Obr. 2. Spermiogram s ndlezem azoospermie
Fig. 2. Spermiogram with azoospermia finding

ramének chromozomu Y ve vSech analyzovanych
bunkach lymfocytl periferni krve.

Tento nalez byl potvrzen metodou MICROARRAY.
U vzorku periferni krve pacienta byl stanoven
profil arr[GRCh37] Yp11.32p11.2(237562_8875193)
x2,Yq11.21q12(14556841_59300085)x0, ktery pro-
kazal 8,68Mb duplikaci celého kratkého raménka
(oblast p11.32-p11.2) a zaroven 44,7Mb deleci ce-
[ého dlouhého raménka chromozomu Y (oblast
ql1.21-q12).

Stejné tak molekuldrné genetické vysetfenf ge-
nové oblasti AZFa (sY82, sY83, sY86, sY84, sY1065,
sY88, M259, sY625), AZFb (sY105, sY121, sY127,sY131,
sY134) a AZFc (sY1192, sY1191, sY153, sY1291, sY157,
sY254, sY255, sY160) chromozomu Y prokézalo
deleci v celém lokusu AZF (@ + b + ) a koreluje
s rozsahlou prestavbou chromozomu Y.

Molekularné genetickym vysetfenim variant
genu CFTR bylo u pacienta vylouc¢eno nosi¢stvi 50
nejcastéjsich patogennich variant genu CFTR v CR.

ZAVER GENETICKEHO VYSETRENI

U probanda byla zjisténa strukturalnf aberace chro-
mozomu Y — isochromozom i(Y)(p10), duplikace
kratkych ramének chromozomu Y a delece celého
dlouhého raménka Y (tudiz i celé oblasti AZF genu).
Tento nélez koreluje s klinickym nalezem azoosper-
mie. Isochromozom Yp (ORPHA:98797) je vzacna
gonozomalni aberace charakterizovana variabilnimi
klinickymi projevy zahrujicimi: normalni zdravé

KAZUISTIKY

Obr. 3. Magnetickd rezonance s ndlezem syndromu
prdzdného sedla

Fig. 3. Magnetic resonance imaging with findings
of empty sella syndrome

fertiini muze, muze s infertilitou a muze s obojet-
nymi genitdliemi a inkompletni maskulinizacf.

DISKUZE

V soucasné dobé je na svété 10 az 15 % neplod-
nych pard. Sterilita je podle Svétové zdravotnické
organizace (WHO) definovana jako neschopnost
otéhotnét po jednom roce pravidelného pohlav-
niho styku bez antikoncepcnich prostfedkd. Ne-
plodnost je z 50 % na strané muze a z 50 % na
strané Zeny, zhruba u 20 % pacientl se nepodafi
odhalit pficinu (1, 5). U 5 az 13 % je neplodnost
zpUsobena chromozomovymi aberacemi. Mezi
nejcasteéjsi patfi aneuploidie gonozom zpdsobuijici
znamé syndromy, dale translokace a jiné strukturni
abnormality (2).

U 6 % infertilnich muz0 byla prokazana struktu-
ralni abnormalita chromozomu Y: duplikace, delece,
inverze, dicentricky chromozom a ring chromozom.
U muzd s azoospermii je prokazana abnormalita
chromozomu Y az v 15 % piipadd. Casto je dete-
kovan mosaicismus linie 45,X spolu s linii s abnor-
malnim Y chromozomem - zde je poté znacna
variabilita fenotypového projevu (3). Delece celého
lokusu AZF (a+b-+c) je spojena s azoospermil.

U muzt s deleci v lokusu AZFc bylo zjisténo,
Ze se stoupajicim vékem muze dojit ke snizeni
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