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ناباروري زوج ها يك مشكل جهاني بوده و بر طبق آمار سازمان بهداشت جهاني تقريبا يـك زوج از هـر هفـت زوج تحـت تـاثير      

زوجـين بـراي داشـتن فرزنـد، نابـاروري      درصد موارد علت نـاتواني  

ناباروري مردان يك اختلال هتروژن ناشي از فاكتورهاي متعدد ژنتيكي و محيطي مي باشد كه منجر بـه نقـص   

بر اساس مطالعات، ارتباط مثبتي بين غلظت فولات سرم با ميزان تراكم، حركت و مورفولوژي نرمـال  

متـيلن تتراهيـدروفولات ردوكتـاز    . باشـد  بنـابراين احتمـالا مسـير فـولات در بـاروري مـردان مهـم مـي        

يك آنزيم كليدي درمتابوليسم فولات بوده و داراي نقش حياتي در متعادل كردن ذخيره گـروه هـاي متيـل بـين     

كي از ويژگي هاي اپي ژنتيكي مهم مي باشد كه نقش حيـاتي در  

باعث كاهش فعاليت آنزيم و به   MTHFRدر ژن

مـرد بـارور ايرانـي جهـت      300مـرد نابـارور و   

. بررسي شـدند A1298C پلي مورفيسم براي مطالعه 

     در. بررسـي انجـام گرفـت   PCR-RFLP ژنومي از نمونه هاي خون اين افراد، بـا اسـتفاده از تكنيـك    

و در افـراد   %3/10و % 36، %7/53بـارور بـه ترتيـب    

، AAفراوانـي ژنوتيـپ هـاي     A1298Cدر پلي مورفيسـم  

% 23/9و % 385/55، %385/35و در افراد كنترل به ترتيب 

 پلي مورفيسم تفاوت معني داري در فراواني ژنوتيپي بين افراد بيمار و كنترل مشاهده نشد

و  C677Tپلي مورفيسم  بررسي توام اين دو پلي مورفيسم نشان دهنده ارتباط معني دار بين هتروزيگوت هاي دو
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ناباروري زوج ها يك مشكل جهاني بوده و بر طبق آمار سازمان بهداشت جهاني تقريبا يـك زوج از هـر هفـت زوج تحـت تـاثير      

درصد موارد علت نـاتواني   20-50در . مشكلات باروري يا كاهش باروري قرار مي گيرد

ناباروري مردان يك اختلال هتروژن ناشي از فاكتورهاي متعدد ژنتيكي و محيطي مي باشد كه منجر بـه نقـص   

بر اساس مطالعات، ارتباط مثبتي بين غلظت فولات سرم با ميزان تراكم، حركت و مورفولوژي نرمـال  . در اسپرماتوژنز مي گردند

بنـابراين احتمـالا مسـير فـولات در بـاروري مـردان مهـم مـي        

يك آنزيم كليدي درمتابوليسم فولات بوده و داراي نقش حياتي در متعادل كردن ذخيره گـروه هـاي متيـل بـين     

كي از ويژگي هاي اپي ژنتيكي مهم مي باشد كه نقش حيـاتي در  يDNA متيلاسيون . و متيلاسيون آن مي باشد

در ژنA1298C و  C677Tموتاسيون هاي . تنظيم بيان ژن در اسپرماتوژنز دارد

مـرد نابـارور و    303 در اين پـژوهش، . دنبال آن ناباروري مردان در برخي جمعيت ها مي شوند

C677T ،131 براي مطالعه مرد بارور ايراني  130و  مرد نابارور

DNA     ژنومي از نمونه هاي خون اين افراد، بـا اسـتفاده از تكنيـك

C   فراواني ژنوتيپ هـايCC ،CT  وTT  بـارور بـه ترتيـب    در افـراد نا

در پلي مورفيسـم  . )=458/0P( بود %24/9و % 925/40، 49%/

و در افراد كنترل به ترتيب  %56/17و % 46/40، %98/41ه ترتيب در افراد نابارور ب

P=( .پلي مورفيسم تفاوت معني داري در فراواني ژنوتيپي بين افراد بيمار و كنترل مشاهده نشد در هر دو

بررسي توام اين دو پلي مورفيسم نشان دهنده ارتباط معني دار بين هتروزيگوت هاي دو

  ).=035/0P( در بين افراد بيمار و كنترل بود

MTHFR پلي مورفيسم ژني، ناباروري مردان ،  

��� ��ر���� ه��  ����رC677T  وA1298C  ت ردو���ز در
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ناباروري زوج ها يك مشكل جهاني بوده و بر طبق آمار سازمان بهداشت جهاني تقريبا يـك زوج از هـر هفـت زوج تحـت تـاثير      

مشكلات باروري يا كاهش باروري قرار مي گيرد

ناباروري مردان يك اختلال هتروژن ناشي از فاكتورهاي متعدد ژنتيكي و محيطي مي باشد كه منجر بـه نقـص   . مردان مي باشد

در اسپرماتوژنز مي گردند

بنـابراين احتمـالا مسـير فـولات در بـاروري مـردان مهـم مـي        . سپرم ها وجـود دارد ا

)MTHFR (     يك آنزيم كليدي درمتابوليسم فولات بوده و داراي نقش حياتي در متعادل كردن ذخيره گـروه هـاي متيـل بـين

و متيلاسيون آن مي باشد DNAسنتز 

تنظيم بيان ژن در اسپرماتوژنز دارد

دنبال آن ناباروري مردان در برخي جمعيت ها مي شوند

T پلي مورفيسممطالعه 

DNAپس از استخراج 

C677Tي مورفيسم پل

/835كنترل به ترتيب 

AC  وCC در افراد نابارور ب

=066/0P( به دست آمد

)05/0P>(. بررسي توام اين دو پلي مورفيسم نشان دهنده ارتباط معني دار بين هتروزيگوت هاي دو

A1298C در بين افراد بيمار و كنترل بود

MTHFR :كلمات كليدي
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Abstract 

 

 

 

Couple infertility is a global health problem and according to the World Health Organization 

approximately one couple in seven is affected by fertility or subfertility problems.

infertility in humans has been acknowledged as the cause of couple's inability to

in 20-50% of total cases. Male infertility is a heterogeneous disorder, with various 

environmental factors that contribute to the impairm

shown a positive correlation between serum folate concentrations and

percentage of sperm with progressive motility as well as 

morphology. So, folate pathway could be

Methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR) is a key

folate metabolism. It has a key role in bala

synthesis and DNA methylation. DNA methylation is an important epigenetic

that plays a pivotal role in regulation of 

A1298C Mutations are known as causes o

variants in the MTHFR gene may be associated

assess the relation between the C677T and A1298C polymorphisms and 

Iran, we studied the C677T mutation in 303 infertile men and 300 fertile men as control and 

the A1298C mutation in 131 infertile men and 130 fertile men as control.

extracted   by salting out procedure. 

was performed by PCR-RFLP analysis.

patients were 53.7%, 36%, 10.3%

(P=0.458). The frequencies of AA, AC, and CC genotypes in patients were 41.98

17.56% and in controls were 35.38

suggest that there is no significant association of C

with male infertility in assessed 

Heterozygosity in both polymorphisms, indicating that these polymorphisms together 

play a role in infertility (P=0.035)
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Analysis of  Methylenetetrahydrofolate  Reductase (MTHFR) 

C677T and A1298C polymorphisms on male infertility
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Couple infertility is a global health problem and according to the World Health Organization 

one couple in seven is affected by fertility or subfertility problems.

infertility in humans has been acknowledged as the cause of couple's inability to

of total cases. Male infertility is a heterogeneous disorder, with various 

environmental factors that contribute to the impairment of spermatogenesis. Studies have 

shown a positive correlation between serum folate concentrations and

percentage of sperm with progressive motility as well as percentage of sperm with normal 

folate pathway could be important in male infertility                                         .

Methylenetetrahydrofolate reductase (MTHFR) is a key regulatory enzyme involved in

folate metabolism. It has a key role in balancing the pool of methyl groups 

synthesis and DNA methylation. DNA methylation is an important epigenetic

that plays a pivotal role in regulation of gene expression during spermatogenesis. C

C Mutations are known as causes of low MTHFR enzymatic activity,

he MTHFR gene may be associated with male infertility in some populations. 

e C677T and A1298C polymorphisms and male infertility in 

T mutation in 303 infertile men and 300 fertile men as control and 

C mutation in 131 infertile men and 130 fertile men as control. Genomic DNA was 

by salting out procedure. Detection of the MTHFR C677T and A

RFLP analysis. The frequencies of CC, CT, and TT genotypes in 

% and in controls were 49.835%, 40.925%, 9.24

. The frequencies of AA, AC, and CC genotypes in patients were 41.98

and in controls were 35.385%, 55.385%, 9.23% respectively (P=0.066)

suggest that there is no significant association of C677T and A1298C in the MTHFR gene 

assessed Iranian subpopulation. There is significant association of 

Heterozygosity in both polymorphisms, indicating that these polymorphisms together 

(P=0.035). 

ene polymorphism, Male infertility 

Analysis of  Methylenetetrahydrofolate  Reductase (MTHFR) 
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Couple infertility is a global health problem and according to the World Health Organization 

one couple in seven is affected by fertility or subfertility problems. Male 

infertility in humans has been acknowledged as the cause of couple's inability to have children 

of total cases. Male infertility is a heterogeneous disorder, with various genetic and 

ent of spermatogenesis. Studies have 

shown a positive correlation between serum folate concentrations and sperm density, 

percentage of sperm with normal 

                                       

regulatory enzyme involved in the 

ncing the pool of methyl groups between DNA 

synthesis and DNA methylation. DNA methylation is an important epigenetic feature of DNA 

gene expression during spermatogenesis. C677T and 

f low MTHFR enzymatic activity, so polymorphic 

with male infertility in some populations. To 

male infertility in 

T mutation in 303 infertile men and 300 fertile men as control and 

Genomic DNA was 

T and A1298C mutation 

The frequencies of CC, CT, and TT genotypes in 

, 9.24% respectively 

. The frequencies of AA, AC, and CC genotypes in patients were 41.98%, 40.46%, 

(P=0.066). Our findings 

C in the MTHFR gene 

There is significant association of 

Heterozygosity in both polymorphisms, indicating that these polymorphisms together may 
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  ناباروري مردان -1-1

هـاي پيشـگيري از   باردار شدن پس از يك سال رابطه جنسي و بدون استفاده از هر گونـه روش   ناباروري به ناتواني يك زوج در

يك مشكل جهاني بوده و تقريبا يك زوج از هـر هفـت زوج    ناباروري[Krausz, C., et al. 2000].  بارداري اطلاق مي گردد

بررسـي هـاي آمـاري     [Randolph, L. M., et al. 1999]. تحت تاثير مشكلات ناباروري يا كاهش باروري قرار مـي گيـرد  

ناباروري در جوامع بشري در حال رشد رو به افزايش است، لذا ايـن امـر يـك مسـاله شـايع و      نشان مي دهند كه شيوع  مختلف

در چنـدين مركـز تحـت نظـارت سـازمان       1987بر طبق مطالعه اي كه در سـال  . نگران كننده براي زوجين محسوب مي شود

ي زوج ها تنها عوامل مردانه و در موارد نابارور% 20انجام شده است، در ) World Health Organization(جهاني بهداشت 

باقيمانده هنوز علـت  % 15در . موارد هر دو فاكتورهاي مردانه و زنانه با هم دخيل هستند% 27تنها عوامل زنانه و در % 38حدود 

ام به اين دسته از ناباروري ها ايديوپاتيك گفته مي شود بدين معني كه زن و شوهر با توجه بـه انج ـ . مشخصي يافت نشده است

توانـد در اثـر عـواملي     ناباروري ايـديوپاتيك مـي  . ندارند ولي به علل نامشخصي بچه دار نمي شوند آزمايش هاي موجود مشكلي

  تهاي مزمن، سوء تغذيه، عوامل محيطي و يا اختلالات ژنتيكي باشد كه هنوز نقش آن هـا مشـخص نشـده اس ـ    بيماري مانند

[Huynh, T., et al. 2002].  

ناباروري متعددند و بايد هر زوج به طور كامل مورد بررسي قرار گيرند، اما نقـش مـردان در نابـاروري در مطالعـات      اگر چه علل

ناباروري اهميت فراواني  به عبارت ديگر ارزيابي و درمان مردان بيمار در مسير حل مشكل .متعدد مورد بررسي قرار گرفته است

  .دارد

  

  ارزيابي مردان نابارور -1-2

ارزيـابي  . ين علت دقيق بيماري كه به درمان و تصميم گيري فرد كمك مي كند نيازمند يك ارزيابي دقيـق و كامـل اسـت   تعي  

اوليه ناباروري مردان بايد شامل يك تاريخچه كامل پزشـكي و توليـد مثلـي، آزمـايش جسـماني توسـط اورولوژيسـت يـا سـاير          

  .مني باشدمتخصصين توليد مثل مردان، و در نهايت آناليز مايع 
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  اسپرماتوژنز -1-3

تمـايز سـلولهاي    .از آنجا كه اسپرماتوژنز كامل و بي نقص لازمه باروري است ابتدا به توضيح مختصري در مورد آن مي پـردازيم 

بـا فـرا رسـيدن زمـان بلـوغ، سـاخت       . ژرم لاين از اسپرماتوگونيا به اسپرماتوزوا، اسپرماتوژنز نام دارد كه در بلوغ شروع مي شود

  . ع مي شودميليون اسپرم در روز شرو  125با سرعت حدود  بيضه هامداوم اسپرم در 

هـا تقسـيم مـي شـوند و ايـن       سلول هاي بنيادي در ديواره داخلي توبول. 1مي سازند اسپرمهر بيضه حاوي لوله هايي است كه 

سپس اسـپرم  ).  1-1شكل (دارند ) از ديواره شروع شده و به سمت داخلي تر پيشروي مي كند( centripetalتقسيمات مسير 

هـا   بلوغ اسـپرم . هاي در حال شكل گيري در آن بالغ مي شوند و تا زمان انزال ذخيره مي شوند وارد اپيديديم مي شود و گامت

  .شامل بدست آوردن دم و توانايي تحرك است

وصـل   پيشابراهوصل مي كند كه اين مجرا خود به انزالي را به يك مجراي  اپيديديم، هر وازدفرانراي يك لوله ديگري به نام مج

، مايعاتي را ترشح مـي كننـد كـه وظيفـه انتقـال و تغذيـه       )يك جفت غده ساخت مني و يك غده پروستات(سه غده . مي شود

  .را تشكيل مي دهند مني، مايعي به نام مايع اسپرماين ترشحات همراه . اسپرم را برعهده دارند

مرحله اول اسپرماتوسيتوژنز است كه منجر به تشكيل اسپرماتوسيت هـا بـا   . اسپرماتوژنز را مي توان به چند مرحله تقسيم كرد 

رحله يك اسپرماتوگونيوم ديپلوييد كه در بخش بازال لوله هاي اسپرم ساز قـرار دارد بـا   در اين م. نيمي از مواد ژنتيكي مي شود

هاي ديپلوئيد سـپس بـه سـمت     اين سلول. هاي ديپلوئيد حدواسط بنام اسپرماتوسيت اوليه توليد مي كند تقسيم ميتوز، سلول

     ، اسپرماتوسـيت ثانويـه ايجـاد    Ιتقسـيم ميـوز  خود را دو برابر كرده و سپس بـا انجـام   DNA بخش مركزي لوله حركت كرده و 

شـده و اسـپرماتيد    IIمرحله دوم اسپرماتيدوژنز نام دارد كه در ايـن مرحلـه اسپرماتوسـيت ثانويـه سـريعاً وارد ميـوز       . كند مي

ايـن تغييـرات   از جملـه  . مرحله بعد اسپرميوژنز است كه شامل تمايز و تغيير شكل اسپرماتيد مي باشد. هاپلوئيد ايجاد مي كند

كه ابتدا با پـروتئين هـاي هسـته اي     DNA. مي توان به تشكيل دم، ضخيم شدن ناحيه مياني و تجمع ميتوكندري اشاره كرد

ها بسيار فشرده مـي شـود، دسـتگاه گلـژي فشـرده شـده و        ها توسط پروتامين بسته بندي شده بود، با جايگزيني اين پروتئين

اسـپرماتيد پـس از طـي    . هاي سرتولي فاگوسيت مي شوند و سيتوپلاسم اضافي توسط سلول ها مي شود، ارگانل آكروزوم ايجاد

مراحل فوق اسپرماتوزوا نام مي گيرد كه بالغ شده اما فاقد تحرك است و پس از انتقال به اپيديديم و بلوغ نهايي، قدرت تحـرك  

  .[Anonymous. 1998]  دست مي آورده و لقاح را ب

                                                           

1. Seminiferous tubules 



    

  

سـلول   -7اسـپرماتوزوا   -6اسـپرماتيد   -5اسپرماتوسـيت ثانويـه   

شكل و توانايي حركت مناسب اسپرم اختلالـي وجـود داشـته    

ناباروري مردان بـا چنـدين   . ناباروري يك مشكل هتروژن است كه فاكتورهاي متعدد محيطي و ژنتيكي در آن دخيل مي باشند

ميزان استاندارد پارامترهـاي منـي   . عداد، حركت و ريخت شناسي اسپرم مي شود مرتبط مي باشد
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  . تقسيمات سلول هاي زاينده در لوله هاي اسپرم ساز

اسپرماتوسـيت ثانويـه    -4اسپرماتوسـيت اوليـه    -3اسپرماتوگونيا 

 سد خوني بيضه

  اختلالات مربوط به اسپرم

شكل و توانايي حركت مناسب اسپرم اختلالـي وجـود داشـته     تعداد ،  بلوغ ، مرحله به طور طبيعي اگر در هر يك از فاكتورهاي

  .محسوب مي شود باشد، شانس لقاح كم شده و مرد نابارور

ناباروري يك مشكل هتروژن است كه فاكتورهاي متعدد محيطي و ژنتيكي در آن دخيل مي باشند

عداد، حركت و ريخت شناسي اسپرم مي شود مرتبط مي باشداختلال كه شامل اختلال در ت

  : آمده است 1-1مطابق با سازمان بهداشت جهاني در جدول

  

  

  

  

تقسيمات سلول هاي زاينده در لوله هاي اسپرم ساز -1-1شكل 

اسپرماتوگونيا  -2غشاي پايه  -1

سد خوني بيضه -8سرتولي 

 

  

اختلالات مربوط به اسپرم -1-3-1

به طور طبيعي اگر در هر يك از فاكتورهاي

باشد، شانس لقاح كم شده و مرد نابارور

ناباروري يك مشكل هتروژن است كه فاكتورهاي متعدد محيطي و ژنتيكي در آن دخيل مي باشند

اختلال كه شامل اختلال در ت

مطابق با سازمان بهداشت جهاني در جدول
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  <ميلي ليتر2  حجم

  pH(  8/7 -2/7(ميزان اسيديته 

  اسپرماتوزوآ ml/106×20  غلظت اسپرم

  انزالاسپرماتوزوآ در  < 40×106  شمارش كلي اسپرم

  حركت جلو رونده <% 50  حركت

  فرم هاي استاندارد <% 30  ريخت شناسي

  

  ميزان استاندارد پارامترهاي مني مطابق با سازمان بهداشت جهاني - 1- 1جدول

  

  

  :عبارتند از  1-1انواع متداول ناباروري با توجه به جدول

آزواسپرمي بـه دو گـروه آزواسـپرمي انسـدادي و     . به فقدان اسپرم در مايع انزال گفته مي شود): Azoospermia(آزواسپرمي  -1

 . غيرانسدادي تقسيم مي شود

در ايـن نـوع    .مـوارد آزواسـپرمي را شـامل مـي شـود     %  40آزواسپرمي انسدادي به علت انسداد مجاري منـوي مـي باشـد كـه     

در آزواسپرمي غيرانسدادي نقص در فرآينـد اسـپرماتوژنز    .ايع انزال وجود نداردآزواسپرمي هيچ گونه سلول اسپرماتوزوآيي در م

 .در اين نوع آزواسپرمي توليد اسپرم كاهش يافته و يا اصلا توليد نمي شود. موارد آزواسپرمي را شامل مي شود% 60مي باشد و 

ميليون در  20در اين حالت تعداد اسپرم از . ودبه تعداد كم اسپرم در انزال مرد گفته مي ش): Oligospermia(اليگوزوسپرمي  -2

 ).ميليون در ميلي ليتر است 20-120تعداد نرمال ( ميلي ليتر كمتر است
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 .اسپرم ها حركت جلو رونده طبيعي نشان مي دهند%  50كمتر از ): Teratozoospermia( تراتوزواسپرمي  -3

 .ها داراي شكل طبيعي هستنداسپرم % 30كمتر از ): Asthenozoospermia( استنوزوسپرمي -4

شامل هـر سـه حالـت اليگوزوسـپرمي، استنوزوسـپرمي و      ): Oligoasthenoteratozoospermia( اليگواستنوتراتوزوسپرمي -5

 .تراتوزوسپرمي مي باشد

 .[Ezeh, U. 2000]  انزال وجود ندارد): Aspermia( آسپرمي - 6

باقي مانده از ناباروري مـردان  %  10در . ناباروري مردان وجود دارد %90چهار مورد اول در نيمي از ناباروري زوج ها و در حدود 

 .لذا فرض بر اين است نواقص غشايي و متابوليكي اسپرماتوزوئيد علت ناباروري است. پارامترهاي مني طبيعي گزارش شده است

(WHO)بر طبق معيارهاي سازمان بهداشت جهاني
 ،(oligozoospermia)رليتدر هر ميلي  106×20كمتر از  تعداد اسپرم  2

 ـ  (teratozoospermia)% 30و مورفولوژي نرمـال كمتـر از    (asthenozoospermia)% 50تحرك كمتر از   يدر مـايع انزال

  [Oatez R., et al. 1994; Huszar G, et al. 1992].  دفرد شو غير نرمال است و مي تواند باعث ناباروري

  

   مردانعوامل ايجاد كننده ناباروري در  -1-4

به طور كلي از علل ناباروري مردان مي توان بـه عوامـل ژنتيكـي، آناتوميـك، هورمـوني، التهـابي، ايمونولوژيـك و آسـيب هـاي          

   .كردمكانيكي اشاره 

ناتواني جنسي، انزال زودرس، مشكلات هورموني، چاقي تا غير طبيعي بودن سلول هاي جنسي، ابتلا به عوامل بسياري از جمله 

همگي هر چند كوچك مي تواننـد بـه عوامـل ژنتيكـي كـه از       ،يك جراحي كه به ناباروري مي انجامد حتي لزوم انجامعفونت و 

  . [Hackstein, J., et al. 2000] مرتبط باشند اهميت ويژه اي در ناباروري برخوردار است،

ساختماني دسـتگاه تناسـلي، عفونـت هـاي     شايع ترين عوامل غير ژنتيكي ناباروري مردان شامل هايپوگناديسم، ناهنجاري هاي 

نقص هـاي ژنـي و آنومـالي    . واريكوسل، بيماري هاي مزمن، داروها و مواد شيميايي مي باشند تناسلي، جراحي هاي اسكلروتوم،

بسيار ناباروري و ارتباط آن با عوامل ژني و كروموزومي . مي توانند موجب اختلال در فرآيند اسپرماتوژنز گردند هاي كروموزومي

موتاسيون هاي ژني، اختلالات كروموزومي، ناهنجاري هاي شبكه كروماتيني اسـپرم و بلـوغ آن از جملـه عـواملي     . پيچيده است

  رخداد برخي پديده ها . سلول هاي جنسي را دچار اختلال كرده و در نهايت باروري را مختل كنند هستند كه مي توانند تشكيل

                                                           

2 . World Health Organization  
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در نتيجه مهمترين اقدام . ي در اسپرم وارد شده به اووسيت نيز از علل ناباروري شناخته شده اندتراكم زودرس ماده ژنتيك مانند

  ,.et al. 2002]   .[Foresta, Cدر تشخيص علت بيماري، شناخت فاكتورهاي ژنتيكي موثر بر ناباروري مي باشد

  

   اسپرم DNA ساختار ژنتيكي معيوب -1-4-1

ديده هستند و بنـابراين قـادر بـه ايجـاد جنـين       شكسته يا آسيب  DNAها داراي زيادي از اسپرمدر برخي مردان نابارور درصد 

  .باشند نمي

فاكتورهاي متعددي از جمله استرس هاي اكسيداتيو، نقص در بسته بندي كروماتين، افـزايش نسـبت هيسـتون بـه پروتـامين،      

اسـپرم و بـه دنبـال آن     DNAپرتوها مي توانند منجـر بـه آسـيب    آلودگي ها، مواد زنوبيوتيك مانند برخي داروها، دماي بالا و 

  ,.et al. 2011]  .[Shamsi, M. B ناباروري در مردان گردند

  

  هاي كروموزومي  ناهنجاري -1-4-2

شيوع اختلالات كروموزومي در مردان نابارور نسـبت بـه   . هاي جنسي است هاي كروموزومي مربوط به كروموزوم اكثر ناهنجاري

هـاي   مشكلات كرومـوزومي شـامل دو گـروه ناهنجـاري    . بارور بالاتر است و اين عدد با تعداد اسپرم نسبت معكوس داردمردان 

                             هـــاي ســـاختاري مـــي باشـــند كـــه اكثـــر ايـــن مشـــكلات در كاريوتايـــپ فـــرد مشـــخص اســـت عـــددي و ناهنجـــاري

etal. 2011] .[Shamsi, M. B.,  

  

  لات عددي كروموزوم هاي جنسياختلا -1-4-2-1

47, XXY  

                     درصـد مـوارد    10-11در . سندرم كلاين فلتر شايع ترين اخـتلال كرومـوزومي عـددي و شـايع تـرين علـت آزواسـپرمي اسـت        

  . درصد موارد اليگواسپرمي يافت مي شود 5آزواسپرمي و 
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ــه داراي رده ســـلولي     ــك كـ ــوارد موزاييـ ــتند  XY46مـ ــنهسـ ــپرمي شـــون     ممكـ ــاد اليگواسـ ــت باعـــث ايجـ                                      داسـ

et al. 2011] .[Shamsi, M. B.,  صفات ثانويه زنانه، كوچك شدن بيضه ها، شـفاف شـدن   ، خصوصيات سندرم كلاسيكاز

  .مي باشدلوله هاي مني ساز، هايپوگناديسم و آزواسپرمي 

داراي حجم بيضه هاي غيرطبيعي هسـتند و معمـولا از بيوپسـي بيضـه آن هـا هـيچ        XY/47,XXY,46افرادي با موزاييسم 

  .[Foresta, C., e tal. 1995] اسپرمي جدا نمي شود

برخي از .  در اين سندرم  به علت ناتواني در ساخت مايع اسپرم ، حجم بيضه ها كاهش يافته و نهايتا آزواسپرمي ايجاد مي شود

بيماران مبتلا به كلاين فلتر علاوه بر مشكلات اصلي اين بيماري يعني آزواسپرمي و كاهش حجم بيضه هـا مشـكلاتي از قبيـل    

تعداد اسپرم در اين بيمـاري از شـاخص هـاي تشخيصـي اسـت      . زان آندروژن را هم دارندبروز صفات ثانويه جنسي و كاهش مي

[Ferlin, A., et al. 2005].  

  

47XYY  

اين سندرم نيز باعث ناباروري مي شود و در اغلب موارد، مردان نابارور . دومين نوع آنيوپلوييدي كروموزوم هاي جنسي مي باشد

و در نتيجه منجر به  XYمانع جفت شدن YY در اين افراد در پاكيتن تشكيل . در اين سندرم دچار اوليگو اسپرمي مي باشند

بـه روش   XYY,47اكثر مطالعات انجام شده بر روي اسپرم هاي مردان . [Vogt, P.H., 2004] اسپرماتوژنز ناقص مي شود

FISH گرچـه شـواهدي از افـزايش احتمـال آنيوپلوييـدي در      . ، افزايش كروموزوم هاي غير طبيعي اسپرم ها را نشان مي دهـد

ديـده شـده   % 09/0رميك بـا شـيوع   ، اكثرا در مردان آزواسپ47XYYاختلال كروموزومي . فرزندان اين مردان پيدا نشده است

  . [Mau- Holzmann, U. A., 2005] است

  

  45X/46XYموزاييك 

  .فرد مي تواند نرمال تا نابارور و يا داراي فنوتيپ زنانه باشد، 45Xدر اين افراد بسته به ميزان و جايگاه رده سلولي 

  


