému indikovat molekularné genetické vysetieni

Transport vzorku do laboratore:

Zajistén svozem CGB laboratore a.s. Vice info zde...



