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{ MOLEKULER GENETIK TANI ve ARASTIRMA LAB.

Y KROMOZOM MiIKRODELESYONLARI

Tanim. En 6nemli erkek infertilite nedenlerinden birisi mikrodelesyonlar, genellikle multiple gen delesyonu
olan Y kromozom mikrodelesyonlarnni tasiyan kisiler seklinde gorulur ve erkek infertilitesi ile baglantfiidir.
genellikle fizik muayenede normal olup, bazi vakalarda AZF bodlgelerindeki mikrodelesyonlar sonucunda klinik
kUgUk testis ve/veya kriptorsizm gorulebilmektedir. olarak sadece infertilite tablosu ortaya cikmaktadir.
Sperm incelemesinde azospermi ve hafif/ilimli/siddetli Baska bir klinik etki bildirilmemistir.

oligospermi saptanabilmektedir.
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Y kromozomunun uzun kolunda AZFa, AZFb, AZFc ve 2
. . . . ope -
AZFd bodlgelerinde spermatogenez ile ilgili genler yer =
almaktadir.  AZFc bdlgesi mikrodelesyonlar, tUm i
delesyonlarin %79 unu olusturmakta; AZFb, AZFbc, AZFa,
AZFabc bolgesi delesyonlari ise sirasiyla %9, %6, %3 ve

%3 oraninda goérUlmektedir.
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MolekUler genetik metodlarile Y kromozomu AZFa, AZFb
ve AZFc bdlgelerindeki delesyonlarin calisimasi %100

tani degeri saglamaktadir. .. . L .
Klinik. Y kromozomu mikrodelesyonlar testi éncesinde;

hastanin  sperm  sayisi, morfolojisi  ve  hareketliligi

insidans. Azospermik vakalar : % 15 . . .
incelenmeli ve kromozom analizi yapilmis olmaldir.

Oligospermik vakalar: % 2-10

Semen Analizi (Spermiogram). Sperm sayisi, hareketliligi

Test Metodolojisi ve Yorum. Y kromozomu uzun kolunda . . -
ve morfolojisini inceleme islemidir.

(Yq) bulunan AZF bélgelerindeki

EM N Merkezimiz EMQN (European Molecular Quality Network) tarafindan organize edilen “Y Kromozom Mikrodelesyonlar” dis kalite kontrol

programinda tim vakalarni dogru sonuclandirmis ve Avrupa Birligi orfalamasinin Uzerine ¢ikarak 2.0/2.0 tam puan almigtir.
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Tablo. Oligoazospermi siniflamasi

Sperm Sayisi Siniflamasi Sperm Sayisi ( milyon/ml )

Azospermi 0
Siddetli oligospermi <]
Iimli oligospermi 1-5
Hafif oligospermi 5-20
Normal >20

Oligoazospermi tablosundaki her bir kategoride sperm
morfolojisi ve/veya hareketliligi normal veya anormal
olabilir. Azospermi ve siddetli oligospermi hastalannda Y
kromozomu mikrodelesyonlan goérilme sikigr %10-15
olarak bildirilmistir.

Y kromozomu mikrodelesyonlan ve klinik tablo
arasindaki iliski. AZFa bdlgesinin tamaminda delesyon
olmasi sertoli cell only (SCO) sendromu ve azospermi ile
sonuclanmaktadir. Bu durumda ‘“infracytoplasmic
sperm injection (ICSI)” icin festfikGler sperm eldesi
muUmkun olmamaktadir.

AZFb ve AIZF b+c bdlgelerinin famaminda delesyon
olmasi, histolojik SCO tablosu ve azospermi ile
sonuclanan “spermatogenetik arrest” ile karakterizedir.
Bu hastalarda da tipki AZFa komple delesyonundaki gibi
TESE sonrasinda sperm bulunamamaktadir.

Tablo. Merkezimizde caligilan Y Krom. Mikrodelesyonlar

AZF LOKUS AZF LOKUS
1 SRY SY14 14 AIF-B SY130
2 AZF-A SY8l1 15 AIZF-B SY133
3 AZF-A SY82 16 AIF-B SY134
4 AZF-A SY83 17 AIF-B SY135
5 AZF-A SY84 18 AIF-C SY143
6 AZF-A SY86 19 AZF-C SY145
7 AZF-A Sys7 20 AZF-C SY152
8 AZF-A SY88 21 AIF-C SY157
9 AZF-A SY182 22 AIF-C SY158
10 AZF-B SY121 23 AZF-C SY254
1 AZF-B SY124 24 AZF-C SY255
12 AZF-B SY127 25 YHETD. SY160

13 AZF-B SY128

AZFc bdlgesinin tamaminda  delesyon olmasi cesitli
klink  ve histolojik  tablolar  g&sterebilmektedir.
Azospermili AZFc delesyonu bulunan erkeklerde TESE ile
sperm eldesi ve ICSI  uygulamasi  mUmkondur.
Unutulmamasi gereken nokta ICSI uygulamasi sonucu
dogacak erkek c¢ocuklarnn da AZFc delesyonunu
tasiyacagidir.

Endikasyonlar.

1. Oligoazospermik hastalarda genetik etyolojinin
kesinlestirimesi ve hastanin vakit kaybetmeden ICSI'ye
yonlendiriimesi amaciyla,

2. Oligoazospermik varikosel vakalarnda genetik
tabanl etyoloji olasiiginin degerlendirimesinde,

3. SCOS'li  erkeklerin testislerinde germ huUcreleri
bulunmadigindan testicular sperm ekstraksiyonunun
hasta icin bir secenek olmadiginin hastaya bildirilmesi
amaciyla,

4. ICSI veya TESE/ICSI planlanan azospermi veya
oligospermili hastalarda Y kromozom mikrodelesyon
taramasi  6neriimekfedir. CUnkU AZFa veya AZFb
bélgesinde komple delesyon ya da AZFb+c bdlgesi
delesyonuna sahip vakalarda TESE uygulamasi tavsiye
edilmemektedir.

Tablo. infertilite & Genetik
Klinik Tani Genetik Test

Y Kromozom
Mikrodelesyonu

Oligoazospermi
Sertoli cell only syndrome

Kistik Fibrozis
CBVAD CF Gen Analizi
CF Tastyiciigi
Kromozom Anomalileri Kromozom Analizi
Klinifelter sendromu

Subklinik Enfeksiyonlar
Chlamydia
Mycoplasma hominis
Ureaplasma urealiticum
Sitomegalovirls

Chlamydia - DNA PCR
M. hominis - DNA PCR

Ureaplasma -DNA PCR
CMYV - DNA PCR

Genetik Danisma. Y kromozomu mikrodelesyonlar
indeks vakada “de novo"” ortaya cikmaktadir. Bu
nedenle kendileri infertil olan bu kisilerin babalar fertildir.
infertil  bireyin erkek cocuklan da ayni mutasyonu
tasiyacagindan ¢cok yUksek bir olasilikla infertil
olacaklardir.

Babanin Y kromozom delesyonunu tasimasi kiz
cocuklar icin  konjenital anomali ve infertilite riski
olusturmamaktadir. Y kromozomunda delesyon olan
infertil bireyin mutasyonu de novo oldugundan, infertil
bireyin erkek kardeslerinde ayni sorunun bulunma
infimali dUsGktdr.
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