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Přítomnost balancované strukturální chromosomové aberace v kary-
otypu je relativně častou příčinou infertility. Jedná se především o
reciproké nebo robertsonovské translokace v některých případech i 
inverze. Jejich podstatou jsou strukturální přestavby chromosomů 
způsobené zlomem a nesprávným znovuspojením, přičemž je zacho-
váno celkové množství genetického materiálu. 
Preimplantační genetická diagnostika (PGD) ve spojení s  metodami 
in vitro fertilizace (IVF) umožňuje vyloučit z  transferu embrya, která 
jsou z hlediska dané chromosomové přestavby nebalancovaná, a tím 
zvýšit pravděpodobnost dosažení těhotenství a narození zdravého 
potomka a na druhé straně snížit pravděpodobnost potracení plodu. 
Pro rodiny, kde evidentně hrozí riziko početí životaschopného neba-
lancovaného plodu, může být PGD alternativou k prenatální diag-
nostice a následnému umělému přerušení těhotenství v případě pozi-
tivního nálezu. Metoda je založena na vyšetření chromosomů jedné 
až dvou blastomer, které jsou bioptovány z třídenního embrya. Dosud 
méně používanou alternativou je biopsie trofoblastu pátý den kul-
tivace. Jádra buněk se vyšetřují pomocí fluorescenční in situ hybri-
dizace se sondami navrženými tak, aby byly schopny odhalit všechny 
možné nebalancované formy, které mohly vzniknout při segregaci 
translokovaných chromosomů do gamet. Sofistikovanějším přístupem 
je vyšetření metodou komparativní genomové hybridizace založenou 
na mikročipech (aCGH). Metoda totiž umožňuje kromě vyšetření 
chromosomů podílejících se na přestavbě i vyšetření početních ab-
normalit všech ostatních chromosomů (aneuploidií). Význam PGD pro 
nositele chromosomových translokací je zřejmý, pokud si uvědomíme, 
že na základě našich i publikovaných zkušeností je okolo 70 % em-
bryí u nositelů robertsonovských a 80 % embryí u nositelů reciprokých 
translokací chromosomově abnormálních. 
V případě, že je nositelem translokace muž, lze využít jako pomocné 
vyšetření stanovení frekvence chromozomálně nebalancovaných sper-
mií. Na základě vyšetření 52 nositelů translokací můžeme konstato-
vat, že u robertsonovských translokací se frekvence nebalancovaných 
spermií pohybuje od 6 do 24 % a u reciprokých translokací od 40 do 
70 %. U mužů s frekvencí nad 60 procent je již velmi malá naděje 
na získání chromozomálně normálního embrya pro transfer.
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Preimplantační genetická diagnostika a vyšetření spermií u nositelů balancovaných 
translokací
Preimplantation genetic diagnosis and sperm investigation in carriers of balanced translocations

The presence of a balanced structural chromosomal aberration in the 
karyotype is a relatively frequent cause of infertility. It deals particularly 
with reciprocal or Robertsonian translocations and in some cases also 
with inversions. Their nature represents structural rearrangements of 
chromosomes caused by breaking and improper fusing, during which 
a total amount of genetic material is maintained. 
Preimplantation genetic diagnosis (PGD) in conjunction with the me-
thods of in vitro fertilization (IVF) allows excluding from transfer such 
embryos, which due to a chromosomal rearrangement are considered 
to be unbalanced, and thus, on the one hand, increase likelihood 
to achieve pregnancy and birth of a healthy child, and on the other 
hand, decrease likelihood of miscarriage. For couples where there is 
apparently  the risk of conceiving a viable unbalanced embryo, PGD 
can be an alternative for prenatal diagnosis and a follow-up abortion 
in case of a positive finding. The method is based on examination of 
chromosomes of one or two blastomeres derived from the biopsy of 
a three-day embryo. Yet a less frequently used alternative is a biopsy 
of trophoblast on day 5 of culturing. Cell nuclei are examined by 
fluorescence in situ hybridization using probes designed according to 
their ability to detect all possible unbalanced forms, which could de-
velop within segregation of translocated chromosomes into gametes. 
A more sophisticated approach is an examination by the method of 
microarray-based comparative genomic hybridization (aCGH). This 
method namely allows in addition to examination of chromosomes 
participating in rearrangement also analysis of numerous abnormali-
ties of all other chromosomes (aneuploidies). The role of PGD for 
carriers of chromosomal translocations is apparent as far as we rea-
lize that based on our and also that published experience there is 
about 70% of embryos in carriers of Robertsonian translocation and 
80% of embryos in carriers of reciprocal translocation chromosomally 
abnormal. 
In case of a male carrier of translocation it is possible to use as an 
auxiliary examination the determination of the frequency of chromo-
somally unbalanced sperm. Following the examination of 52 trans-
location carriers we can state that in Robertsonian translocations the 
frequency of unbalanced sperm ranges between 6 and 24% and in 
reciprocal translocations it is between 40 and 70%. In males with the 
frequency over 60% there is very little chance to obtain a chromo-
somally normal embryo for transfer.


