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 ارمغان دانش، مجله علمي پژوهشي دانشگاه علوم پزشكي ياسوج 

 ( 170شماره پي در پي )مرداد و شهريور ، 3، شماره 30دوره

 

در مردان مبتلا به   AZFهای ناحیه  بررسي ریزحذف

آزواسپرمي غیرانسدادی و یا اولیگواسپرمي شدید 

 با کاریوتایپ نرمال
 

 2زاده، عالیه قاسم1، سید علي رحماني *1رقیه نوجوان

درماااني اهزهاارا)د(، دانشااگاه علااوم  ا گروه زنان و مامااايي، مر ااز آموزشااي2 ايران، ، تبريز،واحد تبريز،  آزاد اسلامي تبريز  ، دانشگاهژنتیک گروه  1

 پزشكي تبريز، تبريز، ايران
 

 06/1404/ 22 تاريخ پذيرش:            1404/ 23/02تاريخ وصول:  
 چکیده

مااوارد آزواساا رمي نیرانیاادادی و درصااد درصااد  6-8باعث بااروز  حدوداYً  روموزوم  بازوی بلندهای ريز حذف  زمینه و هدف:

 هااذا   ها اهمیت بالايي در اتخاذ تصمیمات درماني بیماااران دارد.شود. شناسايي اين ريزحذف مي   متری از موارد اوهیگواس رمي شديد

در مردان مبتلا به آزواس رمي نیرانیدادی و يا اوهیگواس رمي شااديد   AZFهای ناحیه  بررسي ريزحذف و  ، تعیین  اين مطاهعههدف از  

 بود.  با  اريوتايپ نرمال
 

 ،انجام شاادمتخصصین به آزمايشگاه ژنتیک  به وسیله 1402-1403های  ه طي سال تحلیليا  توصیفيدر اين مطاهعه    :روش بررسي

در ابتدا تحت آزمايشات سیتوژنتیكي و آناااهیز ، وارد مطاهعه شدند رد مبتلا به آزواس رمي نیرانیدادی و يا اهیگواس رمي شديد ف    60

هااای تعاادادی و  اريوتايپ شر ت  نندگان مورد بررسي قرار گیاارد و افااراد مبااتلا بااه ناهنجاری روموزومي قرار گرفتند تا سلامت  

فرد باقي مانااده  52مطاهعه با فرد دارای ناهنجاری  روموزومي،  8پس از حذف ساختاری  روموزومي در اين مرحله حذف گرديدند. 

 مختصپرايمر اختصاصي،    جفتبا استفاده از سه    AZFهای ناحیه  بدين ترتیب  ه وقوع ريزحذف دارای  اريوتايپ نرمال ادامه يافت.  

باارای  255sYو  254sYو نشااانگرهای  AZFbبرای ناحیه  134sYو  127sY، نشانگرهای AZFaبرای ناحیه   86sYو    84sYنشانگرهای  

هااای آماااری آوری شااده بااه وساایله آزمونهااای جماا داده  مورد استفاده قرار گرفتنااد.  Multiplex-PCR  تكنیک  ، در قاهبAZFcناحیه  

 تجزيه و تحلیل شدند.  توصیفي شامل فراواني مطلق و نیبي
 

نفر از آن هااا مبااتلا  4فرد  ه   6فرد مبتلا به اهیگواس رمي شديد، در   22فرد مبتلا به آزواس رمي نیر انیدادی و    30از بین    :یافته ها

از  اال مااوارد مااورد مطاهعااه(،   درصااد  53/11نفر ديگر از موارد اهیگواس رمي شديد بودند)مجموعا    2به آزواس رمي نیر انیدادی و  

حااذف نفر(    1)درصد  92/1  حذف  امل اين ناحیه، درنفر(    1)درصد  92/1  درديده شد. بدين ترتیب  ه    AZF  ناحیهانواع ريزحذف های  

، AZFa,b,cدر مناطق سااه گانااه  حامل حذف ادنامي    فرد.  گشتمشاهده    AZFcحذف در ناحیه  نفر(    4)درصد  69/7و در     AZFbناحیه  

، مبااتلا بااه آزواساا رمي نیرانیاادادی و  لیااه مااوارد AZFcو نیمي از حاااملین حااذف در ناحیااه    AZFbشخص دارای حذف در منطقه  

 بودند. AZFcاهیگواس رمي شديد حامل حذف نیز دارای حذف در ناحیه 
  

دلاهت داشااته و باار هاازوم انجااام آزمايشااات   مردان ناباروردر    AZFهای ناحیه  ذف ح  خنتايج اين مطاهعه بر بالا بودن نرگیری:  نتیجه

های ژنتیكااي هدفمنااد در بیماااران اهمیت انجام آزمايشبار ديگر بر ها اين يافته نمايد. ید ميأبتلايان تژنتیكي مرتبط با اين ناحیه در م

تر،  اااهش مااداخلات نیریااروری و انتخااا  درمااان تواند به تشااخیص سااري ميدهد اين آزمايشات نشان ميو    ید  ردهأتنابارور  

در مردان نابارور بااا  Yمیتقر روی  روموزوم  AZFهای ناحیه  هدف  لي اين مطاهعه تعیین شیوع و نوع ريز حذف   .مؤثرتر  مک  ند

   اريوتايپ نرمال بود.
 

 آزواس رمي، اهیگواس رمي، ريزحذف کلیدی:  های واژه

 ژنتیکگروه  واحد تبريز، ،آزاد اسلامي تبريز تبريز، دانشگاهرقیه نوجوان،  نویسنده مسئول:    *
roghayyeh.nojavan@gmail.comEmail:  

 نشريه علمي پژوهشي ارمغان دانش وابیته به دانشگاه علوم پزشكي ياسوج، يک نشريه با دسترسي آزاد است و تمامي مقالات منتشر شده در اين"

 "شوند.نشريه به صورت دسترسي آزاد منتشر مي
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 مقدمه

پانزده تا بییت درصد از زوجااین در سراساار  

  .(1)دبرنناباروری رنج ميمشكلات مربوط به جهان از 

پااس از    موفقیاات در بااارداریناباروری به عنوان عدم  

يک سال نزديكي بدون پیشااگیری در زوجااین تعرياا   

چنین مشكلاتي زوجین  مواجه با  ترديد  بي.  (2)گرددمي

را با درجات بالايي از استرد و تنش رو به رو  اارده  

بااه    از منظر روحي  ، خصوصاًهاو از  یفیت زندگي آن

دانیم تمااامي مااوارد  امااروزه مااي  .(3) اهاادشاادت مي

گیرند. به طوری  ناباروی از فا تورهای زنانه منشا نمي

در  اين موارد فا توری مردانااه  درصد    70تا    20در   ه  

از ديدگاه اتیوهوژی    .(1)باشدميوقوع ناباروری دخیل  

توان ابراز داشت  ه ناباروری در مااردان، فنااوتی ي  مي

چاااقي،   ؛عااواملي هماننااد وباشااد  موهتي فا توريااال مي

عفوناات، واريكوساال، مصاارف دخانیااات، نقااص در  

های بیضااه در  مجاری اس رم باار، قاارار گاارفتن  ییااه

های  معرض دمای بالا، عدم تعادلات هورموني، بیماری

هااای یداساا رمي،  بادیآنتيای هماننااد ساالیا ،  زمینه

مصرف برخي داروهااا، میاامومیت بااا  سرطان بیضه،  

فلاازات ساانگین و قاارار گاارفتن در مقاباال تشعشااات  

آن   نناااده  ترين عوامااال ايجااااد  ياااونیزان از اصااالي

به     ه عموماً  نیز  موارددرصد    15در    قريباً. ت(4)هیتند

های ايديوپاتیک يااا بااه عبااارتي باادون  عنوان ناباروری

اعتقاااد باار دخاهاات عاااملي    ،دشااوها ياااد ميعلت از آن

  اتهمااین مویااوع.  (5ا7)ها اسااتژنتیكي در ايجاد آن

مشااكلات در  دلاياال ايجاااد  ننااده  اهمیت پاارداختن بااه  

در راسااتای    خصوصاااًارتباط با ناباااروری مااردان را  

باایش از پاایش  انتخا  به هنگام روش درماني مناسب،  

 سازد.روشن مي

شديدترين نوع ناباروری مردانااه آزواساا رمي  

حتااي   ه به عنااوان فقاادان اساا رم در ماااي  منااي   است

متعاقااب سااانترفیوژ ماااي  مااذ ور،  ااه بااا آناااهیز  

  باشد. اين فنوتیااپميگردد،  میكروسكوپي مشخص مي

مااردان نابااارور  درصااد    1-10عاماال ناباااروری در  

صورت انیاادادی و  دو به  موارد آزواس رمي. (8)است

د  ه نوع انیاادادی بااه دهیاال  نشونیرانیدادی ديده مي

گرفتگي در مجاری مییر انزال و نوع نیر انیدادی به  

رخ  )توهید اساا رم(  دهیل نقص در پروسه اساا رماتوژنز

از  درصااد   60حاادود . نوع نیر انیاادادی در (9)دهدمي

ترين دلاياال  شااده و از اصااليموارد آزواس رمي ديااده 

  .(10)باشااادايجااااد  نناااده نابااااروری در ماااردان مي

اوهیگواس رمي شديد نیز به عنوان حضور حدا ثر پاانج  

متعاقب اناازال  هیتر ماي  مني  میلیون اس رم در هر میلي

در هاار دو   ااه  است    بديهي  .(11و    12)گرددتعري  مي

حاهت آزواس رمي نیرانیدادی و اهیگواس رمي شااديد،  

باشااد.  نقصااي در پروسااه اساا رماتوژنز مطاار  مي

پروسه  های اس رم، يا توهید و بلوغ سلولاس رماتوژنز 

  باشااد بااه طااوری  ااهتمايزی بییار پیچیده سلوهي مي

ژن در تنظاایم   2300 باایش از ،دهندنشان مي هابررسي

بیشااتر آنهااا    هد دخیلن های اس رمسلولتكامل و بلوغ 

.  (11)قاارار دارنااد  Y  مردانااه  روی  رومااوزوم جنیااي

چنااد  اساا رماتوژنز در واقاا  يااک پروسااه  گفتني است  
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 ااه بااا تقیاایم میتااوزی    بیوهااوژيكي اسااتای  مرحلااه

نهاياات متعاقااب  در  اساا رماتوگوني شااروع شااده و  

های  تقییمات میوزی، منجر بااه توهیااد و تمااايز ساالول

هااای  و يااا بااه عبااارتي بهتاار گامتهاپلوئیاادی اساا رم  

در   Yهای  رومااوزوم ريزحااذف .(10)گاارددميمردانه 

،  ه با عنوان فااا تور آزواساا رمي شااناخته  AZFناحیه  

شود، منجاار بااه نقااص در پروسااه اساا رمانوژنز و  مي

هاار    .(12)گاارددفقدان يا  اهش اس رم در ماي  مني مي

باشااند و عواماال  دو اياان حااالات شااديدا هتااروژن مي

هیااتند. يكااي از   ژنتیكي زيااادی در ايجاااد آنهااا دخیاال

هااايي بااا  عواماال ژنتیكااي ايجاااد  ننااده چنااین فنوتیپ

باشااد.  مي  سااندروم  لاياان فلتااربالاترين میزان شیوع،  

بااه   AZFهای ناحیااه حااذفبااه وساایله سندروم مذ ور  

عامل شاااي  ايجاااد  ننااده ناباااروری در  عنوان دومین  

حذف اياان    هابررسي. برخي  (13)شوددنبال ميمردان  

مااوارد ناباااروری مااردان  درصااد    30ناحیااه را عاماال

اياان ناحیااه در بااازوی بلنااد    .(14)اناادمعرفااي  رده

،  AZFaو بااه سااه زيرناحیااه    شتهقرار دا    Y روموزوم  

AZFb    وAZFc  ی میااتقر در اياان  هاد. ژنوشتقییم مي

هااايي هیااتند  ااه در ساااخت  ئین د  ننااده پروت  ناحیه،

،  ااد  ننااده  هااادر حقیقاات اياان ژن.  انااداساا رم دخیل

و   RNAهای اتصاهي بااه فا تورهای رونويیي، پروتئین

فا تورهای بازآرايي  ننده  روماتین هیتند  ه همگااي  

بندی،  ، بیاااتهRNAدر تنظااایم بیاااان ژن، متابوهییااام  

نقاااش    RNAانتقاااالات سیتوپلاسااامیک و ويااارايش  

مااوارد آزواساا رمي  از  درصااد    6ا8  حاادود.  (15)دارنااد

نیرانیدادی و درصد  متری از موارد اوهیگواساا رمي  

روی    AZFشااااديد، در نتیجااااه حااااذف در ناحیااااه  

بااه دهیاال    عموماااً  حااذف در اياان ناحیااه  .(16)دناا دهمي

هااای  داخل  روموزومي بااین تواهينوتر یبي هموهوگ  

  دهد. اين نوتر یبي احتمالاًتكراری پاهیندرومیک رخ مي

منجاار بااه بیااان نااامعمول ژنتیكااي، نقااص در تمااايز  

های لايه زاينده، افزايش ناارخ آپوپتااوز و توقاا   سلول

  AZFحااذف چناادين ژن از ناحیااه   گردد.بلوغ اس رم مي

آيااد، منجاار بااه   ه متعاقب حذف اياان قیاامت پاایش مي

اختلال شديد تنظیم در مرحله ترجمه و پیاااترجمه در  

نشااان  هااا  پژوهشاهبته    .(17)گرددطي اس رماتوژنز مي

از جمعیاات بااارور مااردان  درصااد    2دهند در حدود مي

امااا    ،نیز حذف بییار  وچكي از اين ناحیه وجااود دارد

مربااوط بااه مناااطق نیاار  د ننااده    عموماااًها  اين حذف

های اين ناحیه  ااه نقااش  ترين ژناز مهم.  (18)باشندمي

اساات،  به سزای آن ها در اس رماتوژنز میااجل گشااته  

   ,DDX3Y, KDM5D   RBMY1A1, DAZهااایتوان به ژنمي

،  هاحااذفي   یفنااوت  یاهگااو.  (19)اشاااره  اارد  CDY و  

در    اثر حذفاز فقدان  امل اس رماتوژنز در    ای رابازه

   ديشااد  يگواساا رمیاز اه  يفیط  و نیز  AZFa/AZFb نواحي

 اارده  گاازارش  را    AZFcدر    يآزواساا رمتااا وقااوع  

باار همااین اساااد طبااق دسااتوراهعمل    .1 .(20ا22)اساات

مشتر  انجمن اوروهااوژی آمريكااا و انجماان پزشااكي  

لازم است نتیجه آزمايشات ژنتیكي    (1)توهید مثل آمريكا

 
1-AUA/ASRM  Guidelines 
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در مبتلايااان    AZFدر ناحیااه    STSمبتني بر نشانگرهای  

بااه آزواساا رمي نیرانیاادادی و اهیگواساا رمي شااديد،  

.  (23)مبنااای تشااخیص علاات ناباااروری قاارار گیاارد

اخیر انجام يافته در اقصي نقاط جهان نیز    هایپژوهش

،    AZFc ه حااذف در ناحیااه    اند با وجود ايننشان داده

ترين نوع حذف در اين ناحیه است، امكااان دساات  شاي 

يابي به اس رم و طي مییرهای  مااک درماااني نیااز در  

اين افااراد نیاابت بااه ساااير افااراد واجااد حااذف بااالاتر  

 .(22ا24)باشدمي

دربااااره    رانيااا در ا  هابررسااايچناااد    هااار

انجام شده است، امااا بااا توجااه بااه    AZF  یهازحذفير

  کياا   جينتااا  تااوانينم    در  شور  يتیو قوم  يكیتنوع ژنت

از   رانياا نر  اداد. شمال میتعم تیمنطقه را به  ل جمع

  يلیفااام  یهاااازدواج  یو اهگوهااا  يتیقااوم  بیاا نظاار تر 

  توانديدارد  ه م  ينواح  ريبا سا  یداريمعن  یهاتفاوت

اثرگااذار باشااد.    Y رومااوزوم    یهازحذفير   يبر توز

تنهااا    منطقااه نااه  نياا مطاهعااه در ا  نياا انجااام ا  نيبنااابرا

و    ينی اااربرد باااه  یرا باارا  یارزشاامند  يبوم  یهاداده

  ريبلكااه در  نااار سااا  سازد،يفراهم م  يكیمشاوره ژنت

و    يبانااک اطلاعااات ملاا   یبااه ننااا  يداخلاا   یهاپژوهش

و درمااان    صیدر تشااخ  ترقیاا دق  یراهبردهااا  نيتاادو

 .(25ا27)مردان  مک خواهد  رد  یبارورنا

های اين ناحیااه عاالاوه   ه ريزحذف  نظر به اين

هااای  ايجاد ناباروری، در صورت اسااتفاده از روشبر  

ذ ور نیل بعدی    قابل انتقال به اولاد مک باروری نیز  

توانااد  مااک شاااياني بااه  هیااتند، تشااخیص آنهااا مي

های درگیر هم در سطح تشخیص عامل ايجاااد  خانواده

 ننااده آزواساا رمي نیرانیاادادی و يااا اوهیگواساا رمي  

شااديد و هاام در سااطح درمااان بااا بهااره گیااری از  

هذا هدف از اين مطاهعه،  های  مک باروری نمايد.  روش

در مااردان    AZFهای ناحیااه  بررسي ريزحااذفتعیین و  

مبتلا به آزواس رمي نیرانیدادی و يااا اوهیگواساا رمي  

 بود.  شديد با  اريوتايپ نرمال

 

   روش بررسي

 ااه طااي  تحلیلااي  ا    توصاایفيدر اياان مطاهعااه  

نفاار از مااردان    60 انجااام شااد،  1402ا1403  هایسااال

مبتلا به آزواس رمي نیرانیدادی و يااا اوهیگواساا رمي  

ا    متخصصااین اروهااوژی و يااا زنااانبااه وساایله شديد 

زايمان و نااازايي جهاات انجااام آزمايشااات ژنتیكااي بااه  

آزمايشگاه ژنتیک پزشكي د تر رحماني تبريااز ارجاااع  

قابل ذ ر است  ااه  داده شده بودند، شر ت داده شدند. 

 نندگان در اين مطاهعه، پیش از انجااام  از تمامي شر ت

نامه  تبي دريافت    هرگونه اقدام آزمايشگاهي، ریايت

تا اطمینان حاصل شود  ه مشار ت داوطلبااان در    شد

و  های تحقیااق مطاهعه با آگاهي  امل از اهداف و روش

 انجام شده است.ت  امل  نیز با ریاي

مطاهعااه، داشااتن    نياا ورود بااه ا  هیاا اوه  اریاا مع

شمارش اس رم با تعداد صفر تا حاادا ثر پاانج    شيآزما

  یهاااپی)فنوتيمن   يمااا  تااریهيلیدر هر ماس رم    ونیلیم

 ااه توسااط    ( بااودديشااد  يگواساا رمیتا اه  يآزواس رم

شمارش اس رم از ماي  مني تحت میكروسكوپ نااوری  

از   شیها ب ه شمارش اس رم آن یافراد  انجام گرفت و

به مشار ت در پژوهش نداشتند،    يليتما  ايحد بود    نيا
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  هياا ثانو  اریاا مع  ن،ياا خارج شدند. عاالاوه باار ا  هاز مطاهع

در    يعاا یطب  پياا وتايداشااتن  اربااه مطاهعااه نیااز    ورود

باااود تاااا از عااادم دخاهااات    يكیتوژنتیسااا   يبررسااا 

در    ي رومااوزوم  یساااختار  اياا   یعاادد  یهایناهنجار

  باادين منظااورحاصاال شااود.  نااانیاطم  یبروز نابارور

در حااداقل    GTG-bandingبااا روش    پيوتاي ار  شيآزما

  یهرگونااه ناهنجااار یشد و افراد دارا اممتافاز انج  20

  نیچناا از مطاهعه  نار گذاشااته شاادند. هم  ي روموزوم

  یهاعفونت  ،يعمده تناسل  یهايبا سابقه جراح  یافراد

مااؤثر باار    یمصاارف داروهااا  اي  يدستگاه تناسل  ديشد

  طيواجااد شاارا  ،ييدر صورت شناسا  زیاس رماتوژنز ن

 .شدندحذف    ورود نبوده و از مطاهعه

از تمااامي    برای انجام آزمااايش  اريوتاي یناا ،

فرد مبتلا بااه آزواساا رمي نیاار انیاادادی و يااا   60اين 

هیتاار خااون  یليم  3، در قاادم اول  اهیگواساا رمي شااديد

. نمونااه مااذ ور تااا زمااان  شاات  شااده ارينااه اخااذ  

ماادت    گراد بااهدرجااه سااانتي  4 روموزومي در دمای  

و پااس از طااي مراحاال   حدا ثر يک هفته نگهااداری شااد

تهیه لام خون محیطي، افراد از نظاار  و  شت، هاروست 

سیتوژنتیكي مورد آناهیز  روموزومي قرار گرفتنااد تااا  

مبتلايااان بااه هرگونااه آنوماااهي  رومااوزومي اعاام از  

 رومااوزومي  تعاادادی و ساااختاری  هااای  ناهنجاری

نفاار از    8. در مرحلااه فااو ،  شااوندمشااخص و حااذف  

جاااری هااای  بااه دهیاال ابااتلا بااه ناهنشاار ت  نناادگان  

از مطاهعه خااارج شاادند و ساااير مراحاال   روموزومي  

شايان ذ ر است در اياان  فرد ادامه يافت.  52مطاهعه، با 

افراد بروز سندروم  لاين فلتاار  ااه نااوعي ناهنجاااری  

باشد، در راد انواع  های جنیي ميتعدادی  روموزوم

به  های  روموزومي گزارش شده، قرار گرفت.  آنوماهي

در آزمايشات موهكوهي  های مثبت و منفي  عنوان  نترل

نیز به ترتیب از خون يک مرد دارای  اريوتايپ نرمااال  

سابقه ناباااروری و يااک  گونه  هیچصاحب فرزند بدون  

  باادون سااوابق سااقط و ناباااروری  زن بااارور نرمااال

                  نفاار،  52بااازه سااني اياان  گفتنااي اساات    .شااداسااتفاده  

 ال بود.  س  46/32سال با میانگین   46-24

برای انجام آزمايشات ژنتیااک موهكااوهي جهاات  

  3، در ابتاادا  Yهای  رومااوزوم  تشااخیص ريزحااذف

ه و  از بیماااران گرفتااه شااد  دار  EDTAهیتاار خااون  میلي

  4تا زمان طي مراحل استخراج در دمااای  نمونه مذ ور 

نهايت به مدت يک هفته نگهااداری  در  گراد  درجه سانتي

در اينجا بايد اشاره  رد چااون ماااده یااد انعقاااد  .  شد

و ماااده یااد انعقاااد    PCRه ارين بااا مراحاال آزمااايش 

EDTA    تااداخل ايجاااد   رومااوزومي  بااا مراحاال  شاات

اسااتفاده بااه صااورت    ت ننااد، اياان دو ماااده قابلیاا مي

از شاار ت  نناادگان  لاجاارم  نداشااته و  را  جايگزين هاام  

گیری با دو ماااده  دو بار خوندارای  اريوتايپ نرمال،  

بااا اسااتفاده    اقب خون گیری،. متعشدید انعقاد انجام  

، اسااتخراج  DNA (ROJE, IRAN)از  یت ستوني استخراج

DNA   صورت گرفت وDNA  طااي  جهاات استخراج شااده

درجه  ا  20مراز به فريزر  ای پليوا نش زنجیره  مراحل

 انتقال داده شد.  

 از Y  روموزوم های ريزحذف تشخیص   برای

و    نیرپلي مااورف  هایتواهي يكیری  ه STS هایتواهي

  نااام شااد. اسااتفادهدر عین حااال اختصاصااي هیااتند،  
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هیتند،    متعلقی  ه به آن  اAZFو منطقه    STS هایتواهي

گر نیااز  چنین يااک نشااانهم  اند.آورده شده 1در جدول 

، طبااق  داخلااي  و بااه عنااوان  نتاارل  SRYباارای منطقااه  

راهنمای استاندارد آ ااادمي آندروهوژی/شاابكه  یفیاات  

در نظاار گرفتااه    (1)(EAA/EMQN)ژنتیک موهكااوهي اروپااا

بااه جااز  ها رود در تمااامي نمونااه ه انتظار مي  (13)شد

                                    ،حضااااااور داشااااااته باشااااااد نتاااااارل منفااااااي  

  بودهچرا  ه حضور اين ژن تعیین  ننده جنییت مذ ر  

نااث  ؤفنوتیااپ محااذف آن منجاار بااه ايجاااد    و اساساااً

 .  (22)گرددمي

، به منظااور سااهوهت در  STSبرای تكثیر مناطق  

انجام آزمايش و اسااتفاده بهینااه از مااواد مصاارفي، از  

. در تكنیااک مااذ ور،  شااداستفاده    Multiplex PCRتكنیک  

مااي  محیااو     PCR ه يكي از انواع پر اااربرد تكنیااک  

، چندين وا نش تكثیر با استفاده از چناادين جفاات  شود

زمان انجااام  به طور هم PCRپرايمر صرفا در يک ويال 

گیرد. وایح و مبرهن است  ه چنین تكنیكي عاالاوه  مي

جويي در زمان، باعث مصرف مقدار  متااری  بر صرفه

های  از مواد مصرفي مي گردد. به منظور انجام وا نش

PCR  باااه ازای هااار نموناااه DNA   اساااتخراجي، از

  18بااه میاازان     (BIOSYSTEM, ENGLAND)میااترمیكس

ايمر رفت و برگشت متعلق بااه هاار  از هر پر  میكروهیتر،

  1باااه میااازان    (Germany Metabion)هااااSTSياااک از  

  1اسااتخراجي بااه میاازان    DNAمیكروهیتاار، از نمونااه  

میكروهیتاار و از آ  مقطاار تزريقااي)آ  مقطاار دو بااار  

میكروهیتر(    50  میكروهیتر)مجموعاً  17تقطیر( به میزان  

ترمااال   توسااط دسااتگاه  PCRاسااتفاده شااد. وا اانش  

شايان ذ ر   انجام گرفت.(  PEQLAB(ENGLAND)سايكلر  

، برای هر  EAA/EMQNاست بر طبق راهنمای استاندارد  

ناحیه به منظور اطمینان از صحت آزمايش و تشخیص  

مااورد ارزيااابي قاارار    STSعاادد    2های قیاامي،  حااذف

و برنامااه وا اانش   2گرفت. تواهي پرايمرهااا در جاادول  

PCR    نهايت محصااول  در  .2  ذ ر شده است.  3در جدول

PCR  درصد  2، بر روی ژل آگارز(MERK, GERMANY)  

  (BIOSYSTEM, ENGLAND)  100و باااا حضاااور هااادر  

  بااه وساایلهاهكتروفااورز گرديااد. ساا س تصااوير ژل  

  (EPPENDORF, GERMANY)دساااتگاه ژل دا یومنااات

آشكارسااازی و بااا در نظاار گاارفتن حضااور و عاادم  

های  در نمونااه  STSحضااور باناادهای مربااوط بااه هاار  

های مثبت و منفي آناهیز شد.  مورد مطاهعه و نیز  نترل

راست به چپ، نشان دهنااده هاادر،    ؛به ترتیب از  1شكل  

،  AZFb نترل مثبت،  نترل منفي، نمونه حاوی حذف در  

و نمونه حااامي حااذف در    AZFcنمونه حاوی حذف در  

AZFa,b,c  باشد.مي 

گفتني است در صورت مشاهده مغايرت در هر  

های  نترل، آزمااايش  يک از نتايج مورد انتظار از نمونه

تكرار گشت چرا  ه مشاهده هر گونه حذف در  نتاارل  

و روياات هاار    PCRمثبت دلاهت بر عدم انجااام وا اانش  

های  گونه باند در  نترل منفي دلاهت بر آهااودگي نمونااه

PCR  .داشت 

 
1-European Academy of Andrology/ European 
Molecular Genetics Quality Network(EAA/EMQN) 
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 هریک   به  های مورد مطالعه و مناطق مربوط  STS: نام  1جدول  

 STSنام  منطقه/ژن  شماره 

1 AZFa sY84 

2 AZFa sY86 

3 AZFb sY127 

4 AZFb sY134 

5 AZFc sY254 

6 AZFc sY255 

7 SRY sY14 

 
 

 

 

 

 ها رمشخصات پرایم:  2جدول  
 

 طول قطعه حاصله  تواهي پرايمر برگشت  تواهي پرايمر رفت  STSنام  شماره 

1 sY84 AGAAGGGTCCTGAAAGCAGGT GCCTACTACCTGGAGGCTTC 328 

2 sY86 GTGACACACAGACTATGCTTC ACACACAGAGGGACAACCCT 320 

3 sY127 GGCTCACAAACGAAAAGAAA CTGCAGGCAGTAATAAGGGA 274 

4 sY134 GTCTGCCTCACCATAAAACG ACCACTGCCAAAACTTTCAA 303 

5 sY254 GGGTGTTACCAGAAGGCAAA GAACCGTATCTACCAAAGCAGC 380 

6 sY255 GTTACAGGATTCGGCGTGAT CTCGTCATGTGCAGCCAC 124 

7 sY14 GAATATTCCCGCTCTCCGGA GCTGGTGCTCCATTCTTGAG 470 

 

 

 

 در آزمایشات مورد استفاده  Multiplex PCR: برنامه   3جدول  

 تعداد سیكل  زمان )ثانیه(  دما )سانتي گراد(  مرحله  شماره 

 1 120 95 واسرشت شدن اوهیه  1
   30 94 واسرشت شدن  2

35 

 

 30 56 اتصال  3
 45 72 گیترش  4

 1 120 72 گیترش نهايي  5

 

 

                     ،  AZFbنمونه دارای حذف در ناحیه    . 4کنترل منفي،    .3کنترل مثبت،   .50bp ،2لدر    .1هر یک از چاهک ها به ترتیب نشان دهنده:  :  1شکل

 AZFa, AZFb, AZFcنمونه دارای حذف در نواحي سه گانه    . 6و      AZFcنمونه دارای حذف در    .5
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 هایافته

بااه  فاارد      30ماارد مااورد مطاهعااه،      52از بااین  

اوهیگواساا رمي   فرد بااه 22آزواس رمي نیرانیدادی و  

متخصصااین    بااه وساایلهمبتلا بودند  ااه همگااي  شديد  

زايمان و ناباروری به  ا     زنانمتخصصین  اروهوژی و  

آزمايشگاه ژنتیک پزشكي د تر رحماني تبريااز ارجاااع  

میااتقر    AZFهای ناحیااه  داده شده و از نظر ريز حااذف

نااد. از  مورد بررسااي قاارار گرفت Y روموزوم بر روی 

نفر مبتلا به ريز حااذف در نااواحي متفاااوت    6  اين بین،

نفاار دارای ريااز   1 بودند. به اين ترتیااب  ااه AZFناحیه 

  1،  به صورت ادنامي  AZFa,b,c  حذف در هر سه ناحیه

نفاار دارای حااذف    4  و  AZFbفرد دارای حذف در ناحیه  

لازم به ذ ر است جهت اطمینااان  بودند.    AZFcدر ناحیه  

در افااراد    PCRمراحل آزمايش  از صحت نتايج حاصله،  

دارای حذف تكرار گشت  ه در تمااامي مااوارد، نتیجااه  

چنااین بايااد خاااطر نشااان  هم.  گرديااد  يیدأت  ،گرفته شده

ساخت در فرد دارای حذف در هر سه ناحیه از نواحي  

                               SRYساااه گاناااه، حضاااور باناااد مرباااوط باااه ژن

                                بااااه عنااااوان  نتاااارل مثباااات داخلااااي، نشااااان  

                           نتااااايج گرفتااااه  دهناااده صااااحت آزمااااايش بااااود.  

آورده شده    1نمودار  شده از بررسي مناطق حذفي در  

 است.

  درصااد  53/11در    بر اساد نتايج گرفته شااده،

از افااراد مبااتلا بااه آزواساا رمي نیرانیاادادی و يااا  

ديااده   AZFهای منطقه اوهیگواس رمي شديد، انواع حذف

حااذف  اماال اياان    درصااد  92/1شد. به طااوری  ااه در

،  sY86 ،sY84   ،sY134ناحیه)عاادم مشاااهده بانااد در  

sY127  ،sY255  و  sY254حااذف ناحیااه    درصد  92/1( در

AZFb  عااادم مشااااهده باناااد در(sY127    وsY134  و در )

)عدم مشاااهده بانااد    AZFcحذف در ناحیه   درصد 69/7

مشاهده شد. ناارخ شاایوع مناااطق    )  sY255و    sY254در  

آورده شااده    4حذفي نیز به تفكیک فنوتیااپ در جاادول  

 است.

تااوان دريافاات  ااه در  مي  4های جاادول  از داده

  درصااد  09/9مااوارد آزواساا رمي و    درصااد  33/13

  AZFهای نااواحي  مااوارد اوهیگواساا رمي شااديد حااذف

بااا   AZFcهای ناحیااه وجود داشاات. از اياان بااین حااذف

بیشترين سهم را در اين مطاهعه بااه خااود  درصد    66/6

نیز حذف در ناحیااه    درصد  66/16اختصاص دادند. در  

AZFb    درصااد  66/16نهاياات  در  تشااخیص داده شااد و  

  AZFa,b,cما در نااواحي  أموارد نیز حذف به صورت تو

                                  دياااده شاااد. ايااان در حااااهي اسااات  اااه هااایچ ياااک  

                             و يااااا    AZFaاز افااااراد حااااذف تكااااي در ناحیااااه  

  AZFb,cو   AZFa,b   AZFa,c,ما در نااواحي  أهای توحذف

 را نشان ندادند.
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 AZFنتایج بررسي ریزحذف های منطقه    :1 نمودار

 فراواني مطلق و نسبي ریزحذف ها در بیماران براساس فنوتیپ :   4جدول

تعداد  ل حذف   فنوتیپ بیماران 

 ها)عدد( 

 AZFaحاذف 

 تعداد(درصد)

 AZFbحذف  

 تعداد(درصد)

 AZFcحذف  

 تعداد(درصد)

 AZFa,bحااذف 

 تعداد(درصد)

 AZFa,cحذف  

 تعداد(درصد)

 AZFb,cحذف  

 تعداد(درصد)

 AZFa,b,cحذف  

 تعداد(درصد)

آزواسااااااا رمي 

 نیرانیدادی

4 0 (25 )1 (50 )2 0 0 0 (25 )1 

اوهیگواساااا رمي 

 شديد

2 0 0 (100) 2 0 0 0 0 

 

 بحث

يج نشااان داد  ااه بیشااترين فراوانااي حااذف  انت

بااود و حااذف ساااير نااواحي بااا     AZFcمربوط به ناحیه

های اين مطاهعه، بااا  شیوع  متری مشاهده گرديد. يافته

خااواني دارد. چاارا  ااه در  پیشین همهای  پژوهشنتايج  

  AZFcمشابه نیز حااذف ناحیااه   هایبررسيبییاری از  

ترين ناحیااه حااذف شااده در بیماااران  به عنااوان شاااي 

علاوه بر اين، فراوانااي   .(25)نابارور گزارش شده است

ها در بیماااااران آزواساااا رم در بیماااااران  حااااذف

توانااد  اوهیگواس رمي بیشتر بااود  ااه اياان مویااوع مي

های ژني و شدت اخااتلال  بیانگر ارتباط قوی بین حذف

هذا هدف از اين مطاهعه،  در پروسه اس رماتوژنز باشد.  

در مااردان    AZFهای ناحیااه  بررسي ريزحااذفتعیین و  

مبتلا به آزواس رمي نیرانیدادی و يااا اوهیگواساا رمي  

 بود.  شديد با  اريوتايپ نرمال
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فا تورهای ژنتیک جاازو عواماال اصاالي ايجاااد  

   ننده ناباروری مردان هیااتند. اياان فا تورهااا عموماااً

هاااای  واريانتهاااای  روماااوزومي،  شاااامل ناهنجاری

هاااای تاااک ژناااي و  هاااای ژناااي، جهش  ي  یتعاااداد

 ااه بااه ترتیااب  باشااند  مي  Yهای  رومااوزوم  ريزحذف

های  هاااااای  روماااااوزومي و ريزحاااااذفناهنجاری

 .(26)ترين آنها هیتندشاي  روموزومي  

های  در اياان مطاهعااه نیااز شاایوع ريزحااذف

در ماااردان مباااتلا باااه آزواسااا رمي    Y روماااوزوم  

نیرانیدادی و اوهیگواس رمي شديد دارای  اريوتايااپ  

  ا  متخصصااین اوروهااوژی و زنااان به وسیلهنرمال  ه 

زايمان و نازايي به آزمايشااگاه ژنتیااک پزشااكي د تاار  

رحماني تبريز ارجاع داده شده بودنااد، مااورد ارزيااابي  

   قرار گرفت.

  53/11  باار اساااد نتااايج مطاهعااه حایاار، در  

  Yهای  رومااوزوم  مااوارد ارجاااعي ريزحااذف  درصااد

هااای  پژوهشاين میزان در مقايیه بااا ساااير  ديده شد. 

شده در ايران و جهااان قاباال توجااه اساات. باارای  انجام

ای بزرگ در سطح ملااي ايااران شاایوع  مثال، در مطاهعه

، در حاااهي  (27)گزارش شددرصد  5ها حدود ريزحذف

میانگین شاایوع    2014شده در سال    ه متاآناهیز منتشر

در    .(28) اارده اساات    باارآورد    درصااد  12  را حاادود

ای بر روی جمعیت بیماران نابارور مشهد، نرخ  مطاهعه

گزارش    درصد  4/13  حدود Y های  روموزومريزحذف

   AZFcشده است  ه بیشترين فراواني مربوط به ناحیااه

جفاات    3در مطاهعااه مشااهد، تنهااا  اهبتااه    (29)بوده است

مااورد اسااتفاده قاارار   سااه ناحیااه مااذ ور برای پرايمر

، برای هر ناحیااه  حایرگرفتند، در حاهي  ه در مطاهعه 

آمار گاازارش شااده از سرتاساار    بررسي شد.   STS دو

نتیجه گرفتااه  مي باشد  ه    درصد  2/2ا  6/19  جهان نیز

.  (30)گرفااتشده در مطاهعه حایر، در بازه فو  قرار  

از    نیااز احتمااالاً  هبازه عددی ديااده شاادتفاوت در نتايج  

در تشخیص  ه نشات گرفته از تعداد    های متفاوتدقت

STS    معیارهااای ورود بااه  مااورد مطاهعااه مااي باشااد ،

های مااورد  اناادازه نمونااه  درمطاهعه متفاوت و اختلاف  

بااه طااوری  ااه در برخااي  مطاهعه نشات گرفتااه اساات.  

بااه ازای هاار منطقااه مااورد    STSيااک    صرفاً  هابررسي

در حاااهي  ااه در برخااي   (29)بااودبررسي قرار گرفتااه 

بررسي شااده     STSديگر به ازای هر منطقه بیش از دو 

معیار ورود به مطاهعه،  ها  پژوهش. در برخي  (31)است

هااای  ساااير فنوتیپنه شاامارش اساا رم بلكااه ابااتلا بااه  

ها نیااز  . اندازه نمونه(15)باشدمي ناباروری و يا نازايي

  (32و    33)بودناادنفر متغییر    4000نفر تا بیش از   30از 

 ااه خااود اياان مویااوع احتمااال دخاهاات شااانس در  

چاارا  ااه    سااازد.آمارهای به دست آمااده را مطاار  مي

اندازه نمونه مااورد مطاهعااه و احتمااال دخاهاات فااا تور  

 شانس در نتايج حاصله دارای رابطه معكود هیتند.

بین مناطق حذفي نیز بیشترين تعداد حااذف در  

گاازارش شااده    AZFcدر ناحیااه  هااا  پژوهش  عمااوم  

مذ ور با  ناحیه  حذف  نیز    حایر. در مطاهعه  (34)است

های  در بااین تمااامي حااذفدرصااد    66/66  ناارخ بااروز

.  دادخااود اختصاااص    رتبه اول را بااه  نواحي سه گانه،

قاارار گرفتااه و    AZFاين ناحیه در قیمت ديیتال ناحیه 

پروساااه   نناااده  صااارفا حااااوی ژن هاااای تكمیااال  
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ژن و    12باشااد. اياان ناحیااه حاااوی  اساا رماتوژنز مي

هااا در  تاارين آنباشااد  ااه مهمعناصاار رونويیااي مي

حذف در اين  .  (10)است  DAZژن    ،پروسه اس رماتوژنز

ها، از آزواس رمي گرفته تا  تواند انواع فنوتیپناحیه مي

اوهیگوزواس رمي را ايجاد  ند. از اين رو اين حذف چه  

هااای  از طريق باااروری طبیعااي و چااه از طريااق روش

بعاادی نیااز  های   مااک باااروری، قاباال انتقااال بااه نیاال

رد نااه از  اباشد. افراد دارای اين حذف در بیشتر مااومي

از اين    .(35)ناباروری بلكه از  م باروری رنج مي برند

های درماني در اين افراد، با  رسد پروسهرو به نظر مي

 موفقیت بیشتری همراه هیتند.

از ديگر نواحي حذفي مشاهده شده در مطاهعااه  

  درصااد  66/16بااا فر ااانس    AZFb، حذف ناحیه  حایر

باشد. اين ناحیه حاوی ژن هااای مااورد نیاااز باارای  مي

. ناحیااه  (10)شااروع پروسااه اساا رماتوژنز مااي باشااد

و منطقااه    قاارار گرفتااه  AZFمااذ ور در میانااه منطقااه  

. اياان  (28)دارد هم وشانيحاهت  AZFc وچكي از آن با 

  15باشد  ه از اياان میااان ژن مي  132ناحیه نیز حاوی  

هااای نیاار  RNAژن  د  ننده    17ژن  د  ننده پروتئین،  

باشااند. برخااي از اياان  ژن  اااذ  مي  100 ااد  ننااده و  

ها بیااان  های  ااد  ننااده بااه طااور اخااص در بیضااهژن

  AZFcنرخ حذف در اين ناحیااه  متاار از  .  (30)شوندمي

. ايااان حاااذف، باعاااث توقااا   شاااده اساااتگااازارش  

گااردد.  اس رماتوژنز در مرحله اس رماتوسیت اوهیه مي

از اياان رو فاارد حاماال حااذف فاقااد هرگونااه ساالول  

باشد. بااه همااین دهیاال حااذف در اياان  اس رماتوزوآ مي

های  مک باروری قاباال انتقااال بااه  ناحیه تنها از روش

و به دهیل فقدان اس رماتوزوآ، افراد    نیل بعدی هیتند

 برند.از آزواس رمي نیرانیدادی رنج مي  عموماً

  حااذف  حایاارلازم به ذ اار اساات در مطاهعااه  

صاارفا بااه صااورت  از نااواحي سااه گانااه،    AZFa  ناحیه

و نه به صااورت تكااي مشاااهده   AZFحذف  امل ناحیه  

  درصااد  66/16نیااز    AZFگرديااد. حااذف  اماال منطقااه  

ها را به خود اختصاااص داد. بااه طااور  لااي اياان  حذف

واقاا  شااده و    AZFناحیااه  قیمت پروگزيمااال  در   ناحیه

هااای آن صاارفا  برخلاف دو منطقه ديگر، هر يک از ژن

حذف اين ناحیه  میااا  بااوده و   دارای يک   ي هیتند.

در  منجر به بلو ه شدن ساااخت و بلااوغ اساا رماتوزوآ  

گااردد و در نتیجااه افااراد دارای  های ساامینال ميهوهااه

د.  سلول اس رماتوزوآ هیتن  هفاقد هر گون  حذف عموماً

فنوتیااپ    ز عماادتاًرود اياان افااراد نیاا پااس انتظااار مااي

از اياان رو  آزواساا رمي نیرانیاادادی را نشااان دهنااد.  

هااای  مااک  حذف در اين ناحیه نیز مگر به  مااک روش

 .باشدنميباروری قابل انتقال به نیل بعد 

تااوان بااه  های مطاهعااه حایاار مياز محدوديت

و انتخا  بیماران تنها از يک مر ز     وچکاندازه نمونه  

توانااد موجااب  اااهش  اشاااره  اارد  ااه مي  تشخیصااي

شااود.    ناار   شاامالپذيری نتايج به  ل جمعیاات  تعمیم

  ، STSمار رهااای   مااي از، اسااتفاده از تعااداد  چنااینهم

تاار را    های  وچااکاحتمااال عاادم شناسااايي ريزحااذف

 .سازدمطر  مي

توان به انتخا   از مناب  احتماهي تورش نیز مي

چنااین احتمااال  بیماران صاارفاً باار اساااد ارجاااع و هم

 .اشاره نمود PCR خطاهای تكنیكي در انجام



AZF و ناباروری   

 421                                                                                                 (170شماره پي در پي)1404مرداد و شهريو ا 3ا شماره 30ا دوره مجله ارمغان دانش 

ها و  اااهش  باارای مقابلااه بااا اياان محاادوديت

احتمال تااورش، در اياان مطاهعااه از دو مااار ر میااتقل  

های   لیااه تیاات  . نیاازاستفاده شااد AZF برای هر ناحیه

هااای  مشكو  به صورت تكراری انجام گرديد و  نترل

هحاظ شدند. با اين   PCR مثبت و منفي در تمامي مراحل

آينده اسااتفاده  های  پژوهششود در  وجود، توصیه مي

اسااتفاده  تاار  حجم نمونااه بزرگ  بیشتر واز مار رهای  

 .تا اعتبار و قابلیت تعمیم نتايج افزايش يابدگردد  

های ناحیااه  رسد بررسي ريز حااذفبه نظر مي

AZF  ًمتعاقاااب اطمینااان از نرماااال باااودن    خصوصااا

 اريوتايپ، علاوه بر روشن ساختن دهیل ناباااروری و  

مشخص نمودن مییر  مک باروری پاایش رو و  مااک  

به  اهش هزينه های درماني، احتمال انتقال و يااا عاادم  

انتقال مشكل مذ ور به نیل های آتي را نیز مشااخص  

هااای  توان با انتخا  روشمي سازد و از اين طريق مي

 مااک باااروری و آزمايشااات تكمیلااي، از اياان انتقااال   

قطعااا طااي چنااین میاایری    ناخواسته جلااوگیری  اارد.

تواند علاوه بر صرفه جااويي در زمااان درمااان، بااا  مي

 یب اطمینان زوجااین از میاایر پاایش رو و بااا  متاار  

 ااه زوجااین بااا  هايي   ردن فشارات روحي و اسااترد

آنها مواجه هیتند،  یفیت زندگي زوجین را نیز بهبااود  

مشااابه در ناحیااه  هااای  پژوهش  انجااام  هااذا    ،بخشاادمي

تاار باارای  بزرگآماااری  بااا نمونااه    ناار  ايااران  شاامال

حاصاااله از    پاااذيری نتاااايجافااازايش قااادرت تعمیم

های دخیاال در  تک ژنبررسي ، انجام يافتههای بررسي

پروسه اساا رماتوژنز در افااراد فاقااد حااذف در ناحیااه  

AZF  ،ماننااد  تر های موهكوهي پیشاارفتهاستفاده از روش

NGS  و نیاار قاباال  تر  های  وچکبرای شناسايي حذف

 شود.ميپیشنهاد    STS مار رهای  به وسیله    تشخیص  

 

 گیرینتیجه

های ناحیه  نتايج اين مطاهعه نشان داد  ه حذف

AZF    واقاا  باار روی  رومااوزوم جنیاايY  بااا شاادت ،

اختلال پروسه اس رماتوژنز در مردان نابارور ارتباااط  

ها در  میتقیم دارد. به طوری  ااه فراوانااي اياان حااذف

بیماران آزواس رمي نیبت به بیماااران اوهیگواساا رمي  

بیشتر اساات. اياان مویااوع بیااانگر نقااش  لیاادی اياان  

باشااد. از اياان  ناباروری مااردان مياختلالات در شدت  

تواند به عنااوان اباازاری  ها ميرو بررسي اين ريزحذف

بیني  ننده در ارزيااابي ناباااروری و  تشخیصي و پیش

های مناسااب مااورد اسااتفاده قاارار  ريزی درمانبرنامه

 گیرد.

 

 تقدیر و تشکر

باادين وساایله از همراهااي  لیااه متخصصااین    

بیماااران  با ارجاع زايمان و نازايي  ه   ا  اروهوژی، زنان

مااا را در  بااه آزمايشااگاه ژنتیااک پزشااكي رحماااني  

باادون  مااک    و قطعاااً  هااا ياااری  ردناادآوری دادهجم 

های مااورد اطمینااان مقاادور  ايشان دست يابي به نمونه

دانیم از  چنین بر خااود لازم ماايهم ، نیمنبود تشكر مي

مااديريت محتاارم آزمايشااگاه، سااید علااي رحماااني و  

و دقیق آزمايشگاه  ه در تمامي مراحاال   خبره   ار نان

انجااام اياان پااروژه از نمونااه گیااری گرفتااه تااا انجااام  

چاارا  ااه عاادم حضااور اياان     رده،آزمايشات قدرداني  
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توانیااات از صاااحت و دقااات  بزرگاااواران قطعاااا مي

چنااین بااا علاام باار  بكاهااد. هم  آزمايشات انجامي شديداً

شرايط خاااص شاار ت  نناادگان در اياان مطاهعااه و بااا  

دانیااتن فشااارات روحااي احتماااهي اياان عزياازان از  

 همكاری داوطلبانه آنها  مال تشكر را داريم.

 

 تعارض منافع

گوناااه  دارناااد  اااه هیچنويیاااندگان اعاالام مي

تعاارض منافعاي در خصاااوص ايااان مقاهاااه وجاااود  

 .نادارد

 

 حمایت مالي 

اين مطاهعااه هاایچ گونااه حماياات ماااهي از هاایچ  

 موسیه و يا سازماني دريافت نكرده است.

 

 لاقيحظات اخلام 

دانشااگاه  طر  تحقیقاااتي  اين مقاهه برگرفته از    

   لاباااااا  اااااد اخااااا   تبريااااازعلاااااوم پزشاااااكي  

IR.TBZMED.REC.1397.367  باشدمي.  

 

 مشارکت نویسندگان

  لنويیااندگان اياان مقاهااه در تمااامي مراحاا   

. بااه طااور مشااخص؛  اندداشااته  تهمكاااری و مشااار 

هااا، طراحااي    آوری و تحلیاال دادهنويیاانده اول: جماا 

مطاهعااه و نگااارش پاایش نااويس مقاهااه. نويیاانده دوم:  

راهنمااايي علمااي و تخصصااي، نظااارت باار طراحااي و  

هااااا و فااااراهم نمااااودن امكانااااات  اجاااارای آزمايش

آزمايشگاهي. نويینده سوم: مشاااوره باااهیني، ارجاااع  

 های باهیني.بیماران به آزمايشگاه و ارايه داده
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Abstract 
 

Background & aim: Microdeletions of the long arm of the Y chromosome cause approximately 6-8% of 
cases Non-obstructive azoospermia and a smaller percentage of severe oligospermia cases. Identifying 
these microdeletions is of great importance in making treatment decisions for patients. Therefore, the 
aim of this study was to determine and investigate microdeletions of the AZF region in men with non-
obstructive azoospermia or severe oligospermia with normal karyotype. 
 

Methods: In the present descriptive-analytical study conducted by specialists in the genetic laboratory 
during 2022-2024, sixty individuals with non-obstructive azoospermia or severe oligospermia were 
enrolled in the study. Initially, they underwent cytogenetic tests and chromosome analysis to examine 
the health of the participants' karyotypes, and individuals with numerical and structural chromosomal 
abnormalities were excluded at this stage. After eliminating 8 individuals with chromosomal 
abnormalities, the study continued with the remaining 52 individuals with normal karyotypes. 
Accordingly, the occurrence of AZF microdeletions was detected using three pairs of specific primers, 
specific for markers 84sY and 86sY for the AZFa region, markers 127sY and 134sY for the AZFb region, 
and markers 254sY and 255sY for the AZFc region, in the form of Multiplex-PCR technique. The 
collected data were analyzed by descriptive statistical tests including absolute and relative frequencies. 
 

Results: Among 30 individuals with non-obstructive azoospermia and 22 individuals with severe 
oligospermia, 6 individuals, 4 of whom had non-obstructive azoospermia and 2 others with severe 
oligospermia (total 11.53% of the total cases studied), had various types of AZF microdeletions. Thus, in 
92.1% (1 person) of the complete deletion of this region, in 92.1% (1 person) of the deletion of the AZFb 
region and in 69.7% (4 people) of the deletion in the AZFc region was observed. The carrier of the 
integrated deletion in the triple regions AZFa,b,c, the person with the deletion in the AZFb region and 
half of the carriers of the deletion in the AZFc region, had non-obstructive azoospermia and all cases of 
severe oligospermia of the carrier of the deletion also had the deletion in the AZFc region. 
 

Conclusion: The results of the present study indicated the high rate of deletions in the AZF region in 
infertile men and emphasize the need to perform genetic tests related to this region in affected patients. 
These findings once again emphasized the importance of performing targeted genetic tests in infertile 
patients and show that these tests can help in faster diagnosis, reducing unnecessary interventions and 
choosing more effective treatment. The overall aim of the present study was to determine the prevalence 
and type of microdeletions of the AZF region located on the Y chromosome in infertile men with normal 
karyotype. 
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