Pacienti s poruchami pohlavniho vyvoje a zvySenym rizikem rozvoje gonadalnich nadorii ze
zarodeCnych bunck vétSinou podstupuji preventivni gonadektomii, kterd vidy vede k nutnosti
hormondlni substituce, navic n¢kdy pacienty zbavuje fertility. Cilem prace bylo za pomoci detekce
tkanovych nédorovych markerl blite urcit riziko rozvoje nadori u kompletni formy syndromu
necitlivosti k androgentim (CAIS) a 45,X/46,XY gonadalni dysgeneze (GD) na zaklad¢ funkénich ¢i
fenotypickych charakteristik.

Pomoci barveni hematoxylinem a eosinem a imunohistochemické detekce OCT3/4, TSPY a KITLG
bylo vysetteno 37, respektive 36 tkanovych vzorki gonad 19 pacientii s CAIS a 84 vzorkl 47 pacientd s
45,X/46,XY GD. U prvni skupiny byly vysledky korelovany s polohou gonad a piedpoklddanou mirou
aktivity androgenniho receptoru. U druhé skupiny byla ziskand data porovnana se stupném virilizace
zevniho genitalu.

Vliv polohy gondd (inguindlni nebo abdomindlni) na histologické zmény nelze u pacientd s CAIS
nezavisle posoudit s ohledem na nerovnomérnou distribuci vzhledem k véku. Pifedpokladana zbytkova
aktivita androgenniho receptoru mé pozitivni efekt na pretiti obecné populace zarodec¢nych bunék u
(post)pubertalnich pacienttl, nehraje ale roli v rozvoji jejich atypickych (neoplastickych) zmén.

U pacientt s 45,X/46,XY GD byl prokazan vyznamny vztah mezi rizikem rozvoje gonadalnich nadort a
mirou virilizace zevniho genitalu. Nejvétsi riziko maji pacienti s obojetnym genitdlem, podstatné¢ méné
jsou ohroteni pacienti s mirnou hypovirilizaci a pacientky s fenotypem Turnerova syndromu.
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