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Vychodisko:

Prace je zaméfena na nebalancované formy familiarnich translokaci u embryi, jejichz rodic¢
je nositelem reciproké ci robertsonské balancované translokace. Nositelé balancované formy
translokace maji ¢asto problémy s reprodukci, proto je nejprve vhodné vysetfrit karyotyp rodi¢d pomoci
cytogenetiky. Reprodukéni problémy mohou byt feSeny pomoci in vitro fertilizace, kterd se provadi
v reprodukénich centrech. U nositel( balancovanych translokaci, ktefi podstupuji umélé oplodnéni, se
vyuziva preimplantacni testovani. Preimplantacni diagnostika dokaze odhalit vybrané genetické
abnormality u embryi a diky tomu se zvySuje Sance na otéhotnéni a narozeni zdravého potomka.
K vysetfeni nebalancovanych chromozomovych aberaci u embryi se pouZiva specialné upravena
molekuldarni metoda sekvenovani nové generace (NGS) vramci preimplantacniho testovani
strukturdlnich prestaveb (PGT-SR). NGS dokaZe analyzovat vSiechny chromozomy najednou.

Cil:

Hlavnim cilem prace je ovéfit vyssi incidenci vzniku nebalancovanych forem familidrnich
translokaci u embryi pochazejicich od rodi¢d s balancovanou formou translokace ve srovnani s embryi
pochazejicimi od rodicl s robertsonskou balancovanou translokaci.

Metodika:

V praci byla pouzita vysledkovad data z vySetfeni 410 embryi. Tato embrya pochazela od
budoucich matek ve véku 27-41 let. KvySetfeni vramci PGT-SR bylo bioptovano 5-8 bunék
trofoektodermu, které pochazely z 5.-6.dne embryonalniho vyvoje.

Nejprve byly bunky trofoektodermu namnozZeny pomoci celogenomové amplifikace (WGA),
poté byly zpracovany podle SOPV Genetika Plzeri, aby mohlo byt provedeno sekvenovani nové
generace. Vysetreni probihalo na pfistroji MiSeq a bylo vyhodnoceno v programu BlueFuse.

Vysledky:

Celkem bylo vy$etfovano 410 embryonalnich vzorkd. Uspé$né se podafilo analyzovat pouze
93,4% (383/410).

Z Uspésné vysetfenych 288 embryi pochazejicich od nositeld reciproké balancované
translokace bylo 43,7 % (126/288) embryi s balancovanou formou translokace ¢i s normalnim
karyotypem (NGS nedokaZe rozeznat balancovanou formu translokace a normalni karyotyp; v obou
pripadech je stejny pocet kopii chromozoma) a 56,3 % (162/288) embryi s nebalancovanou formou
translokace.

Z Uspésné vysetfenych 95 embryi pochdzejicich od nositeld robertsonské balancované
translokace byl nalezen balancovany karyotyp u 71,6 % (68/95) embryonalnich vzork( a nebalancovany
karyotyp byl detekovan u zbylych 28,4 % (27/95) embryi.

Zaveér:

Hlavni cil bakalarské prace byl ovéren. Podil nebalancovanych embryi byl témér dvakrat vyssi
u nositell reciprokych balancovanych translokaci v porovnani s embryi od nositeld robertsonskych
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translokaci (53,6 % vs 28,4 %). Statisticky signifikantni vy$si podil nebalancovanych embryi od nositeld
reciprokych balancovanych translokaci byl ovéfen také pomoci Fisherova exaktniho testu (p<0,00001).
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