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ΑΙΤΙΕΣ ΠΑΡΑΠΟΜΠΗΣ

■ ΟΛΙΓΟΑΣΘΕΝΟΖΩΟΣΠΕΡΜΙΑ/ΑΖΩΟΣΠΕΡΜΙΑ
■ ΑΝΑΤΟΜΙΚΑ ΧΑΡΑΚΤΗΡΙΣΤΙΚΑ
■ ΑΠΟΒΟΛΕΣ



ΠΡΟΣΕΓΓΙΣΗ 

■ ΚΑΡΥΟΤΥΠΙΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ
■ FISH ΣΠΕΡΜΑΤΟΣ
■ ΜΙΚΡΟΕΛΛΕΙΨΕΙΣ ΤΟΥ Υ 
■ ΚΥΣΤΙΚΗ ΙΝΩΣΗ



Y-microdeletions
EAA/EMQN

■ ΣΕ ΑΝΑΛΥΣΗ ΤΥΦΛΩΝ ΔΕΙΓΜΑΤΩΝ 
ΔΙΑΦΟΡΕΣ ΜΕΤΑΞΥ ΕΡΓΑΣΤΗΡΙΩΝ 
ΗΤΑΝ 2-10%

■ ΟΡΙΣΤΟΥΝ ΟΔΗΓΙΕΣ ΚΑΙ ΠΟΙΟΤΙΚΟΙ 
ΕΛΕΓΧΟΙ (οι οποίες 
αναπροσαρμόζονται 1999, 2004, 2014)



■ ΓΕΝΙΚΟ ΠΛΥΘΗΣΜΟ 1:4000

■ 3.2% σε υπογόνιμους άνδρες εώς 8% 
αζωοσπερμια.



Συχνότητα εμφάνισης ελλείψεων

■ AZFc (80%)
■ AZFa (0.5-4%)
■ AZFb (1-5%)
■ AZFbc (1-3%)
■ AZFabc σχετίζονται και με παθολογικό 

καρυότυπο 46,ΧΧ male (SRYpositive) ή 
iso(Y) i(Y)(p10)



AZFc ΠΕΡΙΟΧΗ

■ NAHR γεγονότα (αναδιατάξεις ομόλογων 
περιοχών) τα οποία οδηγούν σε μερική 
έλλειψή ή διπλασιασμούς που οδηγούν 
σε διαφορετικό αριθμό επαναλήψεων 
(gene dosage variation). 

■ Μια έλλειψη με πιθανή κλινική σημασία 
είναι η gr/gr, παρόλο που η έλλειψη 
αφορά σχεδόν το μισό AZFc, η σημασία 
εξαρτάται από τον υπό μελέτη 
πληθυσμό. 



Gr/Gr

■ Η έλλειψη σε συγκέκριμένες περιοχές 
όπως Κίνα και Ιαπωνία οι απλότυποι δεν 
σχετίζεται με την υπογονιμότητα

■ Ενώ φαίνεται ότι λειτουργεί επιβαρυντικά 
με την ηλικία

■ Καθώς και επιτρέπει την μεταφορά από 
γενιά σε γενιά.



■ Λήψη περιφερικού αίματος
■ Απομόνωση γενετικού υλικού
■ Αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης
■ Οπτικοποίηση

ΑΝΙΧΝΕΥΣΗ ΕΛΛΕΙΨΕΩΝ



PCR 





Οπτικοποίηση

■  



Σύμφωνα με τις οδηγίες του European 
Molecular Genetics Quality Network:

■    Διπλός έλεγχος με θετικό και αρνητικό μάρτυρα και SRY kai ZFΧ/Y περιοχές.

Multiplex A:
ZFY : 495 bp
SRY : 472 bp
sY254 : 400 bp (AZFc)
sY86 : 320 bp (AZFa)
sY127 : 274 bp (AZFb)

Multiplex B:
ZFY : 495 bp
SRY : 472 bp
sY84 : 326 bp (AZFa)
sY134 : 301 bp (AZFb)
sY255 : 126 bp (AZFc
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ΈΛΛΕΙΨΗ gr/gr-απουσία της περιοχής 
SY1291



Διάγνωση των ελλείψεων -προγνωστική αξία

■ TESE/micro-TESE , δεν προτείνεται σε AZFa ενώ 
έχει ελάχιστες πιθανότητες σε AZFb έλλειψη

■ AZFc 50% πιθανότητα micro-TESE και σύλληψης 
με ICSI.

■ Χαμηλή ποιότητα εμβρύων και χαμηλά ποσοστά 
επιτυχημένης εγκυμοσύνης.

■  Προτείνουμε γενετική συμβουλευτική και έλεγχο 
και άλλων ατόμων σε αναπαραγωγική ηλικία.

■ Η έλλειψη gr/gr έχει συσχετιστεί με αυξημένη 
προδιάθεση καρκίνου των όρχεων.



CFTR

■ Ρυθμιστική πρωτεϊνη η οποία εκφράζεται στα 
επιθηλιακά κύτταρα πολλών οργάνων όπως 
πνεύμονες, ήπαρ, πάνκρεας, πεπτικό, 
ουροποιητικού και δέρματος.



Aπουσία, υπολειτουργία ή χαμηλή συγκέντρωση της πρωτεϊνης CFTR 
παράγεται παχύρευστη κολλώδη βλέννη η οποία αποφράσει τους 
πόρους των αδένων σταδιακά καταστρέφοντας τους. 



2000 μεταλλάξεις κυστικής ίνωσης

■ CBAVD (95% CF MUTATIONS)

■ 2% ταυτόχρονη παρουσία CF causing mutation/ 
με πολυμορφισμό 5T ή 7Τ poly T (εσώνιο 8) ή 
R117H  



■ Λήψη περιφερικού αίματος

■ Απομόνωση γενετικού υλικού

■ Αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης

■ Οπτικοποίηση

ΑΝΙΧΝΕΥΣΗ ΜΕΤΑΛΛΑΞΕΩΝ



Ανίχνευση μετάλλαξης F508del



Γενετικός αναλυτής









NGS



NGS

■ Ταυτόχρονη αλληλούχιση πολλών μικρών 
κομματιών DNA (μέχρι 100-150bp)

■ 139 μεταλλάξεις κυστικής ταυτόχρονα σε 8 
δείγματα

■ Πλήρης αλληλούχιση του γονιδίου  
ταυτόχρονα σε 8 δείγματα.




