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В статье проведен анализ данных цитогенетического ис%
следования эякулята при мужском бесплодии. Цитоге%
нетический анализ позволяет в краткие сроки проводить
дифференциальную диагностику генетических дефек%
тов и аномальных хромосом. Это перспективное направ%
ление требует дальнейшей разработки и усовершенство%
вания.
Ключевые слова: мужское бесплодие, генетические аномалии
хромосом, цитогенетический анализ.

Убесплодных мужчин с соматически нормальным кариоти-
пом по результатам исследований различных авторов су-

ществует риск развития заболеваемости anaeploidiya в сперме, и
частота хромосомных аномалий в зародышевой линии состав-
ляет 6–18% [1–3, 9]. 

Хромосома Y играет важную роль в формировании спер-
матозоидов, однако тестов, которые выявляют изменения в
ней и влияние на снижение количества сперматозоидов, в на-
стоящее время не имеется. Недавно получены данные, что
отсутствие хромосомы Y в генетическом материале может
быть связано с бесплодием и установлено, что у 10–60% муж-
чин число сперматозоидов составляет 0–5 млн/мл [6, 10].
При мужском бесплодии (азооспермия, олигоастенотератос-
пермия) генетические аномалии в хромосоме Y определяют-
ся в 30–55% случаев [7].

Среди хромосомных аномалий, ведущих к нарушению
функции мужской фертильности, наиболее часто выявляют
отклонения в числе хромосом (XXY, YYY); нарушения в
структуре хромосом (особенно в Y-хромосоме); транслока-
ции хромосом.

Исследования кариотипа пациентов с помощью цитоге-
нетических тестов рекомендуется проводить в следующих
случаях:

- секреторная азооспермия с высоким уровнем сывороточ-
ного фолликулостимулирующего гормона;

- олигоспермия с менее 5 млн сперматозоидов в 1 мл семен-
ной жидкости;

- тератозооспермия – наличие мертвых сперматозоидов в
эякуляте.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
Обследованы 114 мужчин (средний возраст 28,66±0,65 го-

да) с врожденными заболеваниями репродуктивной системы и
азооспермией, проанализированы цитогенетические результа-
ты исследования с помощью модифицированного микрометода
по D. Hungerford [5].

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ 
И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ

Хромосомные аберрации и азооспермия
Результаты генетического исследования 114 пациентов с

азооспермией выявили у 105 (92,11%) нормальный мужской
кариотип – 46,XY; в остальных 9 (7,89%) случаях определены
хромосомные аномалии (табл. 1).

Чаще диагностировали измененный кариотип 47,XXY. При
этом наблюдалась добавочная хромосома Х при крипторхизме
(n=2) и синдроме Клайнфельтера (n=3) (рис. 1).

При рассмотрении кариотипа человека при наличии крип-
торхизма и азооспермии во всех метафазах определялась роберт-
сонова транслокация между 13, 14-й и хромосомы 47, XY,-13,
роб.т.(13,14) (р 11; p 11) [12]. Можно предположить, что транс-
локация у данных пациентов имеет позднее происхождение, так
как доказательств врожденной аномалии репродуктивной функ-
ции и хромосомных заболеваний в роду не имеется [4, 8].

Случай крипторхизма и аутосомно сбалансированной
транслокации 47,XY, -13 (13;14) (p 11; p 11) предполагает, что
пробанд является носителем наследственной аутосомной ано-
малии, унаследованной от матери [12].

Из типичных генетических дефектов только у одного паци-
ента был обнаружен аномальный вариант – наличие в кариоти-
пе по одной X и Y-хромосом: 48, XXYY (рис. 2).
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Кариотип
Количество пациентов

Абс. число %

46,XY кариотип 105 92,11

Кариотип с хромосомными
аномалиями

9 7,89

І. Классическая форма 47,XXY   
Синдром Клайнфельтера   

Крипторхизм
3  
2

2,63  
1,75

ІІ. Полный вариант 48,XXYY  
Синдром Клайнфельтера 1 0,88

ІІІ. Мозаичная форма 46,XY/47,XXY  
Синдром Клайнфельтера 1 0,88

IV. Клинические варианты 47,XXY  
Синдром Клайнфельтера  

Крипторхизм
1  
1

0,88  
0,88

Òàáëèöà 1
Òèïû õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé ïðè ãåíåòè÷åñêîì

òåñòèðîâàíèè ïàöèåíòîâ ñ àçîîñïåðìèåé (n=114)

À Á
Ðèñ. 1. Âûÿâëåííûå êàðèîòèïû: À – íîðìàëüíûé ìóæñêîé
êàðèîòèï 46,XY; Á – äîáàâî÷íàÿ Õ-õðîìîñîìà ïðè êàðèî-
òèïå 47,XXY ó ïàöèåíòîâ ñ ñèíäðîìîì Êëàéíôåëüòåðà
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Также, в двух случаях (1,75%) при крипторхизме (n=1) и
синдроме Клайнфельтера (n=1) выявлены аутосомные измене-
ния 47, XXY и в одном случае (0,88%) стандартная версия моза-
ичного вида – 46, XY/47, XXY (рис. 3).

Результаты проведенных исследований подтверждают ин-
формацию о том, что изменение числа хромосом в клетках мо-
жет являться причиной мужского бесплодия. Примером этого
являются случаи синдрома Клайнфельтера, при котором нару-
шения в наборе хромосом приводят к нарушению сперматоге-
неза и азооспермии [10, 11]. Аномальные изменения в дисталь-
ном конце хромосомы Y присутствуют в 13–20% случаев у муж-
чин с азооспермией и олигоспермией, что свидетельствует об их
прямых причинно-следственных связях. Данный факт имеет
важное значение для клинической практики в решении вопроса
адекватной терапии указанной патологии [9].

Резкое снижение подвижных сперматозоидов может быть
связано с количественными (синдромом Клайнфельтера или
структурными хромосомными аномалиями (транслокации) и
генетическими мутациями в генах митохондрий или андроген-
ных рецепторов. Дефекты в сперматогенезе могут проявляться
в различных вариациях генетических нарушений [13, 14].

В результате проведенных исследований можно сделать
следующие выводы:

- в 7,89% случаев мужского бесплодия выявлены хромосо-
мные аномалии;

- в 92,11% случаев мужского бесплодия установлен нор-
мальный кариотип;

- все обследованные пациенты страдали андрогенным дефи-
цитом и инфертилитетом.

Прогрессивное развитие современной науки расширяет на-
ши познания о человеческих генах, причинах развития генети-
ческих аномалий. Изучение генетических причин мужского
бесплодия позволит раскрыть ряд малоизученных проблем
сперматогенеза человека и качественно повысить уровень ле-
чебных вмешательств.

Цитогенетичне дослідження еякуляту при чоловічому
безплідді
П. Цветкова, І. Бабюк, С. Іванова, І. Ілієва

У статті проаналізовано результати цитогенетичного метода обстеження
еякуляту при чоловічому безплідді. Цитогенетичний аналіз дозволяє
протягом короткого часу проводити диференціальну діагностику гене-
тичних дефектів і аномальних варіантів хромосом. Досліджуваний метод
є перспективним є вимагає подальшого розроблення та вдосконалення.
Ключові слова: чоловіче безпліддя, генетична аномалія хромосом, ци0
тогенетичний аналіз.

Cytogenetic method of research of male infertility

P. Tzvetkova, I. Babiuk, S. Ivanova, I. Ilieva

In article the results of cytogenetic method of research of human semen of
male infertility. The way of research of minimum quantity of cytogenetic
analysis which allows during short period of time to get differential diag-
nostic of genetic defects and various anomaly forms of chromosomes. The
investigated method is perspective and has to prolonged investigation and
complication.
Key words: male infertility, genetic anomaly forms of chromosomes. 
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