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AZOOSPERMILI ERKEK HASTADA SAPTANAN 45,X/46,XY MOZAISIZMI

Feride Iffet SAHIN, Ozge OZALP, Zerrin YILMAZ

Bagkent Universitesi Tip Fakiultesi Tibbi Genetik Anabilim Dali, Ankara

OZET

39 yasinda erkek hastadan azoospermi nedeniyle periferik kandan kromozom analizi ve Y mikrodelesyonu taramasi yapuld.

45,X[14]/46,XY [6] karyotipi saptanan hastanin uygun primerler ile yapilan polimeraz zincir tepkimesi sonucunda incelenen

bolgelerde delesyonunun bulunmadig belirlendi. Karyotipte saptanan bulgusu ile ilgili hastaya genetik danisma verildi.

Anahtar kelimeler: 45,X/46,XY, azoospermi, mozaisizm, Y mikrodelesyonu

SUMMARY

45,X/46,XY Mosauisim in Azoospermic Patient

A 39 year old man was referred to our department for chromosome analysis from peripheral blood and Y microdeletion screening.

A 45X[14]/46,XY [6] mosaic karyotype was detected. Y microdeletion testing using appropriate primers revealed no deletions.

Genetic counseling was given to the patient about his karyotype.
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GIRIS

Fertilitede azalma ciftlerin %15 kadarim etkiler.
Bunlarin yaklagik yarisinda da neden genellikle genetik
kaynakli erkek infertilitesidir(!). Infertil erkeklerde
kromozom anomalisi siklig1 genel populasyona oranla
daha yiiksek olarak bildirilmigtir. Bu hastalarda cinsiyet
kromozom anomalisi 6zellikle sik gozlenir ve tim
anomalilerin %80-90m1 olugturur(®),

Azoospermi ve oligozoospermili erkeler ayr1 ayri
degerlendirildiginde sitogenetik anomalilerin sikl1g1
sirastyla %13.7 ve %4.6 olarak bulunmugtur. Klinefelter
sendromu ve mozaik tipi azoospermik erkeklerin
%10.8’inde gozlenirken diger cinsiyet kromozom

anomalileri %1.8 oraninda gozlenmistir(!),

OLGU SUNUMU

17 yillik evli ve esiyle akrabaligi bulunmayan 39
yasindaki erkek hastanin yapilan sperm analizinde
azoospermi saptanmasi uzerine periferik kandan
kromozom analizi ve Y mikrodelesyonu analizi
amaciyla laboratuvarimiza bagvurdu.

Alman periferik kan orneklerinden lenfosit kulturi
yapilarak rutin kromozom eldesi ve GTG bantlama
yontemleri uygulanarak kromozom eldesi ve analizi
yapildi®. Elde edilen 450-500 bant ¢ozinuirlikteki
metafaz plaklarmin incelenmesi sonucunda hastada
45,X[14]/46,XY [6] karyotipi saptand:. ICSI planlantyor
olmast nedeniyle es zamanl olarak hastanin egine
uygulanan kromozom analizi sonucunda esinde 46,XX

normal karyotip gozlendi.
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Y mikrodelesyonu taramas: amactyla alinan EDTA'1
periferik kan drneklerinden DNA izolasyonunu takiben
(Roche Diagnostics, Code:1 796 828, Almanya) uygun
primerler kullanilarak polimeraz zincir tepkimesi ile
(PCR) Azf a bolgesine ait iki (sY 84, sY 86), Azf b
bolgesine ait u¢ (sY 131, sY 143, sY 164 ), Azf c
bolgesine ait bes (sY 152, sY 254, sY 255, sY 277, sY
283), delesyon tarandi. Taranan bolgeler agisindan Y

mikrodelesyonu saptanmadi.

TARTISMA

Azoospermi veya oligozoospermi saptanan erkek
olgularda kromozom anomalisi sikliginin artmig oldugu
bilindiginden kromozom analizi mutlaka yapilmalidir().
Y kromozom erkekte germ hiicre gelisimi i¢in gereklidir
(4. 45,X/46,XY mozaisizmi bulunan erkeklerde
maskiilinizasyon ozelliklerinin 45, X hiicre oranlari
ile bir iligkisi saptanmamustir. 45,X hiuicrelerin kanda
veya gonadlarda saptanmig olmast da maskillinizasyon
ozelliklerinden bagimsizdir®),

45,X/46,XY mozaisizmi, Y kromozomu anomalileri
ile siklikla iligkili olarak bulunmugtur®). Y kromozomu-
nun yapisal anormallikleri genellikle 45,X hiicre dizisi
ile birlikte bulunmakta ve 45,X hiicre dizisinin yapisi
ve stabilitesi bozulmug bir Y kromozomunun kaybr ile
ortaya ¢iktig1 dusuinulmektedir. Bu durum fenotipik
degiskenligi ortaya ¢ikarir ve seksiiel infantilizm
bulgular: ile birlikte kadin fenotipinden, belirsiz
genitallere, hipospadiash erkekten, azoospermik erkege
kadar degisen fenotipler gozlenebilir®. Bu nedenle,
hastamizda saptadigimiz 45,X hiicre klonunun
azoospermiye neden olabilecek bir Y kromozom
delesyonu nedeniyle ortaya c¢ikip ¢ikmadigini
gosterebilmek amaciyla Y mikrodelesyonu taramasi
yaptik, ancak taranan bolgeler agisindan delesyon
saptamadik.

Y kromozom iuizerinde yer alan anormal testis
determinan genlerin de fenotipten sorumlu olabilecegi

ve SRY geninin pozitifliginin bu olgularda dnemli

Azoospermili erkek hastada saptanan 45,X/46,XY mozaisizmi

oldugu bildirilmistir®). Bizim olgumuzda da uygun
primerler ile yaptigimiz polimeraz zincir tepkimesi ile
amplifikasyon sonucunda SRY bolgesinin pozitifligini
gosterdik. Bu bolgedeki nokta mutasyonlarinin
gosterilmesi anormal fenotip ile iligkinin belirlenmesi
acisindan yararli olacaktir.

45,X/46,XY mozaisizmi durumunda tamamen normal
erkek fenotipinde olan bireylerin degerlendirilmesinin
dikkatle yapilmasi ve normal erkek tanisinin
konulabilmesi i¢in Oncelikle detayl1 aragtirmalarin
tamamlanmasinin beklenmesi ve degerlendirilmesi
uygun olacaktir.

Bizim olgumuzda ICSI planlaniyor olmasi nedeniyle
hastanin kendi bulgusu ile ilgili genetik danigma
verirken ayn1 zamanda ICSI uygulanmasi ve embriyo
acisindan riskler ile ilgili olarak da hasta ve egini
bilgilendirerek saglikli embriyo transferinin dnemini
vurguladik, Kromozomal olarak saglikli embriyonun
preimplantasyon genetik tan1 yapilarak belirlenebilecegi
ve bu secenegi degerlendirebilecekleri konusunda on
bilgi verdik.
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