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Azoospermik ve azoospermik olmayan infertil
erkeklerdeki kromozom anomalileri: Olumsuz gebelik
sonuclarini dnlemek icin taranmasi gereken kisi sayis
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infertil erkeklerdeki kromozomal anomaliler ve Y kro-
mozomunun AZF (azopermi faktor) bolgesindeki submik-
roskobik delesyon prevelans artis gdstermektedir. Bu
prevelans artisi nedeniyle kilavuzlar erkek infertilitesi olan
vakalarda ICSI (intrastoplazmik sperm injeksiyonu) tedavi-
sinden 6nce genetik anomali taramasini dnermektedir.
Giinlimuze kadar genetik anomalili infertil erkekleri kapsa-
yan olumsuz gebelik sonuglarinin prevelansiyla ilgili genis
capli bir calisma yayinlanmamustir. Diistik sperm kalitesine
sahip erkeklerde kromozomal anomalinin saptanmasi ile
klinisyenler ciftlere hem yardimci Greme teknikleri veya
yardimai tGreme teknikleri olmadan saglikli gebelik sansla-
nina iliskin hem de tekrarlayan disiikler veya konjenital
anomalili cocuk sahibi olma riski hakkinda danismanlik
vermesine olanak saglamaktadir.

Bu calismanin amaci “Distik veya konjenital anomalili
dogumlarin énlenmesi icin cocuk sahibi olmak isteyen kag
infertil erkegin kromozomal anomali agisindan taranmasi
gerekmektedir?”’ sorusunu cevaplayarak olumsuz gebelik
riskini tahmin etmede infertil erkeklerde kromozomal ano-
mali taramasinin etkinliginin belirlenmesidir. Bu nedenle
iki soruya odaklaniimistir.

i-Kromozomal anomaliye sahip erkek partnerin oldugu
ciftlerde yardimci lireme teknikleri kullanilmali midir?
Sonuglari nedir?

ii-Tespit edilen kromozomal anomalinin ¢iftin gocuklari
icin klinik dnemi var midir? Anomali tespit edilemez ise
sonug ne olur?

Calisma Kasim 1994 -Ekim 2007 tarihleri arasinda Gro-
ningen Universitesi Tip Fakiiltesi tireme klinigine basvuran
azoospermik veya ICSI tedavisine uygun erkekleri kapsa-
maktadir. Hastalarin azoospermik ya da non-azoospermik
olmalari klinikteki ilk sperm analiz sonuclariyla belirlenmis-
tir. 1223 erkegin kromozomal analiz sonugclari ¢alisma icin
uygun bulunmustur. Kromozomal anomalilerin gebelik

sonuglari lizerine etkisinin tahmini icin kapsamli analizler
yapimistir. NNS (minimum-maksimum tahmin) degeri bu
calisma ve literatiirdeki yayinlanan veriler temel alinarak
hesaplanmistir. Taranmasi gereken sayi ¢alisma grubunda-
ki olumsuz gebelik insidansi ile referans popilasyondaki
insidansin mutlak farki ile hesaplanmustir.

Toplam 1223 erkegin 38’'inde kromozom anomalisi
tespit edilmistir. Azoospermik 79 erkegin 12’sinde
(%15.2), non-azoospermik 1144 erkegin 26’sinda (%2.3)
kromozomal anomali tespit edilmistir. Kromozomal ano-
maliler literatlr temel alinarak disiik ve/veya konjenital
anomalili dogum riskini artiran/artirmayan olarak siniflan-
dinlmustir. Calismamizda hastalar retrospektif olarak ince-
lendiginde riski artiran ve artirmayan alt gruplar arasinda
konjenital anomalili dogum sikhigl agisindan (1/20; %5’e
karsin 1/14; %7,1), dislik acisindan (9/20; %45’e karsin
2/14; %14.3) veya etkilenmeyen canli dogumlar agisindan
(9/20; %45 e karsin 2/14; %64.3) istatistiksel olarak anlam-
It bir farkliik bulunamamustir.

Kromozomal anomali insidansi, teorik olarak dengesiz
genetige sahip kusaklarda azoospermiklerde %3.8 non-
azoospermiklerde %1 oraninda artmistir. Azoospermik
erkeklerdeki distigl 6nlemek icin (80-88) veya bir konje-
nital anomalili dogumu énlemek icin (790-3951) taranma-
s1 gereken kisi sayisi (NNS), non azoospermik erkeklerdeki
bir diistigti 6nlemek igin (315-347) veya bir konjenital
anomalili dogumu 6nlemek igin (2543-12723) taranmasi
gereken kisi sayisindan (NNS) 6nemli dlglide distik bulun-
mustur. Azoospermik erkekler ile non-azoospermik erkek-
ler arasindaki bu NNS deki biyiik farkliigin nedeni bu iki
grup infertil erkeklerdeki kromozomal anomali prevelansi-
nin 8dnemli derecedeki farkliligina baglanmistir. Muhtemel
kromozomal anomali bulma olasilig1 non obstruktif azoos-
permik erkeklerde obsturiktif olanlardan daha yiiksektir.
Bu nedenle non obstruktif azoospermik erkeklerde NNS
degeri esasen daha dstiik olac aktir. Calismamizin retros-
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pektif olmasindan dolayi azoospermik erkeklerin subkate-
korizasyonunun yapilmasi mimkiin olmamistir.

Calisma sonucunda NNS verilerine dayanarak tiim azo-
ospermik erkeklerde kromozomal tarama yapilmasini
oneriyoruz. Non-azoospermik erkeklerde ise tarama; tek-
rarlayan dusuk hikayesi olanlar, ailede tekrarlayan diisiik
hikayesi olan veya konjenital anomalili cocugu olan ciftle-
rin erkekleri ile simirlanmalidir. Gelecekte yapilacak maliyet
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etkinlik calismalariyla daha ¢ok veri elde edilerek infertil
erkeklerde kromozomal anomalilerin taranmasinda kila-
vuzlarin gelismesine yardimci olacaktr.
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