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Genetika 

Prevence, diagn·za, terapie i sledov§n² v kontextu genotypué. 

ÁGenetick§ diagnostika dŊdiļnĨch chorob a predispozice k civilizaļn²m chorob§m (napŚ. diabetes, srdeļn² choroby)

ÁGenetick§ prevence  - urļen² rizika onemocnŊn² (prediktivn² a screeningov® testy)

                                       - reprodukļn² rozhodov§n² (preimplantaļn² genetick§ diagnostika, prekoncepļn² screening) 

Á Dispenzarizace dle genetick®ho rizika - pravideln® screeningy u nosiļŢ rizikovĨch 

ÁVĨbŊr c²len® l®ļby a reakce na l®ky (biologick§ l®ļba, farmakogenetika)

Genetick® zmŊny vrozen® (germin§ln²) i z²skan® (somatick®)

Genetick® zmŊny dŊdiļn® ï riziko pro potomky   

Vrozen® genetick® zmŊny se nemŊn² - genetick® vyġetŚen² 1x za ģivot 



Genetika je vġude kolem n§sé 

50% spont§nn²chabortŢm§genetickoupŚ²ļinu

3-5% patologie u novorozencŢ

0,36% incidence monogenn²chchorob v populaci

0,6% populace m§chromozom§ln²vadu

80% populace onemocnŊn²bŊhemģivotamultifaktori§lnŊ
podm²nŊnouchorobou

100% - u kaģd®ho ovlivŔuje metabolismusl®ļiv a vhodnost
terapie (farmakogenetika, c²len§biologick§l®ļba)



DŜƴŜǘƛŎƪŞ                     

     ǇƻǊŀŘŜƴǎǘǾƝ

DŜƴŜǘƛŎƪł               

   ƭŀōƻǊŀǘƻǊƴƝ

      ǾȅǑŜǘǌŜƴƝ 

Indikace genetick®ho laboratorn²ho vyġetŚen² je provedena klinickĨm genetikem (odb. 208) 



Fenotyp

Rodokmen

Pr§ce s rodinou 

Pacient kaģd®ho vŊku

KlinickĨ genetik vs. ostatn² l®kaŚi

 



IzolovanĨ n§lez nebo genetickĨ syndrom



Variabilita postiģen²



bŜƧǎƻǳ ǇƛƘȅ Ƨŀƪƻ ǇƛƘȅΧ



Etick® aspekty genetick®ho testov§n²
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Genetick§ laboratorn² 

vyġetŚen² 
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Genetick§ laboratorn² vyġetŚen² 



2003 pŚeļtena sekvence lidsk®ho genomu

 v r§mci Human Genome Project

Genetick§ vyġetŚen²



Genetick§ vyġetŚen²



VyġetŚen² karyotypu



Global  screening array  (GSA)



Global  screening array  (GSA)

Á prenat§ln², preimplantaļn² i postnat§ln² diagnostika

Á hodnocen² CNV a SNP, ztr§ta heterozygozity (LOH), UPD 

Á dalġ² vyuģit² SNP hodnocen² ï FH, Farmakogenetika, PRS, Carrier screening, onkogenetikaé

Mikrodelece 22q11.2 c.1775G>A (p.Gly592Glu) gen LDLR
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NGS workflow  - panely/WES/WGS





Sekund§rn² n§lez

n§lez klinicky vĨznamn® varianty pravdŊpodobnŊ patogenn² (class 4)  a patogenn² (class 5) 

v pŚedem definovanĨch genech nesouvisej²c²ch s prim§rn²m ¼ļelem testov§n² ï bez ohledu na 

fenotyp  probanda (mimo oblast indikace ï fenotyp HPO terms, indikovan® genyé) a mŊl by bĨt 

laboratoŚ² reportov§n

American College of Medical Genetics and Genomics publikuje doporuļen² pro referov§n² 

sekund§rn²ch n§lezŢ v klinick®m exomu a sekvenov§n² genomu.

Seznam genŢ je pravidelnŊ revidov§n 

a aktualizov§n na z§kladŊ nov®ho vĨzkumu

NejnovŊjġ² verze doporuļen²: 

ACMG SF v3.2
 



81 genŢ



ACMG SF v3.2



Prekoncepļn² genetick® vyġetŚen²



Prekoncepļn² genetick® vyġetŚen²

V praxi je poskytov§no pŚedevġ²m p§rŢm s rizikovou anamn®zou: 

ÅpodezŚen² na poruchu plodnosti 

Åopakovan® tŊhotensk® ztr§ty

ÅvĨskyt dŊdiļnĨch onemocnŊn² v rodinŊ

ÅpŚ²buzensk® sŔatky  C²lem je: 

V diagnostika poruch plodnosti

Vodhalen² jejich pŚ²ļin

Vstanoven² rizik dŊdiļnĨch chorob pro potomky

Vnejen c²len® vyġetŚov§n², ale i vyhled§v§n² v r§mci populace 

(screening) 

Ide§lnŊ by mŊlo bĨt dostupn® pro vġechny p§ry pl§nuj²c² rodinu.



Doporuļen² SLG v reprodukļn² genetice 

Neplodn® p§ry nebo p§ry s opakovanĨmi tŊhotenskĨmi ztr§tami (2 a v²ce) 

Á Karyotyp

ÁTrombofiln² mutace (F5, F2) ï ģeny 

ÁCystick§ fibr·za, Mikrodelece chromozomu Y- muģi s poruchou 

spermiogramu  

https://www.slg.cz/2018/aktualizace-doporuceneho-postupu-geneticke-laboratorni-vysetreni-v-reprodukcni-genetice

https://www.slg.cz/2018/aktualizace-doporuceneho-postupu-geneticke-laboratorni-vysetreni-v-reprodukcni-genetice


Doporuļen² SLG v reprodukļn² genetice 

Neplodn® p§ry nebo p§ry s opakovanĨmi tŊhotenskĨmi ztr§tami (2 a v²ce) 

Á Karyotyp

ÁTrombofiln² mutace (F5, F2) ï ģeny 

ÁCystick§ fibr·za, Mikrodelece chromozomu Y- muģi s poruchou 

spermiogramu

Á Syndrom FRAXA- detekce expanze CGG repetice FMR1- ģeny s PoF  

https://www.slg.cz/2018/aktualizace-doporuceneho-postupu-geneticke-laboratorni-vysetreni-v-reprodukcni-genetice

https://www.slg.cz/2018/aktualizace-doporuceneho-postupu-geneticke-laboratorni-vysetreni-v-reprodukcni-genetice


VĨbŊr genŢ pro testov§n²

Published: 20 July 2021
Genetics in Medicine, 23(10), 1793ς1806. https://doi.org/10.1038/s41436-021-01203-z

ACMG recommends:
Å All pregnant patients and those planning a pregnancy should be offered Tier 3.

Å Tier 4 screening should be considered:
Å When a pregnancy stems from a known or possible consanguineous relationship 

(second cousins or closer);
Å When a family or personal medical history warrants.

ACMG does not recommend:
Å Offering Tier 1and/or Tier 2screening, because these do not provide equitable evaluation 
of all racial/ethnic groups.
Å Routine offering of Tier 4 panels.

оф ƎŜƴǻ

сп ƎŜƴǻ

Doporuļen² mezin§rodn²- ACMG



GENNETÉ CarrierTest

Å v praxi od r. 2017 (nyn² V4)

Å detekce mutac² v 80 genech (a 3 oblastech chromosomu Y) 

Å monogenn² onemocnŊn² s dŊdiļnost² autosom§lnŊ recesivn² (68 genŢ) nebo 

        v§zanou na chromosom X (7 genŢ)

Å rizikov® faktory infertility, komplikac² l®ļby a tŊhotenskĨch ztr§t (5 genŢ + del. Y)

Z§vaģn§ vrozen§ onemocnŊn²:

V s vysokou populaļn² frekvenc² nosiļstv² (CF, SMA)

V metabolick® vady detekovan® novorozeneckĨm screeningem 

V smyslov® poruchy (hluchota, slepota) 

V glob§ln² i etnicky specifick® (evropsk®, stŚedomoŚsk®, ģidovsk®, romsk®)https://www.gennet.cz/carriertest

https://www.gennet.cz/carriertest


Z§vŊr ï genetick§ kompatibilita p§ru

Á Nebyla prok§z§na ģ§dn§ mutace: Riziko postiģen² potomka (rezidu§ln² riziko) testovanĨmi chorobami je 

vĨznamnŊ sn²ģeno. 

NapŚ. Rezidu§ln² riziko pŚenaġeļstv²  CFTR mutace pŚi negativn²m vĨsledku Carrier testu  je 1/480. Rezidu§ln² riziko 

postiģen² potomka cystickou fibr·zou pŚi negativn²m Carrier testu obou partnerŢ je 1/ 980 000.

Á Bylo prok§z§no nosiļstv² mutace pouze u jednoho zdrav®ho ļlena p§ru: rezidu§ln² riziko postiģen² 

potomka testovanĨmi chorobami je n²zk®. 

NapŚ. Rezidu§ln² riziko postiģen² potomka cystickou fibr·zou pŚi prok§zan® mutaci CFTR u jednoho z partnerŢ          

a negativn²m Carrier testu druh®ho z  partnerŢ je 1/ 2800.

Á Oba partneŚi jsou nosiļi mutace stejn®ho genu: riziko postiģen² potomka  AR chorobou                 

spojenou se sn²ģenou funkc² dan®ho genu je vĨznamn® (25% =1/4). 



GENNETÉ CarrierTest  ï vĨsledky

Monogenn² onemocnŊn²

% 

(z celkem 30 460 osob/

15 230 p§rŢ)

Nosiļi recesivnŊ dŊdiļnĨch onemocnŊn²35,4 % osob

P§ry sreprodukļn²m rizikem AR dŊdiļn® choroby1,59 % p§rŢ

P§ry s rizikem X-v§zan® choroby 1,56 % p§rŢ



AR choroby  (nejļastŊjġ² n§lezy)VĨsledky PŚedpoklady

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ Gen
҈ ƴƻǎƛőǻ ƳǳǘŀŎŜ 

(N=19944)
tƻŘƝƭ ƴƻǎƛőǻ 

tƻőŜǘ ǇłǊǻ ǎ 
ǊŜǇǊƻŘǳƪőƴƝƳ 
rizikem (%), 
(N=9972)

tƻǇǳƭŀőƴƝ ǊƛȊƛƪƻ 
ǇǌŜƴŀǑŜőǎǘǾƝ

Senzitivita testu

wŜȊƛŘǳłƭƴƝ ǊƛȊƛƪƻ 
ǇǌŜƴŀǑŜőǎǘǾƝ Ǉƻ 

ƴŜƎŀǘƛǾƴƝƳ ǾȇǎƭŜŘƪǳ 
CarrierTestu

/ȅǎǘƛŎƪł ŦƛōǊƽȊŀ ό/Cύ CFTR 4,05 1/25 24 (0.24) 1/25 95% 1/480

½ǘǊłǘŀ ǎƭǳŎƘǳ ƴŜǎȅƴŘǊƻƳƛŎƪł GJB2 3,87 1/26 30 (0.30) 1/30 90% 1/290

YƻƴƎŜƴƛǘłƭƴƝ ŀŘǊŜƴłƭƴƝ ƘȅǇŜǊǇƭŀȊƛŜ ό/!IύCYP21A2 3,64 1/28 13 (0.13) 1/50 30% 1/80

Smith-Lemi-hǇƛǘȊǻǾ  ǎȅƴŘǊƻƳ ό{[h{ύDHCR7 2,78 1/36 14 (0.14) 1/50 80% 1/250

Alpha-м ŀƴǘƛǘǊȅǇǎƛƴƻǾȇ ŘŜŦƛŎƛǘ ό!!¢ύSERPINA1 2,73 1/37 7 (0.07) 1/40 95% 1/840

{ǇƛƴłƭƴƝ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŀǘǊƻŦƛŜ ό{a!ύSMN1 2,65 1/38 14 (0.14) 1/50 95% 1/780

Fenylketonurie (PKU) PAH 2,37 1/42 8 (0.08) 1/40 90% 1/390

Nijmegen breakage syndrom (NBS) NBN 2,27 1/44 5 (0.05) 1/160 70% 1/510

Wilsonova choroba ATP7B 1,26 1/79 - 1/90 90% 1/890

±ǊƻȊŜƴł ǇƻǊǳŎƘŀ glykosylace (CDG) PMM2 1,17 1/86 2 (0.02) 1/140 50% 1/270

Deficit acyl-/ƻ! ŘŜƘȅŘǊƻƎŜƴłȊȅ ƳŀǎǘƴȇŎƘ 
ƪȅǎŜƭƛƴ ǎŜ ǎǘǌŜŘƴƝƳ ǌŜǘŠȊŎŜƳ όa/!5ύ 

ACADM 1,00 1/100 3 (0.03) 1/70 90% 1/640

Galaktosemie GALT 0,65 1/155 2 (0.02) 1/60 80% 1/310

Tay-Sachsova choroba HEXA 0,61 1/163 1 (0.01) 1/280 95% 1/5460

CŀƳƛƭƛłǊƴƝ ǎǘǌŜŘƻƳƻǌǎƪł ƘƻǊŜőƪŀ όCaCύMEFV 0,58 1/172 5 (0.05) 1/20 90% 1/150

aŜǘŀŎƘǊƻƳŀǘƛŎƪł ƭŜǳƪƻŘȅǎǘǊƻŦƛŜ όa[5ύ ARSA 0,58 1/173 2 (0.02) 1/100 50% 1/200

tŜƴŘǊŜŘǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ SLC26A4 0,52 1/192 - 1/120 90% 1/1200

{ȅƴŘǊƻƳƛŎƪł ȊǘǊłǘŀ ǎƭǳŎƘǳ - ¦ǎƘŜǊǻǾ ǎȅƴŘǊƻƳ  USH2A 0,51 1/196 - 1/80 70% 1/280



AR choroby  (nejļastŊjġ² n§lezy)VĨsledky PŚedpoklady

hƴŜƳƻŎƴŠƴƝ Gen
҈ ƴƻǎƛőǻ ƳǳǘŀŎŜ 

(N=19944)
tƻŘƝƭ ƴƻǎƛőǻ 

tƻőŜǘ ǇłǊǻ ǎ 
ǊŜǇǊƻŘǳƪőƴƝƳ 
rizikem (%), 
(N=9972)

tƻǇǳƭŀőƴƝ ǊƛȊƛƪƻ 
ǇǌŜƴŀǑŜőǎǘǾƝ

Senzitivita testu

wŜȊƛŘǳłƭƴƝ ǊƛȊƛƪƻ 
ǇǌŜƴŀǑŜőǎǘǾƝ Ǉƻ 

ƴŜƎŀǘƛǾƴƝƳ ǾȇǎƭŜŘƪǳ 
CarrierTestu

/ȅǎǘƛŎƪł ŦƛōǊƽȊŀ ό/Cύ CFTR 4,05 1/25 24 (0.24) 1/25 95% 1/480

½ǘǊłǘŀ ǎƭǳŎƘǳ ƴŜǎȅƴŘǊƻƳƛŎƪł GJB2 3,87 1/26 30 (0.30) 1/30 90% 1/290

YƻƴƎŜƴƛǘłƭƴƝ ŀŘǊŜƴłƭƴƝ ƘȅǇŜǊǇƭŀȊƛŜ ό/!IύCYP21A2 3,64 1/28 13 (0.13) 1/50 30% 1/80

Smith-Lemi-hǇƛǘȊǻǾ  ǎȅƴŘǊƻƳ ό{[h{ύDHCR7 2,78 1/36 14 (0.14) 1/50 80% 1/250

Alpha-м ŀƴǘƛǘǊȅǇǎƛƴƻǾȇ ŘŜŦƛŎƛǘ ό!!¢ύSERPINA1 2,73 1/37 7 (0.07) 1/40 95% 1/840

{ǇƛƴłƭƴƝ ƳǳǎƪǳƭłǊƴƝ ŀǘǊƻŦƛŜ ό{a!ύSMN1 2,65 1/38 14 (0.14) 1/50 95% 1/780

Fenylketonurie (PKU) PAH 2,37 1/42 8 (0.08) 1/40 90% 1/390

Nijmegen breakage syndrom (NBS) NBN 2,27 1/44 5 (0.05) 1/160 70% 1/510

Wilsonova choroba ATP7B 1,26 1/79 - 1/90 90% 1/890

±ǊƻȊŜƴł ǇƻǊǳŎƘŀ glykosylace (CDG) PMM2 1,17 1/86 2 (0.02) 1/140 50% 1/270

Deficit acyl-/ƻ! ŘŜƘȅŘǊƻƎŜƴłȊȅ ƳŀǎǘƴȇŎƘ 
ƪȅǎŜƭƛƴ ǎŜ ǎǘǌŜŘƴƝƳ ǌŜǘŠȊŎŜƳ όa/!5ύ 

ACADM 1,00 1/100 3 (0.03) 1/70 90% 1/640

Galaktosemie GALT 0,65 1/155 2 (0.02) 1/60 80% 1/310

Tay-Sachsova choroba HEXA 0,61 1/163 1 (0.01) 1/280 95% 1/5460

CŀƳƛƭƛłǊƴƝ ǎǘǌŜŘƻƳƻǌǎƪł ƘƻǊŜőƪŀ όCaCύMEFV 0,58 1/172 5 (0.05) 1/20 90% 1/150

aŜǘŀŎƘǊƻƳŀǘƛŎƪł ƭŜǳƪƻŘȅǎǘǊƻŦƛŜ όa[5ύ ARSA 0,58 1/173 2 (0.02) 1/100 50% 1/200
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IVF 

Ås preimplantaļn²  diagnostikou (PGT-M) 

Ås pouģit²m kompatibiln²ch d§rcŢ (matching)

Prenat§ln² 
dg . 

ÅvyġetŚen² plodu po spont§nn² koncepci

Åinvazivn² vĨkony (CVS, AMC)

Postnat§ln² 
dg. a l®ļba 

Åc²lenĨ prŢkaz dŊdiļn® choroby po porodu

Ådostupn§ l®ļba co nejdŚ²ve (PKU, CAH)

Postup pro p§ry s reprodukļn²m rizikem



GENNETÉ CarrierTest  ï vĨsledky

Dalġ² rizikov® n§lezy 
% 

P§ry s rizikovĨmi n§lezy v genu ANXA5 (oba 

heterozygoti nebo ģena homozygot haplotypu  M2)
3,53 % p§rŢ

Ģeny s riziky komplikac² gravidity v dŢsledku 

dŊdiļn® trombofilie (F5 G1691A, F2 G20210A)
10,4 % ģen

Muģi s poruchou plodnosti v dŢsledku delece na 

chromosomu Y
0,72 % muģŢ



Annexin  5 

Å na Caϕ z§vislĨ antikoagulaļn² protein

Ålokalizov§n na povrchu syncytiotrofoblastu

Åpod²l² se na vĨvoji placenty 

Ålok§ln² antikoagulaļn² faktor ve vazbŊ s 

fosfatidylserinem ï kompetuje o vazebn§ m²sta 

    s protrombinem a inhibuje aktivitu fosfolip§zy A 

Aranda, F., et al. (2018). Maternal  carriers  of  the ANXA5 M2 haplotype  are exposed  to a greater  risk for  placenta -mediated  pregnancy  complications . Journal of 

Assisted Reproduction and Genetics, 35(5), 921ï928. https://doi.org/10.1007/s10815-018-1142-4

Haplotyp  M2 genu ANXA5



Å4 souļasnŊ dŊdŊn® varianty vpromotoru (regulaļn² oblasti) 

Haplotyp  M2 genu ANXA5



Å4 souļasnŊ dŊdŊn® varianty vpromotoru (regulaļn² oblasti) 

Å sniģuje mnoģstv² mRNA/proteinu annexin 5, coģ vede k tzv. PMPC

     (placenta mediated pregnancy complications): opakovan® tŊhotensk® ztr§ty

      a selh§n²m implantace pŚi IVF, preeklampsie, HELLP, IUGR, pŚedļasnĨ porod

Pregnancy loss, recurrent, 3 ( RPRGL3) [MIM:614391]: AD dŊdiļnost  (mus² bĨt testov§na ģena i muģ)

Å    riziko je nejvyġġ², jsou-li nosiļi oba partneŚi nebo pokud je ģena homozygot.

Moģnou l®ļbou je nasazen² n²zkomolekul§rn²ho heparinu po dobu prvn²ho trimestru v preventivn² d§vce.

Haplotyp  M2 genu ANXA5



uNK = ǳǘŜǊƛƴƴƝ NK (Natural Killer)  ōǳƶƪȅ
EVT = ŜȄǘǊŀǾƛƭƽȊƴƝ trofoblast
KIR =  Killer imunoglobulin-like receptor
HLA-Cm = HLA-C ƳŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ
HLA-Cp = HLA-C ǇŀǘŜǊƴłƭƴƝƘƻ ǇǻǾƻŘǳ Alecsandru: MaternalKillerImmunoglobulin-likeReceptorsarepredictiveof livebirth rate,2020

KIR a HLA -C



½ŜƳŠ KIR-AA HLA-C2C2 HLA-C1C2 HLA-C1C1

2Ŝǎƪƻ 25,6 % 29 % 52 % 19 %



Kdy indikovat vyġetŚen² KIR a HLA-C

hōƧŀǎƴŠƴƝ ƳƻȌƴŞ ǇǌƝőƛƴȅ ǘŠŎƘǘƻ ǘŠƘƻǘŜƴǎƪȇŎƘ ƪƻƳǇƭƛƪŀŎƝΣ ƴŜƴƝ-ƭƛ Ƨƛƴł ǇǌƝőƛƴŀ:    
ÁǎŜƭƘłƴƝ ƛƳǇƭŀƴǘŀŎŜ ŜǳǇƭƻƛŘƴƝƘƻ embrya
ÁƻǇŀƪƻǾŀƴŞ ǘŠƘƻǘŜƴǎƪŞ ȊǘǊłǘȅ Ǿ LΦ ǘǊƛƳŜǎǘǊǳ
ÁƴŠƪǘŜǊȇ Ȋ ΣΣ great obstetrical syndromesά  Ǿ ŀƴŀƳƴŞȊŜ Υ Ǉreeklampsie, IUGR
pǌŜŘőŀǎƴȇ ǇƻǊƻŘΣ ƴƝȊƪł ǇƻǊƻŘƴƝ ƘƳƻǘƴƻǎǘΣ ŀōǊǳǇŎŜ ǇƭŀŎŜƴǘȅΣ ttwhaΧ

tłǊ ƧŜ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ƻŎƘƻǘŜƴ ŀƪŎŜǇǘƻǾŀǘ ŘŀǊƻǾŀƴƻǳ ƎŀƳŜǘǳ 



Kdy indikovat vyġetŚen² KIR a HLA-C

hōƧŀǎƴŠƴƝ ƳƻȌƴŞ ǇǌƝőƛƴȅ ǘŠŎƘǘƻ ǘŠƘƻǘŜƴǎƪȇŎƘ ƪƻƳǇƭƛƪŀŎƝΣ ƴŜƴƝ-ƭƛ Ƨƛƴł ǇǌƝőƛƴŀ:    
ÁǎŜƭƘłƴƝ ƛƳǇƭŀƴǘŀŎŜ ŜǳǇƭƻƛŘƴƝƘƻ embrya
ÁƻǇŀƪƻǾŀƴŞ ǘŠƘƻǘŜƴǎƪŞ ȊǘǊłǘȅ Ǿ LΦ ǘǊƛƳŜǎǘǊǳ
ÁƴŠƪǘŜǊȇ Ȋ ΣΣ great obstetrical syndromesά  Ǿ ŀƴŀƳƴŞȊŜ Υ Ǉreeklampsie, IUGR
pǌŜŘőŀǎƴȇ ǇƻǊƻŘΣ ƴƝȊƪł ǇƻǊƻŘƴƝ ƘƳƻǘƴƻǎǘΣ ŀōǊǳǇŎŜ ǇƭŀŎŜƴǘȅΣ ttwha

tłǊ ƧŜ ǇǌƝǇŀŘƴŠ ƻŎƘƻǘŜƴ ŀƪŎŜǇǘƻǾŀǘ ŘŀǊƻǾŀƴƻǳ ƎŀƳŜǘǳ 

5ƻǇƻǊǳőŜƴƝ:    
ÁTransfer 1 embrya
ÁLƳǳƴƻƳƻŘǳƭŀőƴƝ ƭŞőōŀ- Studie Filgrastim όa¦5ǊΦ 2ŜǊƴłΣ D9bb9¢ύ
Á±ȇōŠǊ ƪƻƳǇŀǘƛōƛƭƴƝƘƻ ŘłǊŎŜ ǎ ōǳŘƻǳŎƝ ǘŠƘƻǘƴƻǳ ȌŜƴƻǳΣ ŀ ǘƻ Ƨŀƪ Ǿ ǇǌƝǇŀŘŠ ŘłǊŎƻǾǎǘǾƝ ǎǇŜǊƳƛƝΣ 
ǘŀƪ ƻƻŎȅǘǻ
ÁHLA-C genotypizace ŜƳōǊȅƝ I[!-/ ŀ ǾȇōŠǊ ǾƘƻŘƴŞƘƻ ƎŜƴƻǘȅǇǳ





Preimplantaļn² diagnostika



Preimplantaļn² genetick® testov§n² (PGT)







BRCA1

BRCA1

tƻƘƭŀǾƝ ȌŜƴǎƪŞ tƻƘƭŀǾƝ ƳǳȌǎƪŞ 

PGT-M: nepŚ²m§ diagnostika (karyomapping)
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Receptivita endometria

Á Endometrium se st§v§ pro embryo receptivn²m pouze 

v kr§tk®m ļasov®m obdob² menstruaļn²ho cyklu

Á Nutn® synchronizovat vĨvoj endometria a embrya



GERT - test endometri§ln² receptivity

Å Metodou transkripļn²ho profilov§n² se vytvoŚ² transkriptomickĨ profil endometria pro 

jednotliv® f§ze menstruaļn²ho cyklu vļetnŊ toho receptivn²ho

Å MŊŚen² aktivity (m²ry exprese) vybranĨch kandid§tn²ch

     genŢ z odebran® tk§nŊ endometria

Å VytvoŚen² predikļn²ho modelu, kterĨ identifikuje 

     receptivitu endometria  
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- Informace o tom, v jak® f§zi se endometrium nach§z²

- Stanoven² implantaļn²ho okna

- PersonalizovanĨ embryotransfer

- ZvĨġen² ¼spŊġnosti IVF u ģen s opakovanĨm selh§n²m implantace

GERT ï z§vŊry 
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Total 169 patients


