Klinické vysledky transferli mozaicistnich embryi po PGT
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Uvod: Preimplantaéni genetické testovani (PGT) se provadi na vzorku 5-10 bunék trofektodermu
odebranych z embrya ve stadiu blastocysty 5. nebo 6. den po oplozeni. V disledku postupné aktivace
genomu ma rané embryo omezenou schopnost eliminovat aneuploidni buriky, kterou jsou vysledkem
chyb béhem bunécného cyklu a mitotickych déleni. Embryo tvorené vice bunéénymi liniemi o rlizném
poctu chromozomU oznacujeme jako embryo mozaicistni. Klinicky vysledek transferu mozaicistniho
embrya zavisi na tom, které bunécné linie v embryu prevldadnou béhem jeho dalsSiho vyvoje.

Cile: U rGznych vékovych skupin pacientek zjistit podil mozaicistnich embryi, ve kterych je zastoupena
aneuploidni linie vedle linie euploidni a jejich potencial pro narozeni zdravého ditéte. Porovnat klinické
vysledky transfer( euploidnich embryi po PGT s vysledky transferl mozaicistnich embryi v zavislosti na
mife mozaicismu a typu aneuploidie v mozaice.

Metodika: PGT bylo provedeno metodami na principu masivné paralelniho sekvenovani (NGS). Pocty
kopii chromozom, nebo jejich ¢asti byly porovnany s normalnim referené¢nim vzorkem pomoci
programu Nexus Copy Number 10.0 (BioDiscovery). Jako mozaicistni byla hodnocena embrya s
odchylkou od normalniho poctu kopii v intervalu 30-70 %.

Vysledky: Podil mozaicistnich embryi nepfesahuje u nejmladsich pacientek 15 % a postupné se napfic
vékovymi kategoriemi snizuje az k 5 % spolu s tim, jak s rostoucim biologickym vékem matky klesa
Sance, Ze aneuploidni bunécna linie bude v embryu pfitomna spolecné s normalnimi euploidnimi
burikami. Po transferu mozaicistnich embryi je jen mirné snizena Uspésnost implantace v déloze, ale
za to je vyrazné vyssi riziko téhotenské ztraty v prvnich tydnech téhotenstvi, kdy je potracena az
polovina implantovanych embryi. Porody zdravych déti byly zaznamenany pro vSechny typy a kategorie
aneuploidnich nalezd vyskytujicich se v mozaice.

Zavér: Transfery mozaicistnich embryi mohou vést k narozeni zdravého ditéte. Zddna v mozaice
popsanad aneuploidie nebyla dosud zachycena v rdmci prenatdlniho vysetfeni plodu, nebo u
narozeného ditéte. Vzhledem k vysoké ¢etnosti komplikaci po transferu mozaicistnich embryiv podobé
Castych téhotenskych ztrat je vhodné k transferu mozaicistniho embrya pfistoupit az v momentu, kdy
neni $ance na zisk euploidniho embrya z dalSiho cyklu asistované reprodukce.



