7. STRESZCZENIE

Nieptodnos$¢ wystepuje u 8-12% par w okresie reprodukcyjnym i stanowi wazny problem
spoteczny. Czynnik me¢ski w nieptodnos$ci odgrywa znaczaca role u ok. 50% par. Nieptodnos¢
pierwotna, czyli wystepujaca u me¢zczyzny, ktory nigdy nie zainicjowat klinicznej cigzy, moze
by¢ spowodowana zaréwno czynnikami genetycznymi, jak i niegenetycznymi. Szacuje si¢, ze
przyczyny genetyczne nieplodnosci wystepuja u ok. 15% mezczyzn i sg czestsze w przypadku
nieprawidlowej koncentracji plemnikéw w nasieniu. U ok. 40% mg¢zczyzn nie udaje si¢ ustali¢

czynnika etiologicznego nieptodnosci.

W diagnostyce genetycznej m¢zczyzny z nieplodnoscig powszechnie wykorzystuje si¢ badanie
kariotypu, badanie molekularne regionu AZF chromosomu Y, badanie molekularne genu
CFTR.

Prowadzone sg réwniez intensywne prace badawcze, takze z wykorzystaniem technik
sekwencjonowania nastepnej generacji, w celu identyfikacji nowych monogenowych przyczyn
nieptodnosci u mezczyzn. Dane dotyczace znaczenia niektorych genow, w tym genu MTHFR

w etiologii meskiej nieptodnosci nie sg jednoznaczne.

W pracy oceniono czestos¢ wystepowania aberracji chromosomowych, mikrodelecji regionu
AZF chromosomu Y i najczestszych wariantow genu CFTR u mezczyzn z nieplodnoscia
pierwotng badanych w Poradni Genetyki Klinicznej CSK UM w Lodzi w latach 1991-2021.
Badaniem objeto 1109 pacjentow. Dodatkowo poréwnano czgsto$¢ wystepowania wariantow
€.665C>T i c.1286A>C genu MTHFR pomigdzy grupa 103 mezczyzn z nieptodno$cia
pierwotng i nieprawidlowa koncentracja plemnikow w nasieniu, u ktorych nie wykryto
aberracji chromosomowych, mikrodelecji regionu AZF chromosomu Y ani najczestszych
wariantow genu CFTR, z czestoscig wystgpowania powyzszych wariantow genu MTHFR

w grupie 102 zdrowych mezczyzn.

Aberracje chromosomowe stwierdzono u 7,94% mezczyzn z nieptodno$cig pierwotna.
Najczgstsza genetyczng przyczyng nieptodnosci w badanej grupie byt zespot Klinefeltera, ktory
wystepowal u 4,7% badanych. Kolejng pod wzgledem czestosci wystepowania
nieprawidlowoscig byly mikrodelecje regionu AZF chromosomu Y, a najcze¢stsza wsrdd nich
mikrodelecja AZFc. Bialleliczne warianty genu CFTR wystepowaty u 1,79% badanych w tym

kierunku.

Czesto$¢ wystepowania nieprawidtowosci genetycznych roznita si¢ w  zaleznoS$ci

od koncentracji plemnikéw w nasieniu i byta najwyzsza u mezczyzn z azoospermig.
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Badanie kariotypu, badanie molekularne regionu AZF chromosomu Y i badanie molekularne
genu CFTR okazaly si¢ efektywnymi narzedziami diagnostycznymi i pozwolily na wykrycie

nieprawidlowosci genetycznych u 10,5% badanych mezczyzn z nieptodno$cia pierwotng.

Nie stwierdzono istotnej statystycznie réznicy w czestosci wystgpowania wariantow €.665C>T
i c.1286A>C genu MTHFR pomigdzy grupa mgzczyzn z nieptodnoscia pierwotng

I nieprawidlowa koncentracjg plemnikéw w nasieniu a grupg zdrowych m¢zczyzn.

68



