Molekulu DNA zname uz vice nez 70 let.
Uspésnost 1écby neplodnosti se i diky
genetice neustale zvysSuje
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Nejvyuzivanéjsim postupem zalozenym na analyze DNA je v reprodukc¢ni mediciné
preimplantacni genetické testovani (PGT). To se zaméruje na zkoumani chromozomu
embrya jesté pred jeho zavedenim do délohy matky.

Chromozomalni odchylky ma vice nez polovina embryi

Odbornici toto vySetreni indikuji ze dvou dulezitych duvoda. Jednim z nich je potreba vyloudit
embrya s genetickymi abnormalitami, které by mohly mit za nasledek netspésnou implantaci
embrya, spontanni potrat nebo narozeni ditéte s vaznym chromozomozomalnim onemocnénim, jako
je napriklad Downuv syndrom. Druhym duvodem je potreba identifikovat embrya s genetickymi
defekty, které zplsobuji vazné genetické poruchy s fatalnimi dusledky pro dité, napiiklad svalovou
dystrofii. ,Vice nez tri ¢tvrtiny neplodnych pdrt podstupuji 1é¢bu ve véku nad 35 let a vyssi vék
znamend i zvysené riziko vzniku chromozomadlnich odchylek. Ty se vyskytuji u vice nez poloviny
embryi pdrt, kde je Zena starsi triceti let. U ctyricdtnic dosahuje podil vyskytu chromozomadlnich
odchylek az priblizné 90 %,” vysvétluje duvody pro preimplantacni genetické testovani MUDr. Hana
Visnova, vedouci lékarka kliniky IVF CUBE.

Nejcastéjsi metodou je PGT-A

Metod PGT vySetreni je nékolik a odbornici na reprodukéni medicinu je vybiraji na zakladé precizni
diagnostiky a anamnézy paru. Nejcastéji vyuzivanou metodou je v soucasnosti tzv. PGT-A testovani.
Pomah4 identifikovat euploidni embrya, tj. embrya se spravnym poc¢tem chromozomu, ktera jsou
vhodné pro embryotransfer. ,Tato metoda zkracuje cas potrebny k otehotneni pri IVF a je vhodnd
zejména v pripadé opakovanych potrati nebo u matek ve vyssim véku,” rikda MUDr. Vishova a
pokracuje: ,Jestlize se v rodiné pdru vyskytla uz konkrétni genetickd porucha, obvykle indikujeme
vySetreni PGT-M, které se zaméruje na zjisténi tzv. monogenné podminénych chorob.” Téch je v
soucasnosti znamych vice nez 10 000 a mezi nejcastéjsi patri napriklad cysticka fibréza. ,U pdr,
kde existuje predpoklad prenosu chromozomové translokace, provadime genetické vysetreni PGT-
SR, abychom identifikovali pripadné odchylky v usporaddni chromozomii. Ty totiz mohou mit za
ndsledek opakované potraty a vznik embrya s tézkymi vyvojovymi vadami,” dodava. Param
podstupujicim IVF terapii proplaci genetické vysetreni embryi zdravotni pojistovna, pokud je aspon
jeden z partneru pojiSténcem ¢eské zdravotni pojistovny. Narok maji jednou za kalendarni rok,
pricemz indikaci posuzuje pojistovna vzdy individualné.

S biopsii i bez

PGT se obvykle sklada ze 2 ¢asti a provadi se formou biopsie skupiny péti az deseti bunék v raném
stadiu embryonalniho vyvoje, priblizné paty den po oplodnéni. Slibnou budoucnost odbornici
predpovidaji i neinvazivnim metodam (niPGT). P1i nich se nepouziva biopsie, ale DNA se analyzuje z
bunék embrya, které se samovolné uvolni do kultivacniho média. Prikladem je vySetreni Ranking+.
,Ranking+ je doplnkovou metodou, kterd urcuje tzv. implantacni potencidal embryi. Jinymi slovy,



pomdhd ndm s prioritizaci embryi nejvhodnéjsich k transferu a v Ceské republice jsme ji zaéali
vyuzivat jako jedni z prvni. Je vhodnd zejména pro pacienty, u nichzZ existuje pravdépodobnost
odbéru vétsiho poctu kvalitnich oocytil,” vysvétluje MUDr. Visiova.

Podle slov 1ékarky spravné vykonané preimplantacni genetické testovani (PGT) znamend az 95%
jistotu, ze embryo nema genetickou zatéz nebo nenese nebalancovanou translokaci. ,Po vykondni
preimplantacniho genetického testovani dosahuje tispésnost embryotransferu vice nez 56 %.
Zaroveri timto zptisobem snizujeme riziko spontdnnich potrati, a predchdzime tak dalsi psychické
zatezi pro pdr i riziku zdravotnich komplikaci u Zeny,” dodava MUDr. Visnova. V neposledni radé
prinasi vyuziti PGT i zkrdceni trvani IVF terapie a snizeni financnich néklada souvisejicich s
potrebou opakovanych cykli. Preimplantacni testovani embryi je mozné v pripadé potieby doplnit i
dalsimi dopliikovymi vySetrenimi. Prikladem je metoda MATCH+, ktera se vyuziva predevsim v ramci
terapii s darovanymi vajiCky nebo spermiemi. Umoznuje nadstandardni vysetreni panelu 430
nejcastéji se vyskytujicich genetickych onemocnéni, a diky tomu zajiStuje maximalni genetickou
kompatibilitu mezi darci a prijemci.

Do hry vstupuje i imunogenetika

Podle nejnovéjsich védeckych zjisténi mize o uspéchu téhotenstvi rozhodnout i tzv. imunogenetika.
Rozsahlé vyzkumné studie potvrzuji, ze v pripadé pard, jejichz snaha o dité skoncila opakovanymi
potraty, muze byt jednim z divoda pravé imunologicka nekompatibilita partneru. ,Kazdy ¢lovék je v
zavislosti na svém genotypu nositelem specifické kombinace antigentt HLA-C a zdroven je nositelem
unikatni sady tzv. KIR receptort, které predstavuji jeden z klicovych prvki nasi vrozené imunity.
Stava se, ze KIR receptory v déloze matky vykazuji vysokou miru intolerance viici uréitym subtypim
antigent HLA-C. A to az do takové miry, Ze Zena sice otéhotni, ale opakované prijde o plod,”
vysvétluje MUDr. Visnova a dodéava, ze dal$im velmi vaznym dusledkem této nekompatibility byva i
preeklampsie, ktera muze fatalné ohrozit vyvoj a zivot plodu i samotné matky. Moznost prevence
predstavuje inovativni vysetreni HLA+. Tato metoda se v zahranici s ispéchem pouziva uz nékolik
let a lékarim umoznuje nastavit imunomodula¢ni 1é¢bu, ktera muze pozitivné ovlivnit kompatibilitu
mezi receptory v déloze a antigeny embrya. Pomaha i pri terapii s darovanymi spermiemi a
vajicky.,Vysetreni HLA+ umoziuje vybrat ddrce nebo ddrkyni, kterd bude z hlediska kombinace
antigentt HLA-C nejvic kompatibilni s KIR receptory délohy pacientky. Tim vyznamné snizime riziko
potratu a téhotenskych komplikaci” dodava MUDr. Visnova.
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