Preimplantacni geneticka diagnostika

Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD - Preimplanatation Genetic Diagnosis) je relativné novd, vysoce
specializovana metoda urcena k identifikaci chromosomalnich aberaci ¢i monogenné dédi¢nych chorob a to jesté
pred implantaci embrya do délohy budouci matky. Tuto metodu je tedy mozné pouzit pouze v souvislosti s
programem in vitro fertilizace (IVF) v rdmci asistované reprodukce.

Indikaci k této metodé je velmi vysoké riziko vrozené chromosomalni aberace ¢i zdvazné monogenné dédi¢né
choroby pro potomka prislusného paru. Déale jde o pary, zatizené dlouhodobé nelspésnou Ié¢bou neplodnosti
(véetné nelspésnych IVF cykld), opakovanymi potraty apod. Souc¢asnym trendem je spektrum indikaci rozsirovat.

Provedeni metody vyzaduje zdkladni protokol IVF. Materidl k prislusnému vysetreni se ziskava biopsii:

= pélového téliska (typicky v zemich, kde neni legislativné povolen zdsah do embryi),
= blastomery (nejcastéji),
= blastocysty.

Nasleduje molekuldrné-genetické ¢i cytogenetické (pripadné molekuldrné cytogenetické) vysetreni ziskaného
materialu.

Principem metody je implantovat pouze ,, zdrava“ embrya - coz jsou ta, u kterych nebyla v rdmci PGD
prokdzana sledovand abnormalita (vylou¢eni mutace sledovaného genu samozrejmé nevylucuje moznost mutace
jiného - nevysetrovaného genu).

Nevyhodou této metody je limitované mnozstvi materidlu k vySetrfeni (Casto jen 1 bunka!). Velkym problémem
tudiz mdze byt chromosomalni mozaika u konkrétniho embrya. Tato metoda je vzhledem k zadsahu do lidského
embrya pomérné kontroverzni a ne ve vSech statech je jeji aplikace legalini.
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Externi odkazy

= Preimplantacni genetickd diagnostika (https://www.lekari-online.cz/lecba-neplodnosti/zakroky/preimplantacni-g
eneticka-diagnostika)

= Soucasny stav preimplantacni genetické diagnostiky v centru asistované reprodukce FN Brno (PPT) (http://kgn
.umbr.cas.cz/prednasky/708%20Genetika%20cloveka%?20(Oltova)/PGD.ppt)
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