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ЧАСТОТА ПОВРЕЖДЕНИЙ Y-ХРОМОСОМЫ ПРИ ТЯЖЕЛОЙ  
ПАТОСПЕРМИИ

Введение
До 15% случаев мужское бесплодие обусловлено генетическими нарушениями, 

с которыми ассоциируются до 50% тяжелых патоспермий. Одна самых частых причин 
генетического бесплодия связана с делециями локуса AZF в Y-хромосоме. Распростра-
ненность делеций AZF у мужчин с азооспермией, по данным разных авторов, 10–20%; у 
пациентов с тяжелой олигозооспермией – 5–10%.

Причинами репродуктивных нарушений наряду с крупными делециями являются 
и микроделеции участка Y-хромосомы, которые невозможно выявить рутинными цито-
генетическими методами. С развитием ПЦР методов диагностика этих нарушений стала 
относительно недорогим, быстрым и доступным методом.

Как известно, в эухроматиновой области длинного плеча Y-хромосомы располага-
ется локус AZF, который содержит большое количество генов, ответственных за выра-
ботку и развитие сперматозоидов. Локус AZF разделен на проксимальный – AZFа, сред-
ний – AZFb и дистальный участки – AZFc, в каждом из которых локализованы гены, 
вовлеченные в контроль сперматогенеза. В зависимости от повреждения определенного 
участка AZF у пациентов могут выявляться нарушения сперматогенеза на различных его 
стадиях. Так, в случаях повреждения локуса AZFа развивается синдром «только клетки 
Сертоли». При микроделециях в локусе AZFb наблюдается необструктивная азооспер-
мия, обусловленная «арестом сперматогенеза». В случаях с микроделециями в AZFc ло-
кусе прогноз наиболее благоприятный, и характер нарушений в спермограмме может 
быть от азооспермии до практически нормальных значений. Следует уточнить, что в слу-
чаях азооспермии с делецией локусов AZFа и AZFb прогноз неблагоприятный и биопсия 
не рекомендуется, при делециях AZFc биопсия, напротив, имеет хорошие перспективы, 
и в более половины случаев удается найти сперматозоиды.

Делеции локуса могут быть полными, но чаще мы встречаемся с его частичными 
повреждениями.
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Генетическое бесплодие, обусловленное делецией локуса AZF, имеет особое зна-
чение при медико-генетическом консультировании супружеских пар, перед проведением 
различных методов вспомогательных репродуктивных технологий. Повреждения Y-хро-
мосомы будет наследоваться по мужской линии, чаще более выраженные, и могут в сле-
дующих поколениях иметь более серьезные нарушения, с полным отсутствием перспек-
тив иметь своих детей.

Цель 
Установить частоту делеций у мужчин с азооспермией и тяжелой олигозоосперми-

ей, определить частоту поражения регионов.

Материалы и методы исследования
Нами было проведено обследование 145 мужчин с азооспермией и 32 мужчин с 

тяжелой олигозооспермией. Диагностика делеций в AZF локусе проводилась в медицин-
ском центре Family г. Махачкалы методом ПЦР в реальном времени.

Результаты исследования и их обсуждение
В результате обследования мужчин с азооспермией мы обнаружили делеции  

в 20 случаях, что составило 13,8%. 
Делеции региона “а” изолированно нам не встретились. Были встречены только в 

совокупности с повреждением всех остальных локусов (a, b и c), всего 2 случая, что со-
ставило 1,4% от общего количества пациентов с азооспермией и 10% от всех выявленных 
делеций. 

Делеции “b” изолированно также нам не встретились, а лишь в совокупности “b” и 
“с” регионов – в 11 случаях, что составило 7,6 и 55% от всех делеций. Делеции региона 
“с” встретились во всех случаях азооспермии с повреждениями в AZF локусе и состави-
ли 100% в числе делеций и в 13,8% популяции мужчин с азооспермией. Важно отметить, 
что локус “с” не всегда подвергался полной делеции, таких случаев 8, что составило 40%. 
В остальных случаях мы наблюдали частичное повреждения локуса AZFс. 

По результатам исследования пациентов с тяжелой олигозооспермией мы встретились 
в 4 случаях, что составило 12,5%. Во всех случаях микроделеции были в обнаружены в 
AZFс локусе. Все эти делеции были частичными и не затрагивали весь регион “с” в целом.

Выводы
Учитывая достаточно высокую распространенность данной генетический формы 

мужского бесплодия у пациентов с азооспермией (13,8%) и тяжелой олигозооспермией 
(12,5%), необходимо обследование мужчин на предмет делеций локуса AZF, что позво-
лит избежать неоправданного лечения и своевременно принять решения при необходи-
мости о применении ВРТ. В 2/3 случаев повреждение локуса AZFc было частичным, что 
может в ряде случаев давать более оптимистичный прогноз.
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