Doktorska disertaéni prace se zabyvd vypracovanim a zavedenim zdokonalenych molekularné
cytogenetickych vysetieni pro reprodukéni genetiku. Zahrnuje metody klinické piimo uzivané

ke zlepSeni diagnostiky a terapie pacientli z neplodnych part i metody experimentdlni, které pokud se
jejich ptinos prokaze, mohou byt zdkladem novych diagnostickych postupti. Prace

se soustied’uje na studium aneuploidii, nebot’ predstavuji zavaznou komplikaci lidské reprodukce a jsou
zasadnim problémem [éCby metodami asistované reprodukce.

Cile

Z klinického hlediska bylo hlavnim cilem prace bylo zavedeni vySetfeni chromosomu spermii, polarnich
télisek a blastomer pomoci fluorescenéni in situ hybridizace (FISH) pro prefertilizacni a
preimplanta¢niho diagnostiku aneuploidii Hlavnim vyzkumnym cilem bylo provedeni studie lokalizace
chromosomil v jadrech blastomer odebranych pro preimplantacni vySetfeni po mimotélnim oplozeni.
Zamérem bylo zjistit, zda pro polohu chromosomil z hlediska umisténi ve stfedu nebo na periferii jadra
plati u blastomer podobna pravidla jako u jinych bun&nych typl v pozd¢jsich stadiich vyvoje a zda je
poloha chromosoml ovlivnéna aneup101d11 Dale jsme si dali za cil patrat pro periferni lokalizaci
chromosomu X v bunkéach s vice kopiemi chromosomu X. Ta by mohla byt projevem inaktivace
chromosomu X, ktera dle nejnovéjSich vyzkumi na mysich embryich muze zacinat jiz v preimplantacni
fazi vyvoje.

Metody

Pro vySetteni spermii, polarnich télisek a blastomer byla pouzita FISH s DNA sondami na chromosomy
1, 13,16, 18, 21,22, X a Y. Bylo téZ otestovano pouziti PNA sond (peptide

nucleic acids) na chromosomy 1, 4, 9, 16, 18, X a Y a metody 3-rozmérné pocitaCové analyzy
mikroskopického obrazu pomoci pocitace pro hodnoceni vysledkti FISH. Pro

hodnoceni lokalizace chromosomt v jadrech blastomer byla vypracovana metodika métfeni polohy jejich
signalii pomoci pocitacové obrazové analyzy a metoda porovnani nalezeného

rozloZeni signali s matematickym modelem nahodného rozlozeni.
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