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Analiza medicala a microdeletiilor cromozomului Y este consideratd un diagnos-
tic esential pentru studiul infertilitatii masculine. Studii recente au divizat bratul lung
al cromozomului Y in 3 regiuni numite AZF (Azoospermia Factors), deletii frecvent
intalnite la pacientii cu azoospermie (absenta spermatozoizilor in ejaculat) si oligozo-
ospermie severa (reducerea productiei de spermatozoizi). Aceste regiuni (AZFa, AZFb
si AZFc) contin gene care controleaza etapele corecte ale spermatogenezei. Modifica-
rea uneia sau a mai multor regiuni determina reducerea drastica a celulelor germinale
pana la absenta lor completda. Diagnosticul de infertilitate masculina este suspectat la
pacientii cu azoospermie sau oligozoospermie, asociatd cu morfologie si/sau motilitate
spermatica anormald, in absenta altor cauze cunoscute [1].

Scopul cercetirii:determinarea frecventei microdeletiilor in regiunea factorului
azoospermiei de pe cromozomul Y stabilirea legaturii dintre acestea si infertilitatea mas-
culind intr-o cohorta de barbati din Republica Moldova cu suspiciune de infertilitate.

Obiectivele cercetirii: 1) studierea frecventei microdeletiilor 1n regiunea factoru-
lui azoospermiei (AZF) de pe cromozomul Y in randul barbatilor cu suspectie de inferti-
litate; 2) determinarea celor mai afectate regiuni din locusul AZF (AZFa, AZFb, AZFc)
de deletii in randul indivizilor; 3) corelarea deletiilor depistate la subiecti cu rezultatele
altor teste (genetice, optice, imagistice) realizare de catre acestia); 4) identificarea cailor
de tratament si sprijin disponibile pentru barbatii care intdmpina dificultati in concepe-
rea unui copil.

Materiale si metode: Studiul a fost efectuat la institutia medico sanitara ,,INVI-
TRO DIAGNOSTICS” in perioada 01.01.2023 — 15.03.2024. in cadrul acestuia au fost
analizati parametrii clinici a 34 patru subiecti masculini cu suspiciune de infertilitate
cu varsta cuprinsa intre 20 si 44 de ani. Toti acesti subiecti au realizat testul genetic de
detectare a microdeletiilor cromozomului Y - PCR Multiplex prin testarea markerilor
specifici zonelor AZFa, AZFb, AZFc) si doar o parte din acestia au realizat investigatii
suplimentare precum: investigatia geneticd pentru fibroza chistica, spermograma si
investigatii imagistice a aparatului urogenital.

Analizand aceste datele obtinute, se observa faptul ca la patru din cei 34 barbati
testati, au fost depistate deletii in locusul AZF. Trei din ei poseda deletii in locusul
AZFc, iar unul din ei poseda deletii atat n regiunea AZFc cat si in AZFb. Patru din
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cinci subiecti testati pentru fibroza chistica (dar nu din cei care au deletii), au parametri
in normad, iar unuia dintre ei i-au fost depistate mutatii la nivelul acestei gene. Rezulta-
tele spermogramei reflecta faptul ca 13 dintre subiecti au valori sub norméa (mai putin
de 25% de spermatozoizi cu miscari progresive), iar doi din acestia posedau deletii in
regiunea AZF. La patru subiecti fard deletii in regiunea AZF, s-au identificat diferite
maladii precum: epidimita bilaterala, hidrocel, varicocel gr. I si I, hipertrofie testiculara
bilaterala si chisturi epididimale bilaterale.

Printre metodele de sprijin si tratament al barbatilor infertili se numara:

— Injectarea intracitoplasmatica de sperma (ICSI) care presupune extractia testicu-
lara a spermatozoizilor si introducera acestora direct in ovul. Extractia poate fi
realizata pe trei cai:

1. Apirarea perecutanata a spermatozoizilor din Epididim.

2. Aspirarea microchirurgicald transcutanata a spermatozoizilor din Epididim .

3. Extractie testiculara a spermatozoizilor prin efectuarea unei biopsii si cautarea
la microscop a acestora [2].

— Administrarea de inhibitori de aromataza (letrozol sau anastrozol) pentru o pe-
rioadd de 3-6 luni pentru sporirea nivelul de testosteron care are rol esential in
sporirea spermatogenezei.

Concluzii si recomandari: Deletiile din regiunea AZF de pe bratul lung al cromo-
zomului Y, 1n special in regiunea AZFc, sunt frecvent asociate cu infertilitatea la barbati,
conform studiilor de specializate. Mutatiile de la nivelul genelor fibrozei chistice si
problemele la nivelul spermogramei pot fi, de asemenea, factori asociati cu infertili-
tatea masculin. In plus, imagistica ultrasonografica poate fi utila in identificarea unor
afectiuni asociate cu infertilitatea la barbati.

Detectia microdeletiilor la nivelul cromozomului Y este importanta pentru pacientii
care intentioneaza sa beneficieze de o reproducere asistata prin ICSI deoarece exista
riscul ca aceste anomalii genetice sa fie transmise si descendentilor ca urmare a suntarii
mecanismului fiziologic al fertilizarii, iar elaborarea de investigatii medicale suplimen-
tare pot ajuta la formarea unui tablou clinic complet despre starea pacientului fapt ce va
ajuta la determinarea unei metode potrivite de tratament.
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