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Klinické údaje

• 18-ročná žena (fenotypicky)

• vyšetrovaná pre primárnu amenoreu

• mierne zvýšený gonádotropný hormón

• sonograficky znázornený hypoplastický uterus a 

vaječníky (streak) 

• karyotyp 46XY, kompletná gonadálna 

dysgenéza (Swyer syndróm)

• pre riziko gonadálneho tumoru odstránené obe 

adnexá
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Diagnóza

Gonádoblastóm 

pri kompletnej gonadálnej dysgenéze 

46, XY (Swyer syndróm)



• v 8. týždni

• sex-determining region 

Y (SRY) gén - proteín

• inaktivačná mutácia 

SRY génu



Swyer syndróm

• kompletná gonadálna dysgenéza

• fenotypicky ženy

• 46 XY karyotyp (ženský 

pseudohermaforoditizmus)

• primárna amenorea

• hypolastický uterus, normálne 

tuby, „streak“ gonády

• vysoké FSH



Swyer syndróm

• vysoké riziko germinálnych 

nádorov, 30% (v čase dg. / 

puberta), kumulatívne s vekom, 

80% vo veku 40 rokov

• profylaktická obojstranná 

gonadektómia 

(cca 35 % je obojstranných)



Gonádoblastóm a TSPY1

•TSPY1 (testis specific protein Y-

encoded)

• proteín v semenníkoch s úlohou v 

spermatogenéze

•TSPY1 = gonadoblastoma locus na 

Y chromosome (jediný známy 

onkogén na Y chromozóme)



Gonádoblastóm

• dysgenetická gonáda

• nediferencované gonadálne tkanivo 

(syn. disekujúci gonádoblastóm?)

•mutácia TSPY1 – gonádoblastóm 

• čistý gonádoblastóm nemetastázuje 

(in situ germ cell neoplázia)



Gonádoblastóm

• regresia (burn out) alebo ďalšie aberácie 

(izochromozóm 12p) – progresia (50 %) 

do invazívneho germ cell tumoru

• najčastejšie dysgerminóm

• yolk sac, embryonálny karcinóm, 

choriokarcinóm, teratóm



Gonádoblastóm
• prakticky výlučne u jedincov s 

kompletnou gonadálnou

dysgenézou s prítomnosťou Y 

chromozómu alebo jeho časti



Prekurzorová lézia 

gonádoblastómu
• nediferencované gonadálne tkanivo 

(disekujúci gonádoblastóm)

• dominancia gonadálnej strómy

L M Roth & L Cheng, 2017



Gravidita?

•HRT + IVF



Talerman(bez gonadálnej dysgenézy)

TU - germinálne bb. + sex cord



A čo tá Sertoli gulička?



... terms such as “intersex,” “pseudohermaphroditism,”

“hermaphroditism,” “sex reversal,” and gender-based diagnostic 

labels are particularly controversial. These terms are perceived as 

potentially pejorative by patients. We propose the term “disorders 

of sex development” (DSD)...



ďakujem za pozornosť
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