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ÖZET
Amaç: Y kromozom mikrodelesyonları dahil olmak üzere ge-
netik faktörler erkek infertilitesi olgularının yaklaşık %10’undan 
sorumludur ve özellikle azoospermi veya ciddi oligozoospermi 
ile ilişkilidir. Çalışmamızda Trakya bölgesi’nde Y kromozom mik-
rodelesyon sıklığını saptamak ve AZF mikrodelesyonu olan in-
fertil erkek olgularda heterojen fenotip hakkında bilgi sunmak 
amaçlanmıştır.

Gereç ve Yöntem: Trakya Üniversitesi Hastanesi Tıbbi Genetik 
Anabilim Dalı Genetik Hastalıklar Değerlendirme Merkezi Polik-
liniği’ne 2011-2019 yılları arasında infertilite nedeni ile müracaat 
eden, non-obstruktif azoospermik veya oligozoospermik 446 er-
kek olguda konvansiyonel sitogenetik yöntemle karyotip analizi 
ve Y kromozom mikrodelesyon analizi yapıldı.

Bulgular: Dört yüz kırk altı olgunun 19’unda (%4,26) Y kromo-
zom mikrodelesyonu saptandı. Y kromozom mikrodelesyonu 
saptanan 19 olgunun 5’inde yapısal kromozom anomalileri eşlik 
etmekteydi. Y kromozomunda mikrodelesyon saptanmayan 352 
olgunun 35’inde (%9,94) Klinefelter sendromu, 1’inde (%0,28) 
düşük oranlı Klinefelter sendromu mozaikliği, 3’ünde (%0,85) 
Robertsonian translokasyon taşıyıcılığı, 1’inde (%0,28) resiprokal 
translokasyon taşıyıcılığı saptandı.

Sonuç: Non-obstruktif azoospermik veya oligozoospermik infer-
til erkek olgularda Y kromozom mikrodelesyon taraması prog-
nostik değere sahiptir ve klinik prognozu etkilemektedir. Çalış-
mamızın sonuçları literatürde bildirilmiş olan azoospermik veya 
oligozoospermik infertil erkek olgularda mikroTESE öncesinde 

ABSTRACT
Objective: Genetic factors, including Y chromosome microdele-
tions, are responsible for about 10% of male infertility cases and 
are particularly associated with azoospermia or severe oligozo-
ospermia. In our study, it was aimed to determine the frequency 
of Y chromosome microdeletions in the Thrace region and to 
provide information about the heterogeneous phenotype in in-
fertile male patients with AZF microdeletion.

Material and Method: Chromosome analysis and Y chromo-
some microdeletion analysis were performed on 446 male pa-
tients with non-obstructive azoospermia or oligozoospermia, 
who applied to the Trakya University Hospital Medical Genetics 
Department Genetic Diseases Diagnosis Center clinic between 
the years 2011-2019.

Results: Y chromosome microdeletion was detected in 19 
(4.26%) of 446 cases. Structural chromosomal anomalies were 
accompanied in 5 of 19 cases with Y chromosome microdele-
tions. Three hundred fifty-two cases had no Y chromosome mi-
crodeletion, 35 (9.94%) of these cases had Klinefelter syndrome, 
1 (0.28%) case had Klinefelter syndrome low grade mosaicism, 
3 (0.85%) cases had Robertsonian translocation carriage, and 1 
(0.28%) had Reciprocal translocation carriage.

Conclusion: Y chromosome microdeletion screening in non-ob-
structive azoospermic or oligosoospermic infertile male patients 
has prognostic value and affects clinical prognosis. The results 
of our study support the proposal to perform Y chromosome 
microdeletion analysis before microTESE in azoospermic or oli-
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GİRİŞ

Primer infertilite, en az bir yıl süre ile korunmadan, düzenli 
cinsel ilişkiye rağmen gebelik oluşmaması olarak tanım-
lanır (1). İnfertil çiftlerin yaklaşık yarısında erkek faktörleri 
etkili, yaklaşık %15’inde kadın ve erkek faktörleri birlikte 
görülür (2). Erkek infertilitesi genellikle oligozoospermi, 
düşük sperm motilitesi ve morfolojik anormallikler nede-
niyle ortaya çıkar (3). Azoospermi, semen sıvısında, sperm 
yokluğu ile ilgili obstrüktif veya non-obstrüktif anormallik-
lerden kaynaklanır (4). Non-obstrüktif azoospermi, sperm 
üretimi için testis yetersizliği ile karakterizedir ve azoos-
permik olguların %60’ını içerir (4). Non-obstrüktif azoos-
perminin sıklığında çevresel ve genetik faktörlerin önemli 
bir rol oynadığı gösterilmiştir (4). Temel genetik faktörler, 
kalıtsal hipotalamus-hipofiz bozuklukları, kromozomal (ya-
pısal veya sayısal) anomaliler, genetik mutasyonlar ve po-
limorfizmler ve Y kromozom mikrodelesyonlarını içerir (5).

İnfertil erkeklerde spermatogenez ilişkili sorunların en sık 
görülen moleküler genetik nedenlerinden biri Y kromo-
zomu mikrodelesyonları olarak kabul edilir. Sperm sayısı 
ml’de 5 milyonun altında olan her erkeğe Y mikrodeles-
yon analizi yapılması önerilir. Azoospermik erkeklerde 
oligozoospermik erkeklerden daha yüksek Y kromozom 
mikrodelesyon insidansı gözlenir. Klinik olarak anlamlı 
mikrodelesyonlar, Y kromozomu uzun kolunda (azoosper-
mi faktörü [AZF] bölgeleri) görülmektedir (Şekil 1). Son 
yıllarda bildirilen, en sık delesyona uğrayan bölgeler AZF 
ve DAZ bölgeleri olup AZF bölgesi AZFa, AZFb ve AZFc 
olarak üç gruba ayrılır (6). AZF bölgelerinin delesyonları 
parsiyel veya komplet olabilir. En sık delesyona uğrayan 
bölge AZFc bölgesidir ve Y mikrodelesyonlarının %80’ini 
oluşturmaktadır. AZFb, AZFb+c ve AZFa+b+c ise %1-5 
sıklıkta gözlenmektir. AZFa delesyonları %0,5-4 oranıyla, 
bu grup arasında en nadir görülen mikrodelesyonlardır 
(7). AZFd bölgesi AZFb ve AZFc bölgeleri ile çakıştığı için, 
bu bölgenin delesyonları hafiften ağıra değişebilen oli-
gozoospermi veya azoospermi kliniği yaratabilir (8). AZF 
delesyonları, büyük ihtimalle inter-kromozomal tekrar 
dizilerinin yeniden düzenlenmesi sırasında oluşmakta-
dır. Bu mikrodelesyonlar, erkek infertilitesinin Klinefelter 
sendromundan sonra ikinci en sık nedenidir (9). Y mikro-
delesyonu sperm değerleri normal olan erkeklerde gö-
rülmemektedir, mikrodelesyon saptanan olgular azoos-
permiktir veya sperm sayısı genellikle ml’de 2 milyonun 
altındadır. Erkek infertilitesinde genetik analiz yapmak 
için The European Association of Urology (EAU) ve the 
European Academy of Andrology (EAA) rehberleri kul-
lanılmaktadır. Son zamanlarda, mikrodiseksiyon testikü-

ler sperm ekstraksiyonu (microTESE) ve intrasitoplazmik 
sperm enjeksiyonu (ICSI) işlemleri, AZF mikrodelesyonları 
olan non-obstruktif azoospermik veya ağır oligozoosper-
mik erkeklerde başarılı gebelik oranlarını arttırmıştır (10). 

Çalışmamızın amacı, Trakya Bölgesi’nde nedeni açıklana-
mayan, non-obstruktif azoospermik veya oligozoosper-
mik infertil erkek olgularda, kromozomal anomalilerin ve 
Y mikrodelesyonlarının sıklığını araştırmaktır. 

GEREÇ VE YÖNTEM

Çalışmaya 2011-2019 yılları arasında nedeni açıklanama-
yan interfilite tanısı ile Trakya Üniversitesi Hastanesi Tıbbi 
Genetik Anabilim Dalı Genetik Hastalıklar Değerlendir-
me Merkezi Polikliniği’ne müracaat eden, non-obstruktif 
azoospermik veya oligozoospermik 446 infertil erkek olgu 
dahil edildi. Poliklinik değerlendirmesi sırasında, tüm ol-
gulardan bilgilendirilmiş onam formu alınmıştı.

Tüm olgulardan heparinli tüpe alınan periferik venöz kan 
örneklerinden karyotip analizi için lenfosit hücre kültürleri 
yapıldı. Standart protokole göre yüksek çözünürlüklü (450 
-550) G Bantlama tekniği ile boyanarak elde edilen meta-
faz plaklarında kromozom analizi yapıldı. 

Y kromozom mikrodelesyon analizi yapılması önerisini destekle-
mektedir.

Anahtar Kelimeler: Y mikrodelesyon, erkek infertilitesi, kromo-
zom anomalisi, azospermi, oligospermi

gosoospermic infertile male patients as reported in the litera-
ture. 

Keywords: Y microdeletion, male infertility, chromosome anom-
aly, azoospermia, oligospermia

Şekil 1: Y kromozomu üzerinde yer alan AZFa,b,c ve d 
bölgelerinin lokalizasyonu.



29

Trakya Bölgesi Y mikrodelesyon sıklığı
İstanbul Tıp Fakültesi Dergisi • J Ist Faculty Med 2021;84(1):27-33

EDTA’lı tüpe alınan periferik venöz kan örneklerinden 
EZ1 DNA izolasyon kit [Qiagen, Hilden, Germany] kul-
lanılarak Genomik DNA izolasyonu yapıldı. İzole edilen 
DNA örneklerinin kalite kontrolleri NanoDrop [Thermo-
FisherScientific, Waltham, MA] cihazı kullanılarak yapıldı 
ve 1,8-2,0 arasındaki A260/280 değerleri kullanıldı. Çalış-
maya dahil edilen 446 infertil olgudan 361 olguya (Mart 
2011-Ağustos 2018) Y Kromozom Mikrodelesyonu tara-
ması için 14 bölge içeren [AZFa (Sy84, Sy86, AZFa (Prox2); 
AZFb (SY127, Sy133, Sy134, RBMY); AZFc (Sy157, Sy254, 
Sy255); AZFd (Sy152, Sy153); SRY, AMLXY] GML Y Kro-
mozom Mikrodelesyon tespit kiti v.4.0 (Altendorf, Swit
zerland), 85 olguya (Eylül 2018’den itibaren) ise 20 böl-
ge içeren [AZFa (Sy88, Sy82, Sy83, Sy84, Sy86, Sy1065), 
AZFb(Sy153, Sy121, Sy127, Sy105, Sy134, Sy143), AZFc 
(Sy255, Sy254), AZFc gr/gr (Sy1191, Sy1291); SRY (Sy14), 
Y Teminal (Sy160), ZFY/ZFX, AMLXY] GML Y Kromozomu 
delesyonu extended kiti kullanılarak protokole uygun 
olarak multiplex PCR yapıldı. Polimeraz Zincir Reaksiyo-
nu için 3X32 ProFlex™ cihazı kullanıldı (Applied Biosys-
tems, Foster City, CA, USA). Floresan işaretli amplikonlar 
kapiller elektroforez ile fragment analizi yapıldı (Applied 
Biosystems 3130xlGenetic Analyzer, AppliedBiosystems, 
USA). Elde edilen fragmentler GeneMapper® v5,0 yazı-
lım programı kullanılarak analiz edildi.

BULGULAR

Çalışmaya dahil edilen olguların yaş ortalaması 33,57 (en 
düşük 19, en yüksek 48) olarak saptandı.

Toplam 446 infertil erkek olgunun dahil edildiği çalışma-
mızda 19 olguda (%4,26) Y kromozomu mikrodelesyonları 
saptandı (Tablo 1, Şekil 2). Olguların 11’i azoospermik, 8’i 
oligozoospermik olarak tetkik edilmişti. Ek olarak Y kro-
mozomu mikrodelesyonu saptanan 19 olgunun 5’inde 
kromozom anomalisi saptandı. Bu anomaliler; iki olguda 
45,X/46,X, del(Y)(q11.23), bir olguda 46,X,der(Y), bir olgu-
da SRY+46,XX ve bir olguda t(6;9) idi (Tablo 1).

Y kromozom mikrodelesyonu saptanmayan 427 olgunun 
213’ü oligozoospermi, 203’ü azoospermi ve 11 olgu aste-
nozoospermi ve/veya teratozoospermi nedeni ile tetkik 
edilmişti. Dört yüz yirmi yedi olgunun 75’inin kromozom 
analizi sonuçlarına ulaşılamadı. Üç yüz elli iki olgunun 
35’inde (%9,94) Klinefelter sendromu, 1’inde (%0,28) mo-
zaik Klinefelter sendromu (47,XXY[3]/46,XY[54]), 3’ünde 
(%0,85) Robertsonian translokasyon taşıyıcılığı, 1’inde 
(%0,28) resiprokal translokasyon taşıyıcılığı [46,XY,t(9;11)
(q22;q23)] saptandı. 

Tablo 1: Çalışmamızda Y mikrodelesyonu saptanan olguların mikrodelesyon bölgeleri ve kromozom analizi sonuçları.

Olgu Yaş Endikasyon Kromozom analizi sonucu Y mikrodelesyonu bölgeleri

AB 29 Azospermi 45,X[5]/46,X,del(Y)(q11.23)[45] AZFb(sY125,sY127,sY134)+AZFc(sY254,sY255)

Zİ 35 Azospermi 46,XY AZFc(sY254,sY255)

TA 24 Azospermi 46,XY AZFb, AZFd, AZFc

HÇ 39 Azospermi 46,X,der(Y) AZFa, AZFb, AZFc [SRY (+)]

RŞ 39 Azospermi 46,XX (FISH: SRY +) AZFa, AZFb, AZFc [SRY (+)]

VT 33 Azospermi 45,X[45]/46,X,del(Y)(q11.23)[5] AZFb,AZFc [SRY (+)]

RÖ 51 Azospermi 46,XY AZFc [SRY (+)]

TÖ 34 Azospermi 46,XYqh- AZFd,AZFc[SRY (+)](sY152+153+157+254+255)

CÇ 32 Azospermi 46,XY AZFd,AZFc[SRY (+)](sY152+153+157+254+255)

AK 30 Azospermi 46,XY AZFd,AZFc[SRY (+)](sY152+153+157+254+255)

ÖÖ 33 Azospermi 46,XY AZFd,AZFc[SRY (+)](sY152+153+157+254+255)

AD 30 Oligospermi 46,XY AZFc gr/gr (sY1291) 

YA 35 Oligospermi 46,XY AZFc

BG 38 Oligospermi 46,XY AZFb kısmi (sY-153) + AZFc gr/gr (sY1191) 

MK 31 Oligospermi 46,XY AZFc

EG 38 Oligospermi 46,XY AZFb, AZFc, AZFc gr/gr (sY1191-sY1291)

ŞK 22 Oligospermi 46,XY AZFb kısmi (sY134) + AZFc (sY254, sY255)

BD 31 Oligospermi 46,XY,t(6;9)(q12;p21) AZFb kısmi (sY-153) + AZFc gr/gr (sY1191, sY1291)

RM 36 Oligospermi 46,XY AZFc gr/gr (sY1291) 
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Şekil 2: Y kromozomu mikrodelesyonu saptanmış bir olguya ait analiz görüntüsü. Olguda AZFb+c+c gr/gr delesyonu 
saptanmıştır. Üstte yer alan 2 görüntü kontrol kitine ait, altta yer alan 2 görünütü, Y mikrodelesyonu saptanan olguya aittir.
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TARTIŞMA

Non-obstruktif azoospermi veya oligozoospermi tanısı 
almış, yaklaşık 8 yıllık sürede tarafımıza müracaat eden 
446 olgunun dahil edildiği bu retrospektif çalışmamızda, 
olguların kromozom analizi ve Y mikrodelesyon analizi 
sonuçları değerlendirildi. Y kromozomuna ait mikrode-
lesyonlar, Klinefelter sendromundan sonra ikinci sık erkek 
infertilitesi sebebidir ve %2-50 arasındaki sıklıklarda bil-
dirilmektedir (11,12). Y kromozom mikrodelesyonlardaki 
prevalans değişikliklerinin etnik ve bölgesel farklılıklardan 
kaynaklandığı düşünülmektedir (13). Ek olarak, AZF mik-
rodelesyonlarındaki fenotipik heterojenite ve gen eks-
presyonu değişiklikleri, genetik modifikasyonlara sebep 
olan çevresel faktörler, değişken penetrans veya Y kro-
mozomundaki genlere otozomal homologların (3p25’teki 
DAZLA gibi) eşlik etmesi gibi faktörlerden kaynaklanabilir 
(13). Son yıllarda, Y kromozom mikrodelesyonları ile ilgili 
çalışmalar artış göstermiştir. AZFc bölgesindeki mikro-
delesyonlar yüksek bir frekansla öne çıkmakta ve infertil 
erkeklerin yaklaşık %60’ında saptandığı bildirilmektedir 
(14). AZFc bölgesinde birkaç aday fertilite geni keşfe-
dilmiştir. AZFc delesyonunun neden bu kadar sık oldu-
ğu hala açık değildir, ancak bu bölgedeki genlerin tek-
rar bölgelerinden kaynaklanabileceği öngörülmektedir. 
AZFc delesyonu olan erkeklerin sperm üretebildikleri, 
ancak bazı olguların seminifer tübüllerinin içinde sperm 
üretimi bulunmadığı ileri sürülmüştür (15). AZFa bölgesi-
nin mikrodelesyonu nispeten nadir olmakla birlikte, AZFb 
bölgesinin mikrodelesyonu tek başına veya AZFc bölge-
sinin mikrodelesyonu ile birlikte daha yaygındır.

Non-obstruktif azoospermik ve oligozoospermik infertil 
erkek olgularda, sperm elde edilebilmesi için yardım-
cı üreme tekniklerinden mikroTESE gibi yöntemlere 
yönlendirilmektedir. MikroTESE başarısını arttırabilmek 
için, işlem öncesi AZF mikrodelesyonlarının araştırılması 
önerilmektedir (16). Sperm elde etme ihtimali AZFc de-
lesyonları için %50 olarak görülürken, AZFa ve AZFb de-
lesyonlarında sperm elde etme ihtimalinin bulunmadığı 
bildirilmesine rağmen, kısmi AZFa delesyonu olan erkek-
lerde spermatozoa elde edildiği bildirilmiştir (17). AZFb 
delesyonlarının genellikle mayoz bölünme sırasında ol-
gunlaşmayı durdurmaya neden olduğu rapor edilmiştir 
(18). AZFc bölgesinin delesyonu hipospermatogenezden 
spermatogenik arreste ve Sertoli-cell only (SCO) send-
romuna kadar değişen fenotiplere neden olur. AZFb/
b+c’deki büyük delesyonlar ciddi spermatogenik ye-
tersizliklerden sorumludur (19). AZFa, AZFb ve AZFb+c 
delesyonları, azoospermik olgularda oligozoospermik ol-
gulara göre daha fazla bulunmaktadır. Çalışmamızda da 
en sık delesyona uğrayan bölge, literatürle uyumlu olarak 
AZFc bölgesiydi. Çalışmamızda Y kromozom mikrodeles-
yonlarının tümü AZFc bölgesini kapsıyordu. Literatürde 
AZFc delesyonu, %51,3 en yüksek sıklıkla Totonchi ve 
ark’ları (20) tarafından bildirilmiştir. Türkiye’de büyük bir 

vaka grubunda yapılan çalışmada, 1364 non-obstruktif 
azospermi veya oligospermisi olan infertil erkeklerde Y 
mikrodelesyonu %7,7 sıklıkta saptanmıştır ve en sık AZFc 
bölgesinin delesyonu görülmüştür (21).

Y kromozom mikrodelesyonu olan olgularda yaşla birlikte 
spermatogenezde bir azalma olduğu düşünülmektedir. 
Pozitif testis biyopsisi olan azoospermik erkekler genel-
likle negatif sonuçlara sahip olanlardan daha gençtir (22). 
Çalışmamızda, AZFc delesyonu olan oligozoospermik ve 
azoospermik olguların yaşları arasında istatistiksel olarak 
anlamlı bir farklılık saptanmadı (p>0,05). 

Gonozomal kromozomlardaki mozaisizmler (45,X/46,XY 
veya 47,XXY/46,XX), sıklıkla Y kromozom mikrodelesyon-
ları ile birlikte tespit edilmiştir (23); fakat spermatogenez 
yetersizliğine sebep olan primer durumun hala Y kro-
mozom mikrodelesyonlarından mı yoksa kromozomal 
anomalilerden mi kaynaklandığı net olarak bilinmemek-
tedir. Y kromozomu ile otozomal kromozomlar arasın-
daki translokasyonlar nadir görülür (24). 45,X/46,X,del(Y) 
ve mozaikleri, 47,XX,del(Y)(q11)/46,XX ya da 46,X,del(Y)
(q?),del(Y) kromozom kuruluşları ise erkek infertilitesinde 
sık karşılaşılan durumlardır (24). Y kromozomunu içeren 
translokasyonlar erkek infertilitesi ile ilişkili olarak bildi-
rilmiştir ve iki yolla açıklanabilir: 1- AZF bölgesi mikro-
delesyonlar, yeniden düzenlenmeler veya kromozomun 
tamamının kaybı sebebiyle etkilenebilir. 2- X-Y eşleşme-
sindeki defektler, mayoz hatalarına sebep olup sperma-
togenik arreste sebep olabilir (25). 46,X,Yqh- karyotipi, 
kromozomal polimorfik bir varyanttır ve genellikle normal 
kabul edilir (26). Çalışmamızda, infertil erkek olgularda 
Y kromozom mikrodelesyonlarına eşlik eden kromozom 
anomalilerini yüksek olarak (%31,5) saptadık. Y kromozo-
mu ile otozomal bir kromozomun translokasyonu, litera-
türde de nadir bildirilmiş olmakla birlikte, çalışmamızda 
bu bilgiyle uyumlu olarak, Y kromozomu ve otozomal bir 
kromozomun translokasyonu saptanmadı. Olgularımızda 
saptanan diğer sitogenetik anomaliler literatür frekansları 
ile uyumlu olarak saptandı (11). Balkan ve ark. 80 infertil 
olguda %11,2 oranında kromozom anomalisi bulduklarını 
bildirmişlerdir (11), bu oran bizim çalışmamızdaki orana 
(%9,94) benzerlik göstermektedir. 

46, XX, SRY (+) olgular 20.000 doğumda 1 insidansla orta-
ya çıkar (27). Ailesel vakalar bildirilmiş olsa da çoğu vaka 
sporadiktir (28). Olguların çoğunluğu (%90) SRY pozitiftir, 
Y kromozomunun SRY genini içeren parçasının, paternal 
mayoz sırasında rekombinasyon nedeniyle X kromozomu-
na translokasyonundan kaynaklanmaktadır (28). Bu hasta-
larda genellikle erkek dış genital organları ve normal virili-
zasyon vardır, ergenlikten önce genellikle teşhis edilmez, 
daha sonra infertilite, hipogonadizm, jinekomasti ve/veya 
küçük testislerle ortaya çıkabilir. Genellikle toplum orta-
lamasından daha kısa boyludurlar, normal bilişsel gelişim 
gösterirler (28). Laboratuvar bulguları hipergonadotropik 
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hipogonadizm, azospermi ve 46, XX karyotipidir. Küçük 
testisler, azospermi ve hipogonadizm büyük ölçüde nis-
peten az sayıda gen içeren ancak spermatogenez ve 
testosteron üretimi için gerekli olan, Y kromozomunun 
eksikliğinden kaynaklanmaktadır. SRY-negatif vakalarda 
(%10) genellikle ambigous genitalya (belirsiz cinsiyet) 
ve zayıf virilizasyon görülür ve bu nedenle genellikle do-
ğumda veya doğumdan hemen sonra teşhis edilir (28). 
Bu serimizde bir olgumuzda 46,XX kromozom kuruluşuna 
ek SRY pozitifliği saptadık. Yetişkinliğe kadar herhangi bir 
şikayeti olmayan olgu; ancak infertilite sebebiyle tetkik 
edildiğinde tanı almış oldu. 

45,X/46,XY mozaikliği ise, cinsiyet gelişim bozukluklarının 
önemli bir komponentidir ve heterojen bir kliniğe sahip-
tir (29). Gonadal karyotip, mozaik hastalar arasında klinik 
varyasyonun belirlenmesinde özellikle önemli olmasına 
rağmen, kromozomal yapı genellikle periferik lenfositler-
de incelenir. Gonadal farklılaşmadaki değişiklikler, bila-
teral çizgi görünümünden bilateral disgenetik testislere, 
görünüşte “normal” testislere kadar değişken olabilir, 
esas olarak, embriyonik gelişim sırasında gonadlardaki 
mozaik hücresel bileşimin bir sonucu olarak ortaya çıkar 
ve örneğin asimetrik bir gelişme olabilir (örneğin, bir ta-
rafta bir çizgi ve bir disgenetik testis veya nadiren, diğer 
tarafta normal bir testis). 

SONUÇ

Sonuç olarak, çalışmamız özellikle Trakya Bölgesi’nde, 
kromozomal anormallikler ve AZF delesyonlarının neden 
olduğu erkek infertilite vakalarının bulgularını sunmakta-
dır. AZFa, AZFb ve AZFc bölgelerinin delesyonu anormal 
spermatogenez ile ilişkilidir ve AZFa ve AZFb bölgelerin 
tam delesyonlarında sperm elde edilme imkanı olmama-
sına rağmen, AZFc delesyonları veya AZFa-b kısmi deles-
yonları olan erkeklerin çoğunda sperm elde etme imkanı 
mevcuttur. Yardımcı üreme teknikleri ile çocuk sahibi olan 
AZF delesyonlu bireylerin, bu delesyonu erkek çocukla-
rına aktaracağı bilinmeli ve genetik danışmada mutlaka 
belirtilmelidir. 
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