
SUMMARY

Oligoasthenozoospermia with rare karyotype

In a couple who had been investigated because of infertility,
oligo-asthenozoospermia was diagnosed in man, by sperm
analysis. Cytogenetic analyse, the karyotype of man was exhi-
bited as 46,XY, t(9;15) (pter ›q21.1::q11.1›qter),
der(9)(ptel›q21.1), whereas his wife's was 46,XX. To our
knowlodge, this is the first case, which was determined by
conventional cytogenetic techniques, reported in the literature
associated with severe male infertility. The degree of the effi-
ciency of this rare karyotype on abortions and genetic coun-
selling period that includes evaluating the view of unbalanced
segragations of this karyotype was argued based on the litera-
ture.

Key words: Male infertility, chromosomal translocation, Oli-
goasthenozoospermia, meiotic pattern

Anahtar kelimeler: Erkek infertilitesi, kromozomal translo-
kasyon, oligoastenozoospermi, mayotik patern

‹nfertilite, genellikle korunulmadan bir y›l geçti¤i halde,
gebelik olmamas› durumu olarak tan›mlan›r (1). Fertili-
tenin de¤erlendirildi¤i istatistiksel çal›flmalar, çiftlerin
yaklafl›k % 2-7'sinin infertil oldu¤unu ortaya koymufltur
(2). ‹nfertilite nedenleri aras›nda, erkekle ilgili faktörler
(% 40), tubal hastal›klar (% 25), ovulasyon olmamas›
(% 20), bilinmeyen nedenler (% 10) ve servikal faktör-
ler (% 5) say›labilir. Erkek infertilitesi, genetik faktörler
ve hipogonadotropik hipogonadizm, genital bölgede ya-
p›sal anormallikler, varikosel, kronik hastal›k, ilaçla te-
davi ve kimyasallara maruz kalma gibi genetik olmayan
durumlarla ilgili olabilir. Erkeklerin % 40'›nda infertili-
tenin nedeni bilinmemektedir (3,4).

‹nfertil erkeklerde kromozom anormalliklerine s›k rast-
lanmamaktad›r. Erkek infertilitesi, % 4'ü cinsiyet ve %
1'i otozomal kromozomlar› içeren kromozomal anor-

malliklerle iliflkili olabilir (5). Otozomal anormallikler
temelde ço¤u Robertsonian olmak üzere, dengeli trans-
lokasyonlardan oluflurlar (6). Azoospermik hastalarda
saptanan major anormallikler, cinsiyet kromozomlar›yla
ilgilidir, oligozoospermili hastalarda ise otozomal anor-
mallikler tespit edilmifltir (7). ‹diopatik oligoastenozoos-
permi, erkek infertilitesinin en s›k rastlan›lan sebepleri
aras›nda yer almaktad›r ve etiyopatogenezi iyice anlafl›-
lamam›flt›r (8).

Bu çal›flmada, probandda saptanan otozomal translokas-
yonun infertiliteye yol açmada ne kadar etkili oldu¤u,
literatür bilgilerinin ›fl›¤› alt›nda de¤erlendirilmifltir.

OLGU

Proband; 27 yafl›nda sa¤l›kl› bir kad›nla 8 y›ld›r evli olan 28
yafl›nda bir erkek olgudur. Boyu 1.78 cm'dir. ‹nfertilitenin ne-
denlerini de¤erlendirmek için semen analizini de içeren rutin
kontrol hastaya yap›ld›. Semen analizi sonucunda, ciddi sperm
hipomobilitesi, flekil de¤ifliklikleri ve 4800/ml ile 5400/ml
aras›nda de¤iflen sperm say›s›n›n tesbit edilmesiyle olguya oli-
goastenozoospermi tan›s› kondu. Biyokimyasal analizlerinde
proband›n hormon profilinde; FSH, LH, prolaktin serum kon-
santrasyonu normal de¤erlerde bulundu (Tablo 1). Ultrasonla
muayenede; eksternal genitalyada herhangi bir pataloji saptan-
mad›. Olguya, 20 yafl›nda oligoastenozoospermi nedeni ile sol
varikoselektomi yap›lm›flt›. Aile öyküsünde erkek kardeflinin
fertil oldu¤u, k›z kardeflinin bir düflü¤ü sonucunda ancak bir
y›l tedavi gördükten sonra çocuk sahibi olabildi¤i görüldü.
Proband›n efli 27 yafl›ndad›r ve hormon profilinde prolaktin,
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Tablo 1. Olgunun hormon profili.

Hormon Profili

FSH
LH
Prolaktin
T.Testesteron
S.Testesteron

Olgunun hormon de¤erleri

Erkek; 2.3 mIU/ml
Erkek; 2.03 mIU/ml
Erkek; 10.54 ng/ml
Erkek; 817.62 ng/dl
Erkek; 30.6 pg/ml

Referans de¤erler

1.5-9.7 mIU/ml
1.5-9.3 mIU/ml
2.1-17.7 ng/ml
241-827 ng/dl
8.7-54.7 pg/ml
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FSH, LH, östradiol, progesteron de¤erlerinin normal oldu¤u
görüldü. Uterus boyut ve konturlar› do¤ald›, endometrial kavi-
tede dolum defekti saptanmad›, bilateral tubalarda peritona
opak madde geçiflinin do¤al oldu¤u izlendi. Çiftin, 1.5 ve 3
ayl›k olmak üzere iki düflükleri vard›.

Bu tetkikler sonucunda laboratuvar›m›za yönlendirilen olgu-
nun, yap›lan sitogenetik analizi sonucunda karyotipi 46,XY,
t(9;15) (pter ›q21.1::q11.1›qter), der(9)(ptel›q21.1) oldu-
¤u tespit edildi (fiekil 1 ve fiekil 2). Sitogenetik inceleme so-
nucunda eflinin karyotipi ise normal oldu¤u saptand›.

Araflt›rmac›lar›n, çal›flma sonucunda elde edilen verilerin ya-
y›nlanmas›nda serbest olduklar›na dair kanuni iznimi veriyo-
rum fleklinde "bilgilendirilmifl olur" formu al›nd›. Hastan›n
karyotipinin ortaya konmas› için PHA indüklenmifl periferik
kan lenfositleri kullan›larak 72 saatlik kültür yap›ld›. Kültür
sonras› elde edilen metafaz preparatlar› tripsin giemsa bantla-
ma yöntemi (GTG) kullan›larak boyand›. Mozaiklik durumu-
nun olup olmad›¤›n› ortaya koymak için 30 metafaz incelendi.

Kromozomal anormallikler, International System For Human
Cytogenetic Nomenculature (ISCN) 2005'e göre rapor edildi.

TARTIfiMA

Oligoazoospermik erkeklerde bulunan kromozomal
anormallikler, genellikle cinsiyet kromozomuyla ilgili-
dir veya otozomal Robertsonian translokasyonlar› içer-
mektedir. Otozomal kromozom aberasyonlu erkeklerde,
cinsiyet kromozomlar› ile hatal› eflleflen otozomlar›n fi-
ziksel etkilefliminin yol açt›¤› spermatojenik duraklama
infertilitenin nedeni olabilir. Ayr›ca, mayoz esnas›nda
kromozom çiftlerinin, kromozom translokasyonlar›na
oldukça duyarl› olabilece¤i de öne sürülmüfltür. Bu da
homolog kromozomlar aras›ndaki eflleflmeyi güçlefltirir.
Spermatogenez esnas›nda, kromozom segregasyonun-

fiekil 1. Olguya ait 46,XY, t(9;15)) kromozom kuruluflunun meta-
faz pla¤›.

fiekil 2. G-bantlamayla t(9;15) gösteren 9 ve 15 numaral› kromozomlar.
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daki kar›fl›kl›klar oligoazoospermiye neden olabilmek-
tedir. Robertsonian olmayan dengeli translokasyon nor-
mal bir fenotipi ortaya koyarken, spermatogenezis olay›
üzerindeki güçlü etkisi nedeniyle oligoazoospermi ve
erkek infertilitesini ortaya ç›karabilmektedir (5).

Mayotik anormallikler, ciddi mayotik duraklama ve si-
naptik anormallikleri içermektedir. Sinaptik anormallik-
ler veya bilinmeyen nedenlerden dolay› oluflan ciddi
mayotik duraklama, genellikle birincil spermatosit evre-
sinde oligozoospermi veya azoospermiyle sonuçlanan
spermatogenez duraklamas›yla son bulur (9). Normal
karyotipli hastalarda germ hücre hatt›yla s›n›rl› sinaptik
anormallikler, genellikle inkomplet mayotik duraklama
ve oligoastenozoospermli veya erkek infertilitesi, fetal
kromozom anomalileri veya gebeli¤in erken dönemin-
deki spontan abortlardan sorumlu olabilen kromozomal
olarak anormal olan spermatozoa üretimiyle iliflkili ola-
bilir (9).

‹nfertil erkeklerin önemli bir k›sm›nda fertilite problem-
leriyle iliflkili bir hikaye olmamas›na, endokrin testleri
ve fiziksel muayenenin normal bulgulara sahip olmas›-
na ra¤men, semen analizleri anormaldir. Ciddi oligozo-
ospermi ve azoospermli erkeklerin % 10.6's›nda anor-
mal karyotip bulunmufltur. Robertsonian, resiprokal
translokasyon ve inversiyon gibi otozomal anormallik-
ler genellikle oligozoospermli erkeklerde bulunmaktad›r
(3). Normal proliferasyon kineti¤inin bir sonucu olarak,
insan gamet popülasyonunun periferik lökositlerinde
anomali tespit edilemeyen sa¤l›kl› erkeklerde, genellik-
le düflük bir oranda anöploid sperm bulunabilir. Baz›
araflt›rmac›lar, sperm anöploidilerinin normalden daha
yüksek oranda olmas›n›n nedeninin infertiliteye ba¤l›
olabilece¤ine inanmaktad›r. 

Fertilizasyon olay›nda normal ve anormal gametler
farkl› davran›r. Bu sonuçlar flafl›rt›c›d›r. Anöploid ga-
metler daha fazla motilite göstermektedirler. Birden faz-
la düflük hikayesi olan çiftlerde, anomalili spermatozoa-
n›n h›zla hareket etti¤inden ovuma önce ulaflabilme ve
fertilizasyon flans›n› art›rabilece¤ine inan›lmaktad›r.
Anormal spermin yüksek motilite göstermesiyle ilgili

iki olas› aç›klama vard›r: ‹lki, nullizomik paternli sper-
matozoalar daha hafiftir ve bundan dolay› daha h›zl›d›r.
‹kinci hipotez ise, mayoz esnas›nda kromozom hareket-
leri ve iplikçik oluflumuyla ilgili olan mikrotübülle ilgili
motor proteinlere dayal›d›r. Bu poteinler sperm motili-
tesinde de bir rol oynayabilmektedir. Bu proteinler, çe-
flitli genler taraf›ndan kodlan›r ve bir mutasyona u¤rasa
bile sperm motilitesini de¤ifltirdi¤i gibi sperm anöploi-
disine yol açabilmektedir. Buna ra¤men düflüklere sebe-
biyet veren faktörler aras›nda sperm hücre anöploidisi-
nin rolünün ne oldu¤u konusunda bir yarg›ya varmak
için erkendir (10).

Özellikle akrosentrik kromozomlardan birinin infertili-
tenin nedeni olabilece¤i ihtimali tart›fl›lm›flt›r. Çünkü,
transloke olan kromozomlar›n NOR bölgesindeki anor-
mallikler, mayoz esnas›nda hatal› XY rekombinasyonu-
na sebep olmaktad›r. Rapor edilen otozomal translokas-
yonlu olgular, bu hipotezi desteklemektedir (9). Bu ça-
l›flmada sunulan olgu, bu mekanizmay› destekleyen bafl-
ka bir örnek olmas›ndan dolay› özellikle önemlidir. 
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