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ÖZET: Genetik faktörler erkek infertilitesi nedenleri ara-
sında önemli bir yer tutmaktadır. Sayısal ve yapısal 
kromozomal düzensizliklere, sebebi bilinmeyen 
oligozoospermik ve azoospermik olgularda sık rastlan-
maktadır. Bu çalışmada 1995-2005 yılları arasında 
infertilite kıliniğine başvuran 383 azoospermik ve 436 
şiddetli oligozoospermik toplam 819 Türk erkek incele-
meye alındı. Bir ay ara ile iki kez spermogram ve basal 
hormon profilleri (FSH-Testosterone) çalışıldı. Tüm olgu-
ların karyogram analizleri yapıldı. 
İncelenen 383 azoospermik olgunun 47(%12,3) tanesinde, 
436 oligozoospermik olgunun 20(%4,6) tanesinde 
kromozomal düzensizlik tesbit edilmiştir. Azoospermik 
olgularda tesbit edilen kromozomal düzensizliklerin 
9(%19,1) tanesi otosomal ve 38(%80,9) tanesi gonozomal 
kromozomlara ait bulunmuştur. Oligozoospermik olgular-
da ise tespit edilen kromozomal düzensizliklerin 8(%40) 
tanesi otozomal, 12(%60) tanesi gonozomal kromozomla-
ra aittir. 
Erkekte infertiliteye neden olan genetik nedenlerin belir-
lenmesi ve yardımcı üreme teknikleri kullanılarak elde e-
dilecek bu bireylere ait çocukların taşıyabilecekleri gene-
tik riskin saptanması amacıyla infertilite kliniğine başvu-
ran azoospermik, oligozoospermik infertil erkeklerde ge-
netik danışma verilmesi ve sitogenetik inceleme yapılması 
doğru tanının konmasına yardımcı olacaktır. 
Anahtar Kelimeler: Azoospermia, oligozoospermia, 
karyogram. 

ABSTRACT: Genetic factors have major importance in 
male infertility etiology. Numerical and structural 
chromosomal abnormalities seem to be frequent 
inoligospermia and azoospermia cases with unknown 
etiology. In this study 819 patients with azoospermia (383) 
and oligospermia (436) who attended to infertility 
depantinent between 1995-2005 were evaluated. 
Spermogram and basic hormone proties (FSH-
Testesterone) were studied two times with one month 
interval from each patient and all the cases were evaluated 
cytogenetically. 
The 47(12,3%) of 383 azoospermia patients and the 
20(4,6%) of 436 oligospermia patients were found to have 
chromosomal abnormalities. The 9(19,1%) of the 
chromosomal abnormalities found in azoospermia patients 
were autosomal and the 38(80,9%) were gonosomal. In 
oligospermia cases the 8(40%) of the chromosomal 
abnormalities were autosomal and 12(60%) were 
gonosomal. 
Cytogenetic analysis and genetic counseling would be 
heepful in infertile males with azoospermia and 
oligospermia by determining the genetic factors causing 
infertility and by assesing the genetic risks of the offsprigs 
prowided by assisted reproductive techniques. 
Key Words: Azoospermia, oligospermia, karyotype.
  

GİRİŞ 
 
Erkek infertilitesinin %40’nın nedeni bilinme-

mekle birlikte, genetik faktörler bu nedenler arasın-
da önemli bir yer tutmaktadır (1). Sayısal ve yapısal 
kromozomal düzensizliklere, sebebi bilinmeyen 
oligozoospermik ve azoospermik olgularda sık rast-
landığı bilinmektedir (2). Yapılan çok sayıdaki ça-
lışmada oligozoospermik ve azoospermik olgularda 

kromozomal düzensizlik oranı %2,1-10,3 arasında 
verilmektedir (3,4). 94 465 yeni doğan erkek çocuk-
ta yapılan sitogenetik analiz sonucunda kromozomal 
düzensizlik oranı %0,38 (%0,14 gonozomal, %0,25 
otozomal) olarak bildirilmiştir (4). Başka bir çalış-
mada ise oligozoospermik olgularda kromozomal 
düzensizlik oranı %6 verilirken, azoospermik olgu-
larda bu oran %19,6 olarak bildirilmiştir (5). 

Genetik düzensizlik oranının oldukça yüksek 
olduğu bu toplulukta spermatogenez sırasında den-
gesiz kromozomal kuruluşların oluşması ihtimali 
yüksektir. Bernardini ve arkadaşları azoospermik ol-
gulara ait sperm örneklerinde kromozomal anomali 
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oranını %24,9 olarak bildirmişlerdir (6). Fertil er-
keklerde ise bu oran %10’dur (4,7-9).  

Yardımcı üreme teknikleri azoospermik ve 
oligozoospermik infertil erkeklere çocuk sahibi olma 
şansını vermiştir. Yardımcı üreme tekniklerinden bi-
ri olan “İntracytoplasmic Sperm İnjeksiyonu” (ICSI) 
bu olgularda 1992 den buyana yaygın olarak kulla-
nılmaktadır (10-12).  

Genetik düzensizlik oranının oldukça yüksek 
olduğu bu toplulukta ICSI tekniğinin kullanılması-
nın paternal genetik düzensizliklerin bir sonraki ku-
şağa aktarılma olasılığını artıracağını düşündürmek-
tedir (13,14).  

Erkekte infertiliteye neden olan genetik neden-
lerin belirlenmesi ve yardımcı üreme teknikleri kul-
lanılarak elde edilecek bu bireylere ait çocukların ta-
şıyabilecekleri genetik riskin saptanması amacıyla 
infertilite kliniğine başvuran 819 (383 azoospermik, 
436 oligozoospermik) infertil erkekte sitogenetik in-
celeme yapılmıştır. 

 
GEREÇ VE YÖNTEM 

 
1995-2005 yılları arasında infertilite kıliniğine 

baş vuran 383 azoospermik ve 436 şiddetli 
oligozoospermik toplam 819 olgu incelemeye alındı. 
Kıliniğe başvuran tüm olgulardan detaylı anamnez 
alındı, fizik muayeneleri Üroloji Anabilim Dalı tara-
fından yapıldıktan sonra bir ay ara ile iki kez 
spermogram ve basal hormon profilleri (FSH-
Testosterone) çalışıldı. Tüm olguların pedigreleri çi-
zilerek genetik danışma verileredikten sonra 
heparinli enjektörlere 5ml periferik kan örnekleri a-
lındı. Alınan kan örneklerinden %10 Foetal Calf Se-
rumu, %2 Phytohemaglutinin (PHA) içeren RPMI-
1640 besi yerine ekim yapılarak 72 saat kültüre edil-
di. Kültür bitiminde harvest işlemleri ve G-T-G 
bantlama yapılarak genetik incelemeye hazır hale 
getirilen preparatlar MacKtype 5,6 PowerGene 
software kullanılarak inceleme yapıldı. Tüm olgu-
lardan 20 metefaz plağı değerlendirildi. 
Kromozomal düzensizlik tesbit edilen olgularda de-
ğerlendirilen metafaz plağı sayısı 50’ye tamamlandı. 
 

BULGULAR 
 
İncelenen 383 azoospermik olgunun 47(%12,3) 

tanesinde, 436 oligozoospermik olgunun 20(%4,6) 
tanesinde kromozomal düzensizlik tesbit edilmiştir. 

Azoospermik olgularda tesbit edilen kromozomal 
düzensizliklerin 9(%19,1) tanesi otosomal ve 
38(%80,9) tanesi gonozomal kromozomlara ait bu-
lunmuştur (Tablo 1). Oligozoospermik olgularda ise 
tespit edilen kromozomal düzensizliklerin 8(%40) 
tanesi otozomal, 12(%60) tanesi gonozomal kromo-
zomlara aittir (Tablo 2).  

 
Tablo 1: İncelenen 383 azoospermik olgunun  

47 tanesinde tespit edilen kromozomal  
düzensizlikler ve polimorfik özellikler. 

Olgu sayısı 
(n) 

Otozomal Kromozom Düzensizliği ve 
Polimorfik Özellikler 

1 45,XY,robt(13;14)(q10;q10) 
1 45,XY,robt(14;22)(q10;q10) 
1 46,XY,21pstk+ 
1 46,XY,22pstk+ 
1 46,XY,9qh+ 
1 46,XY,inv(9)(p12;q13) 
1 46,XY, inv(5)(p12;22) 
1 46,XY,inv(1)(p12;q13) 
1 47,XY+21 
 Gonozomal Kromozom Düzensizliği 

25 47,XXY 
4 46,XY/47,XXY 
1 47,XXY/48,XXY,+m 
4 47,XYY 
1 46,XY/46,X,del(Yqter) 
1 46,X,i Y(q10) 
1 46,XY/46,X,del(Yp) 
1 46,X,del(Yqter) 

47 TOPLAM 
 

Tablo 2. İncelenen 436 oligozoospermik olgunun 
20 tanesinde tespit edilen kromozomal düzensizlikler  

ve polimorfik özellikler. 
Olgu sayısı 

(n) 
Otozomal Kromozom Düzensizlikleri 

ve Polimorfik Özellikler 
3 45,XY,robt(13;14)(q10;q10) 
1 46,XY,inv(9)(p13;q12) 
1 46,XY,inv(9)(p13;q22) 
1 46,XY,inv(9)(p12;q13) 
1 46,XY,t(1;7)(p32;q32) 
1 46,XY,t(6;21)(p11.1;p11.1) 
 Gonozomal Kromozom Düzensizlikleri

2 47,XXY 
2 46,XY/47,XXY   
3 47,XYY 
1 46,XY/47,XYY 
1 47,XYY/48,XYYY 
2 46,XY/46,X,del(Yqter) 
1 46,X,del(Y)(qter) 
20 TOPLAM 
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Oligozoospermik olgulara bir ay ara ile iki 
spermogram yapılmıştır. Kromozomal düzensizlik 
saptanan 20 oligozoospermik olgunun dördünde sa-
nal azoospermia tespit edilmiştir, 15 olguda ise orta-
lama sperm sayısı 3,22 milyon/mL ± 0,91 mil-
yon/mL (0,1-10, 8M/mL) olarak bulunmuştur, geri-
ye kalan beş olgunun spermogram sonuçları ise Tab-
lo 3’de verilmiştir. 

 
Tablo 3. Oligozoospermik olgulara ait  

spermogram sonuçları. 
Olgu 
Sayısı 

(n) 

Spermogram Karyogram 

1 2,5 ml, tüm alanda 1 
adet immotil sperm 

47,XXY 

1 3 ml, tüm alanda 2 
adet immotil sperm 

47,XXY 

1 2,2 ml, 2 adet (+2) 
motil sperm 

46,XY/47,XXY   

1 2 ml, 2 adet immotil 
sperm 

47, XYY 

1 3,5 ml, 1 adet (+3) 
motil, 3 adet (+2) 
motil sperm 

46,XY/46,X,del(Yqter)

 
TARTIŞMA 

 
Erkek infertilitesinde genetik nedenlerin önemli 

ölçüde rol oynadığı son yıllarda yapılan pek çok ça-
lışma ile gösterilmiştir (15-18). Bazı kromozomal 
düzensizlikler ile erkek infertilitesi arasındaki ilişki-
yi ortaya koyan ilk geniş çalışma 6 982 olguluk bir 
çalışma olup, kromozomal düzensizlik sıklığı %5,3 
olarak bildirilmiştir, genel populasyondaki sıklık ise 
%0,6 olarak verilmiştir (6,19). Aynı çalışmada 
gonozomal ve otozomal kromozom düzensizlik o-
ranlarının, genel populasyona göre sırasıyla 15 kat 
ve 6 kat daha yüksek olduğu bildirilmiştir (6,19).  

Yapılan çok sayıda çalışmada azoospermik ol-
gulardaki kromozomal düzensizlik oranı %12,5-31 
olarak bildirilmiştir (4,5,20-25). Bu çalışmada ise 
incelenen 383 non-obstruktif azoospermik olgunun 
47(%12,3) tanesinde kromozomal düzensizlik tespit 
edilmiştir, bunlardan 9(%19,1) tanesi otosomal, 
38(%80,9) tanesi gonozomal kromozomlara aittir 
(Tablo 1). Otozomal kromozomlarda tespit edilen 
düzensizliklerden ikisi kromozom 13-14 ile kromo-
zom 14-22 arasında izlenen Robertsonian 
translokasyonudur. Robertsonian translokasyonu 
infertil erkeklerde, özellikle şiddetli 
oligozoospermik erkeklerde sık görülen kromozomal 

düzensizliklerdir (%1,6), bu düzensizliğin 
azoospermik erkeklerde %0,09 ve fenotipik normal 
olan yenidoğan erkeklerde %0,08 oranında tespit e-
dildiği bildirilmiştir (4,26-28). Azoospermik üç ol-
guda ise 1., 5. ve 9. kromozomlarda inversiyon tespit 
edilmiştir. Dokuzuncu kromozmun inversiyonu 
normal polimorfizim olarak kabul edilmektedir (29). 
Birinci kromozoma ait olan inversiyonun ise 
spermatogenesize olumsuz etkisinin bulunmadığı 
bildirilmiştir (30). 

Gonozomal kromozom düzensizliğinin tespit 
edildiği 38(%80,9) azoospermik olgunun 25(%65,8) 
tanesinde regüler tip Klinifelter sendromu (47,XXY) 
bulunurken 4(%10,5) olguda mozaik tip Klinifelter 
sendromu tespit edilmiştir. Çalışmamızda da tespit 
ettiğimiz gibi (%7,6) Klinefelter sendromu 
azoospermik olgularda en sık rastlanan gonozomal 
kromozomal düzensizliktir (4).  

Bugüne kadar yapılan çok sayıdaki çalışmada 
oligozoospermik erkeklerde kromozomal düzensiz-
lik oranı %1,8-6,9 arasında bildirilmiştir 
(4,5,22,24,25). Bu çalışmadada değerlendirilen 436 
oligozoospermik olgunun 20(%4,6) tanesinde 
kromozomal düzensizlik tespit edilmiştir (Tablo 2). 
Elde edilen sonuç literatürle uyumludur. Saptanan 
bu düzensizliklerin 8(%40) tanesi otozomal, 
12(%60) tanesi gonozomal kromozomlara aittir. 
Üç(%0,7) olguda normal polimolfizim kabul edilen 
dokuzuncu kromozoma ait inversiyon (29,32), 
üç(%0,7) olguda 13-14 Robertsonian 
translokasyonu, iki(%0,5) olguda otozomal kromo-
zomlara ait resiprokal translokasyon bulunmuştur. 
Yapılan bir çalışmada oligozoospermik olgularda 
otozomal kromozomlara ait resiprokal translokasyon 
sıklığı %0,6 olarak bildirilmiştir (4). Gonozomal 
kromozom düzensizliği saptanan 12 
oligozoospermik olgunun 4(%0,9) tanesinde 
Klinefelter sendromu tespit edilmiştir. Başka bir ça-
lışmada oligozoospermik erkeklerde 47,XXY kro-
mozom kuruluşuna rastlanma sıklığı %0,7 olarak ve-
rilmiştir (32). 

Azoospermik ve oligozoospermik erkeklerden 
oluşan çalışma grubumuzda 27 olguda klasik 
Klinefelter sendromu, 7 olguda mozaik Klinefelter 
sendromu tespit edilmiştir. Klasik Klinefelter 
sendromulu iki(%7,4) olgunun ve mozaik 
Klinefelter sendromlu, bir(%14,3) olgunun 
ejakulatında immotil spermme rastlanmıştır (Tablo 
3). Ejakülatında sperm saptanan iki Klasik 
Klinefelter sendromulu olgunun kan kültürü tekrar-
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lanmıştır, değerlendirilen metefaz sayısı artırılarak 
100’e çıkarılmıştır fakat mozaizme rastlanmamıştır. 
Başka bir çalışmada klasik Klinefelter olgularının 
ejakulatlarında sperm bulunma sıklığı %0,7 olarak 
verilmiştir (33). 

Kromozomal düzensizliklerin çok sık rastlandı-
ğı bu bireylerden dengesiz genetik yapıya sahip ga-
metlerin oluşma ihtimali yüksektir (6). Bu gametler 
yardımcı üreme teknikleri sayesinde ovumu dölle-
mekte kullanılabilmektedir. İşte tüm bu sebeplerden 
dolayı yardımcı üreme teknikleri için başvuran çift-
lere genetik danışma verilmeli, pedigreleri çizilmeli 
ve aralarında genetik testlerinde bulunduğu çeşitli 
laboratuar incelemeleri rutin yapılan işlemler halin-
de olmalıdır (34). İnfertilite kiliniklerine başvuran 
çiftlere genetik danışma verilmesinin kesin ve doğru 
tanın konmasında gerekli olduğu düşüncesindeyiz. 
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