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Demografie a Biologie 

• V posledních dvou desetiletích dochází k významným 

sociodemografickým změnám v oblasti plánování reprodukce. 

 

• Významně roste zastoupení matek starších 35 let a otců starších 45 

let. 

 

• Genetická informace potomka je určena mužskou a ženskou 

pohlavní buňkou (gametou). 

 

• Gametogeneze probíhá u obou pohlaví se zásadními odlišnostmi, 

oba typy jsou ovšem náchylné k určitému typu chyb. 

 

• Teoretická četnost těchto chyb s časem (věkem) roste. 

 



Procento rodiček nad 35 let věku, ČR 1985 - 2015 
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Změny v procentuálním zastoupení skupin rodiček  

podle věku  – 5leté skupiny, ČR 1985 – 2015 
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Procento otců ve věku 40 let a výše, ČR 1985 - 2015 
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Meióza a její význam 

• Mitóza a meióza jsou specifické typy jaderného dělení eukaryotních 

buněk. 

 

• Meióza je velmi specifický proces, jde o dvě ihned po sobě 

následující dělení: Meióza I (redukční dělení) a Meióza II (ekvační 

dělení). 

 

• Meiózou vznikají pohlavní buňky – gamety – s haploidní (n) 

genetickou informací. 

 

• V meióze (profázi I) dochází k meiotické rekombinaci neboli 

crossing-overu.  

 

 

 



Mitóza a Meióza 

http://web2.mendelu.cz/af_291_projekty2/vseo/print.php?page=1479&typ=html 



Meióza 

http://www.mun.ca/biology/desmid/brian/BIOL2060/BIOL2060-20/CB20.html 



Spermatogeneze 

https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Spermatogeneze.jpg 

Začátek: Puberta 

 

Trvání procesu: cca. 72 dní 

 

Fertilní období: Puberta  ?smrt? 

 

Počet zralých gamet: několik set miliard 

 

Největší riziko: bodové mutace 

 

 



Oogeneze 

Začátek: Prenatální období 

 

Trvání procesu: desítky let 

 

Fertilní období: Menarche  menopauza 

 

Počet zralých gamet: několik set 

 

Největší riziko: nondisjunkce 

 

 

https://commons.wikimedia.org/wiki/File:Oogeneze.jpg 



Rizika oogeneze 

• Hlavním rizikem v průběhu oogeneze je nondisjunkce, neboli 

narušení normálního rozchodu chromozomů/chromatid v průběhu 

I/II. Meiotického dělení. 

 

• Nondisjuknce je proces vedoucí k vzniku dizomické/monozomické 

gamety a následně i aneuploidní zygoty – vede tedy k numerickým 

chromozomovým aberacím. 

 

• Riziko nondisjunkce není v žádném věku nulové, souvislost 

rostoucího věku matky s vyšším rizikem vzniku numerické 

chromozomové aberace u plodu ale byla již nesčetněkrát v literatuře 

dokumentována.  

 

 

 



Syndromy 

• Trizomie 21 (Downův syndrom) 

 

• Trizomie 18 (Edwardsův syndrom) 

 

• Trizomie 13 (Patauův syndrom) 

 

• Klinefelterův syndrom (XXY), syndromy XXX a 

XYY 

 

• Trizomie 9, 16, 22 (potracené plody) 

 

 

 

 

 



Syndromy 

Pokročilý věk matky primárně nesouvisí: 

 

• S Turnerovým syndromem (45,X) 

• S polyploidiemi 

• Se strukturními chromozomálními aberacemi 

(včetně translokačních forem Downova 

syndromu). 

• S chromozomální mozaikou (včetně mozaikou 

Downova syndromu) 

 

 

 

 

 

 



Rizika - Oogeneze 



Rizika - Oogeneze 



Možnosti prevence 

•  Doporučení reprodukce v optimálním věku. 

 

• Těhotné starší 35 let v době porodu jsou 

automaticky řazeny do skupiny těhotných s 

vyšším rizikem chromozomové aberace – mají 

tedy právo zažádat o invazivní prenatální 

diagnostiku a karyotypizaci plodu bez ohledu na 

výsledky screeningových vyšetření. 

 

 

 

 

 

 



Incidence Downova syndromu v ČR 1994 - 2015 
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Downův syndrom v České republice, 1994 – 2015, procento prenatálně  

diagnostikovaných a ukončených případů z celku 
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Indikace k invazivní prenatální diagnostice  

u plodů s diagnostikovaným DS, ČR 1992 – 2015 
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Invazivní prenatální diagnostika v České republice, 1994 - 2016 
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Rizika - Spermatogeneze 

• Hlavní riziko souvisí se vznikem nových genových 

mutací (bodové mutace).  

 

• Jedná se povětšinou o chyby DNA-polymerázy v 

průběhu replikace DNA (mitotická dělení 

spermatogonií). 

 

• Tato chyba zůstává v daném buněčném klonu, 

existuje zde tak i riziko opakování (gonadální 

mikromozaicismus). 

 

• Některé typy mutací mohou přinášet danému 

patologickému klonu i selekční výhodu. 

 

 



Syndromy 

• Typickým příkladem choroby s prokázaným 

negativním účinkem pokročilého věku otce je 

achondroplázie (mutace FGFR3 genu). 

 

• Riziko bylo popsáno i pro syndromy Apert, 

Crouzon/Pfeiffer, Muenke, Costello a Noonan, dále 

například MEN2B aj. 

 

• Nové mutace dávají obecně za vznik i velmi vzácným 

syndromům (Kabuki, Boehring-Opitz aj.), jejich vliv se 

může projevit i rozvojem komplexních 

neurovývojových poruch. 

 



Rizika - Spermatogeneze 



Možnosti prevence 

• Reprodukce v optimálním věku 

 

• Cílené molekulárně genetické vyšetření plodu je 

prakticky nemožné – nelze jej zacílit na konkrétní 

gen, pokud již nejsou u plodu přítomny fenotypové 

projevy určitého monogenního onemocnění. 

 

• Molekulárně genetická vyšetření v graviditě jsou 

obecně prováděna velmi zřídka a v naprosté většině 

případů na základě pozitivní rodinné anamnézy. 

 

 

 



Podíl jednotlivých metod při prenatální diagnostice  

v České republice v roce 2015 
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3% 
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Obecné shrnutí 

• Reprodukce v optimálním věku má z hlediska 

minimalizace genetických rizik jistě velký význam. 

 

• Věkové omezení pro dárce a dárkyně gamet. 

 

• Cílené vyšetření plodu má význam pouze u 

věkového rizika ze strany matky a spočívá ve 

vyšetření karyotypu plodu.  

 

• V případě těhotenství po IVF s využitím darovaných 

vajíček je pro výpočet rizika podstatný věk dárkyně – 

nikoliv těhotné. 

 

 



Primární prevence 

www.vrozene-vady.cz 



Primární prevence 



 

     Zdroje dat 

 
 

Data použitá v přednášce 

 

 

Data o narozených – zdroj: ÚZIS ČR 

 

Data o prenatálně diagnostikovaných případech: SLG  ČLS JEP 

 

Diagnózy:  Chromozomové aberace, NTD, AWD 



Poděkování 

Závěrem by autoři rádi poděkovali všem 

osobám, které se podílely, podílejí nebo 

budou v budoucnosti podílet na procesu 

registrace vrozených vývojových vad na 

území České republiky. 

 

Bez jejich pečlivé a trpělivé práce by 

vybudování registru na světové úrovni 

nebylo nikdy možné. 



antonin.sipek@lf1.cuni.cz 

 

 

http://www.vrozene-vady.cz/ 


