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Введение. Аномалии кариотипа и микроделеции в локусе AZF (Yq11.2) хромосомы Y являются частыми генетическими причинами 
мужского бесплодия, вызванного нарушением сперматогенеза, однако эффект их сочетанного влияния недостаточно исследован. 
Цель: сравнительный анализ сперматологических показателей у мозаиков по хромосоме Y, имеющих и не имеющих делеции 
в локусе AZF. 
Методы. Обследованы 16 мужчин с мозаицизмом по  хромосоме Y. Анализ кариотипа выполнен с использованием стандартного 
цитогенетического исследования на культивированных лимфоцитах периферической крови. Молекулярно-цитогенетическое 
(FISH) исследование проводили для выявления/верификации мозаицизма и структурных аномалий  хромосомы Y. Микроделеции  
хромосомы Y детектировали методом мультиплексной ПЦР. Спермиологическое исследование выполняли в соответствии 
с рекомендациями Руководства ВОЗ (2010). 
Результаты. Цитогенетически идентифицируемые несбалансированные аномалии  хромосомы Y обнаружены у 13 (81,25%) из 
16 мужчин. Делеции в локусе AZF детектированы у 8 (50%) из 16 пациентов. Выборка разделена на две группы: группа I – без AZF 
делеций (n=8); и II – с AZF делециями (AZFb+c, n=7 и AZFc, n=1). Выявлены различия в структуре сперматологических диагнозов 
между группами: в группе I отмечены различные формы патозооспермии (азооспермия – 3; олигоастенотератозооспермия – 3; 
астенотератозооспермия – 2); в группе II – только тяжелые формы патозооспермии (азооспермия – 7; олигозооспермия тяжелой 
степени – 1), а также по частоте олигоспермии – 12,5% и 37,5%, соответственно. Более высокая концентрация сперматозоидов 
обнаружена у пациентов без AZF делеций (группа I – 15,9±31,0 млн/мл, группа II – 0,003±0,009 млн/мл; р=0,026). Не выявлено 
статистически значимых различий между группами по среднему возрасту пациентов, объёму, pH и вязкости эякулята. 
Выводы. Структурные аномалии и микроделеции  хромосомы Y в локусе AZF (Yq11.2) встречаются с высокой частотой 
у пациентов с мозаицизмом по хромосоме Y. Несбалансированные перестройки  хромосомы Y и патогенные микроделеции 
в локусе AZF у мужчин-мозаиков по  хромосоме Y характеризуются тяжелой степенью нарушения сперматогенеза. Сохранение 
фертильностного потенциала мужчин с мозаицизмом по  хромосоме Y возможно при отсутствии несбалансированных перестроек 
и тяжелых типов AZF делеций.
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Introduction. Chromosome abnormalities and microdeletions in the AZF (Yq11.2) locus of the Y chromosome are common genetic 
causes of male infertility caused by impaired spermatogenesis, however, the effect of their combined influence has not been sufficiently 
investigated. 
Aim: a comparative analysis of semen parameters in the Y-chromosome mosaics with and without AZF deletions. 
Methods. 16 male patients with Y chromosome mosaicism were examined. Chromosome analysis was done using by standard 
cytogenetic examination. Fluorescence in situ hybridization (FISH) was performed to identify/verify mosaicism and determine the 
structural Y chromosome abnormalities. The Y chromosome microdeletions were detected by multiplex PCR. The semen examination 
was carried out with the recommendations of the WHO Guidelines (2010). 
Results. Cytogenetically identifiable unbalanced the Y chromosome abnormalities were found in 13 patients (81.2%) of 16 patients. 
AZF deletion were detected in 8 patients (50%) of 16 patients. The patients were divided into two groups: group I – patients without 
AZF deletions (n=8), group II – patients with AZF deletions: AZFb+c, n=7 and AZFc (b2/b4), n=1 (n=8). Prominent difference in 
sperm diagnosis was revealed between the groups: in group I, there was a various degree of pathozoospermia (azoospermia – 3; 
oligoastenoteratozoospermia – 3; asthenoteratozoospermia – 2); in group II, only severe forms of pathozoospermia (azoospermia 
– 7; oligozoospermia severe – 1), as well as the frequency of oligospermia – 12.5% and 37.5%, respectively. A higher concentration 
of spermatozoa was found in patients without AZF deletions (group I – 15.9±31.0 million/ml, group II – 0.003±0.009 million/ml; 
p=0.026). There was no statistically significant difference between the average age of patients in the groups, ejaculate volume, pH 
and viscosity of ejaculate. 
Conclusion. There is high frequency of structural Y chromosome abnormalities and microdeletions in the AZF (Yq11.2) locus in 
the Y chromosome mosaics. Unbalanced cytogenetic Y chromosome rearrangements and pathogenic AZF microdeletions are 
characterized by a severe degree of spermatogenesis disorder in male patients with Y chromosome mosaicism. The preservation 
of fertility potential in men with Y chromosome mosaicism is possible in the absence of unbalanced rearrangements and severe 
types of AZF deletions. 
Keywords: spermatogenesis, mosaicism, Y chromosome, microdeletions, AZF locus, germ cells.
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Введение

Бесплодие в браке является актуальной пробле-
мой, определяемой нарушением фертильности 
у женщин (45%), мужчин (45%), и в 10% случа-

ев – у обоих супругов. Мужское бесплодие, связанное 
с синдромальными формами и тяжелыми формами па-
тозооспермии, не менее чем в 20-25% случаев обуслов-
лено генетическими причинами [1-3]. Микроделеции 
в локусе AZF и цитогенетически идентифицируемые 
несбалансированные аномалии  хромосомы Y являют-
ся одними из частых генетических причин нарушения 
сперматогенеза и мужского бесплодия, нарушений 

формирования пола и первичного гипогонадизма [3-7]. 
У некоторых пациентов могут присутствовать две или 
несколько причин или патогенных факторов вместе, 
что может отягощать нарушения сперматогенеза, од-
нако их взаимное влияние и сочетанный эффект на га-
метогенез недостаточно исследованы [7]. 

Целью исследования являлись исследование ми-
кроделеций в локусе AZF и сравнительный ана-
лиз сперматологических показателей у мужчин 
с наличием структурных аномалий и/или мозаициз-
ма по Y-хромосоме. 
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Методы

В группу обследованных пациентов отобраны 
16 мужчин в возрасте от 16 до 49 (33,1±8,5) лет, у ко-
торых при цитогенетическом исследовании обнаружен 
мозаицизм по  хромосоме Y. Пациенты обследованы 
в ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. 
академика Н.П. Бочкова» в связи с нарушением фор-
мирования пола, гипогонадизмом, бесплодием/нару-
шением фертильности или по поводу планирования 
беременности. Исследование одобрено этическим ко-
митетом ФГБНУ «МГНЦ». Все пациенты дали пись-
менное добровольное информирование согласие на 
участие в данном исследовании. 

Анализ кариотипа выполнен методом стандарт-
ного цитогенетического исследования (СЦИ) на 
культивированных лимфоцитах периферической 
крови с использованием GTG-окрашивания. Мо-
лекулярно-цитогенетическое (FISH) исследование 
выполняли для выявления/верификации мозаициз-
ма и определения структурной аномалии хромосо-
мы Y. Микроделеции хромосомы Y детектировали 
методом мультиплексной ПЦР с праймерами для 
локусов SRY и ZFX/ZFY (Yp11.3); sY84, sY86, sY615 
(AZFa), sY127, sY134 (AZFb), sY254, sY255 (AZFc), 
рекомендованных лабораторным Руководством [5]. 
Спермиологическое исследование проводили в соот-
ветствии с рекомендациями Руководства ВОЗ (2010) 
[8]. Десяти пациентам выполнен количественный 
кариологический анализ незрелых половых кле-
ток (ККА НПК) из осадка эякулята (патент проф. 
Л.Ф. Курило №2328736) [9]. Статистический ана-
лиз данных выполняли с использованием програм-
мы StatSoft STATISTICA, версия 8. Наличие стати-
стически значимых различий между группами опре-
деляли, принимая критический уровень значимости 
равным 0,05 (p <0,05).

Результаты

По данным комплексного цитогенетического ис-
следования у всех пациентов обнаружен мозаицизм 
по хромосоме Y, в том числе такие его варианты, как: 
X/X,r(Y) (n=1); X/X,del(Y)(q12) (n=1); X/XY/XYY (n=2); 
X/X,psudic(Y)(p11.32) (n=1); X/XY (n=1); XX/XY (n=1); 
X/X,del(Y)(q11.2) (n=1); X/X,del(Y)(q11.2)/X,idic(Y)
(q11.2)/X,psuidic(Y)(q11.2),+psuidic(Y)(q11.2) (n=1); 
Х/Х,psuidic(Y)(q11.2) (n=4); X/X,psuidic(Y)(q11.2)/
Х,psuidic(Y)(q11.2),+psuidic(Y)(q11.2) (n=1); X/X,der(Y) 
(n=2) (табл. 1). 

Патогенные микроделеции  хромосомы Y обна-
ружены у 8 из 16 (50%) пациентов: AZFb+c (n=7) 
и AZFc(b2/b4) (n=1). Во всех случаях обнаруженные 
делеции в локусе AZF обусловлены цитогенетически-
ми несбалансированными перестройками с потерей 
дистальной части эухроматинового региона (Yq11.2) 
и дистального гетерохроматина (Yq12) длинного пле-
ча  хромосомы Y, в большинстве случаев представлен-
ные псевдодицентрическими хромосомами psuidicYp 
(табл. 1). Среднее количество Y-несущих клеток 
в общей выборке составило 63,4%±26,9% (20-99%), 
в группах с делециями и без делеций в локусе AZF – 
64,2%±21,7% (33-83%) и 62,8%±32,4% (20-99%) со-
ответственно. Цитогенетически идентифицируемые 
аномалии  хромосомы Y (в 7 из 13 случаев представ-
ленными изодицентрическими хромосомами) обна-
ружены у 5 из 8 пациентов группы I и у всех из 8 па-
циентов группы II (табл. 1). 

При ЦПР-анализе маркеров, специфичных для  
хромосомы Y, патогенные делеции в локусе AZF 
(Yq11.2) обнаружены у 8 из 16 (50%) пациентов. Сре-
ди выявленных делеций Yq преобладали захватыва-
ющие регионы AZFb и AZFc (n=6), реже встречали 
делеции, целиком удаляющие регион AZFc (n=2). 
У всех пациентов с делециями AZF при цитогенети-
ческом исследовании обнаружены структурные пере-
стройки хромосомы Y, псевдодицентрические  хромо-
сомы Y, терминальные делеции Yq, у двух пациентов 
в кариотипе обнаружена маркерная хромосома. Хотя 
тип структурной хромосомной аномалии у них не был 
определен, по результатам ПЦР очевидно, что мар-
керная хромосома представляет собой дериват хро-
мосомы Y (табл. 1). Учитывая наличие делеции реги-
онов AZFb и/или AZFc, у данных пациентов присут-
ствовала несбалансированная структурная аномалия  
хромосомы Y с потерей дистальной части ее длинно-
го плеча.  Среди мужчин, у которых не обнаружено  
микроделеций в локусе AZF, структурные аномалии  
хромосомы Y выявлены у 4 из 8 пациентов:  кольцевая 
Y, n=1; терминальная делеция Yq11.2, n=2; дицентри-
ческие хромосомы Y, n=2 (табл. 1). У пациента, име-
ющего клеточный клон с дицентрической  хромосо-
мой Y по короткому плечу с точкой разрыва в локусе 
Yq11.2, отсутствие AZF делеций, вероятно,  обуслов-
лено наличием клеток с цитогенетически интактной  
хромосомой Y (46,XY) (табл. 1). 

По результатам молекулярно-генетического ис-
следования выборка разделена на две группы: I – без 
AZF-делеций (n=8); II – с AZF-делециями (n=8). 
Средний возраст значимо не различался между груп-
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Таблица 1. Результаты цитогенетического и молекулярно-генетического обследования 16 пациентов мужчин  
с мозаицизмом по  хромосоме Y
Table 1. Results of cytogenetic and molecular genetic examination of 16 male patients with Y chromosome mosaicism

Кариотип по данным 
СЦИ

Кариотип по результатам FISH 
исследования

Делеция 
AZF Клинический диагноз Сперматологический  

диагноз

mos 45,X[7]/46,X,r(Y)[23] mos 45,X(57%)/46,X,r(Y)(43%) - Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия/  
криптозооспермия

46,XYq- mos 45,X(5,5%)/46,X,del(Y)(q12)
(94,5%) 

- Бесплодие в браке  
вторичное, мужской 
фактор

олигоастенотерато- 
зооспермия

mos 45,Х[3]/46,XY[29] mos 
45,X(5%)/46,XY(87%)/47,XYY(8%)

- Бесплодие в браке  
вторичное, мужской 
фактор

астенотератозоо-спермия

46,X,mar 
mar – der(Y)

mos 46,X,psuidic(Y)(p11.32)
(99%)/45,X(1%)

- Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия/  
криптозооспермия

mos 45,X[20]/46,XY[12] mos 45,X(56%)/46,XY(44%) – 
лимфоциты,  

mos 45,X(22%)/46,XY(78%) – 
буккальный эпителий

- Бесплодие в браке  
вторичное, мужской 
фактор

астенотератозоо-спермия

mos 45,X/46,XY/47,XYY н.и. - Мужское бесплодие, 
первичное

олигоастенотерато- 
зооспермия

mos 45,Х/46,XY mos 45,X(56%)/46,X,psuid-
ic(Y)(q11.2)(9%)/ 47,XY(35%) – 

лимфоциты; 
mos 45,X(9%)/46,X,psuidic(Y)

(q11.2)(20%)/ 47,XY(71%) – 
буккальный эпителий

- Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия

mos 46,XX[24]/46,XY[6] н.и. - Мужское бесплодие, 
первичное

олигоастенотерато- 
зооспермия

mos 46,X,der(Y)
[34]/45,Х[11]

mos 46,X,psuidic(Y)(q11.2)
(83%)/45,X(17%) 

del 
AZFb+c

Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия

mos 46,X,psuidic(Y)
(q11.2)[23]/ 45,X[7]

н.и. del AZFc Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия/  
криптозооспермия

mos 46,Х,mar[26]/45,Х[9]
mar – der(Y)

н.и. del AZFc Мужское бесплодие, 
первичное

олигоастенотератозооспермия

mos 46,Х,mar[36]/45,X[4] mos 45,X(22%)/46,X,del(Y)(q11.2)
(40%)/ 46,X,psuidic(Y)(q11.2)

(36%)/ 47,X,psuidic(Y)(q11.2),+p-
suidic(Y)(q11.2)(2%)

del 
AZFb+c

Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия

mos 45,X/46,X,del(Y)
(q11.2)

mos 45,X(60%)/46,X,del(Y)(q11.2)
(40%)

del 
AZFb+c

Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия/  
криптозооспермия

mos 46,X,der(Y)
[19]/45,X[11]

mos 45,X(67%)/46,X,psuidic(Y)
(q11.2)(32%)/ 47,Х,psuidic(Y)

(q11.2),+psuidic(Y)(q11.2)(1%)

del 
AZFb+c

Мужское бесплодие, 
первичное

азооспермия

mos 45,Х/46,Х,psuidic(Y)
(q11.2)

н.и. del 
AZFb+c

Мужское бесплодие, 
первичное

олигоастенотерато- 
зооспермия

mos 45,X/46,X,mar, 
mar – der(Y) 

н.и. del 
AZFb+c

Мужское бесплодие, 
первичное

олигоастенотерато- 
зооспермия

Примечание: н.и. – не исследовали.
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пами I и II (33,1±11,8 лет и 32,0±3,8 лет, соответ-
ственно). Сравнительный анализ результатов спер-
матологического исследования позволил выявить 
различие в структуре патозооспермии между группа-
ми, а также в частоте олигоспермии – 12,5% и 37,5% 
соответственно. Так, в группе I отмечали различ-
ные формы патозооспермии, в том числе нетяже-
лые (азооспермия – 3; олигоастенотератозооспер-
мия – 3; астенотератозооспермия – 2); в группе II 
– только тяжелые формы  (азооспермия – 7; оли-
гозооспермия тяжелой степени – 1), У обоих муж-
чин-мозаиков с нормальным количеством спермато-
зоидов (т.е. не было азооспермии или олигозооспер-
мии) не выявлено несбалансированных структурных 
аномалий  хромосомы Y и AZF-делеций. У них отме-
чено вторичное бесплодие в браке с наличием асте-
нотератозооспермии (табл. 1).

Сравнительный анализ результатов стандартного 
спермиологического исследования не выявил стати-
стически значимого различия между группами по объ-
ёму, pH и вязкости эякулята (табл. 2). У пациентов без 
делеций в локусе AZF отмечена статистически значи-
мо более высокая концентрация сперматозоидов, чем 
у мужчин с наличием патогенных делеций AZF (груп-
па I – 15,9±31,0 млн/мл, группа II – 0,003±0,009 млн/
мл; р=0.026). 

 ККА НПК из осадка эякулята выполнен 10 паци-
ентам с мозаицизмом по хромосоме Y (азооспермия/
криптозооспермия, n=8 и олигозооспермия тяжелой 
степени, n=2), у 6 из них обнаружены делеции AZF 
(AZFb+c, n=5; AZFc, n=1). У двух пациентов с азоо-
спермией и делецией AZFb+c в эякуляте не найдены 
ни сперматозоиды, ни незрелые половые клетки (НПК). 
У остальных 8 пациентов использование ККА НПК по-

зволило обнаружить в семенной жидкости небольшое ко-
личество половых клеток, как зрелых (сперматозоидов), 
так и незрелых, находящихся на различных стадиях раз-
вития: сперматоциты, сперматиды и неидентифициро-
ванные (дегенерирующие) половые клетки. Сперматозо-
иды, обнаруженные в осадке эякулята, имели неспеци-
фические морфологические дефекты (аномалии головки, 
акросомы, жгутика), т.е. являлись атипичными. У трех 
пациентов с азооспермией, в том числе у одного паци-
ента с делецией AZFb+c, обнаружены признаки блока 
сперматогенеза в профазе I мейоза. Наиболее выражен-
ный мейотический блок выявлен у пациента с мозаичной 
кольцевой хромосомой Y. У данного пациента отмече-
но значительное повышение доли НПК: сперматоцитов 
в прелептене-зиготене и пахитене профазы I мейоза –  
18,0% и 3,8%, по сравнению с референсными значения-
ми – 0,66±0,16% и 0,45±0,10% соответственно). 

Обсуждение

Мозаицизм по половым хромосомам часто отме-
чается у пациентов с нарушением формирования по-
ла и полового развития, гипогонадизмом, нарушением 
гаметогенеза и репродуктивной функции [10]. Часто-
та гоносомного мозаицизма, в частности, мозаициз-
ма по хромосоме Y, его влияние на фенотип недоста-
точно исследованы. Частота мозаицизма X/XY среди 
мужчин с бесплодием составляет 0,78% [11]. Феноти-
пический спектр мозаиков по хромосоме Y варьиру-
ет от пациентов женского пола с сохранной или нару-
шенной фертильностью, пациентов с различной сте-
пенью интерсексуального развития органов половой 
системы до мужского с сохранной или нарушенной 
фертильностью [10-14]. В определенной мере клини-

Таблица 2. Результаты сперматологического исследования пациентов мужчин с мозаицизмом по хромосоме Y (n=16)
Table 2. Results of spermatological examination of male patients with Y chromosome mosaicism (n=16)

Группа (количество  
пациентов, n) Возраст, лет Объём  

эякулята, мл
pH эякулята, 

ед.
Вязкость  

эякулята, мм

Концентрация  
сперматозоидов,  

млн/мл

Группа I: мужчины-мозаики 
по Y-хромосоме без делеций  
в локусе AZF (n=8) 

33,1±11,8  
(16-49)

2,5±1,7 (0,2-5,0) 7,5±0,4  
(7,0-8,0)

26,7±11,5  
(20,0-40,0)

15,9±30,9
(0,0-0,025)

Группа II: мужчины- 
мозаики по Y-хромосоме  
с делециями в AZF локусе (n= 8)

32,0±3,8  
(25-36)

3,6±1,2 (1,0-5,0) 7,7±0,2  
(7,5-8,0)

11,6±16,3  
(1,0-40,0)

0,003±0,009 
(0,0-89,0)

p 0,599 0,189 0,414 0,136 0,026
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ческие формы и фенотипические проявления обуслов-
лены типом гоносомной аномалии и выраженностью 
мозаицизма, процентным соотношением клеточных 
линий с различным набором половых хромосом в го-
надах. При этом у пациентов с мозаицизмом по хро-
мосоме Y часто отмечается выраженная межтканевая 
вариабельность [14]. 

Несбалансированные структурные аномалии  
хромосомы Y и микроделеции в локусе AZF встре-
чаются с высокой частотой (до 30% и более) у па-
циентов с мозаицизмом по хромосоме Y [13-17]. 
Несбалансированные перестройки  хромосомы Y 
и патогенные микроделеции в локусе AZF у муж-
чин-мозаиков по хромосоме Y характеризуются тя-
желой степенью нарушения сперматогенеза (необ-
структивной формой азооспермии и крайне тяже-
лой формой олигозооспермии). В наиболее крупной 
из исследованных выборок пациентов мужского по-
ла с мозаицизмом X/XY цитогенетически иденти-
фицированные аномалии хромосомы Y обнару-
жены у 23,4% пациентов, микроделеции в локусе 
AZF детектированы у 10% мужчин с кариотипом 
45,X/46,XY без структурных аномалий Y-хромосомы 
при цитогенетическом исследовании [11]. Как и в на-
шей работе, в данном исследовании были обнару-
жены делеции AZFc и AZFb+c, при этом наиболее 
частыми являлись делеции AZFb+c, что обусловлено 
наличием несбалансированных перестроек  
хромосомы Y с потерей большей части ее длинного 
плеча в результате цитогенетически идентифициру-
емой перестройки. В работе Mohammadpour Lashkari 
с соавт. у 52,5% сперматологически обследованных 
пациентов диагностирована азооспермия, у 27,5% 
– олигозооспермия, как правило, тяжелой степени, 
у 10% – астенозооспермия и у 10% пациентов – нор-
мозооспермия [11]. В нашей выборке делеции в ло-
кусе AZF встречались  у 50% пациентов, что, вероят-
но, обусловлено включением в выборку пациентов со 
структурными аномалиями  хромосомы Y. У 50% па-
циентов диагностирована азооспермия или крипто-
зооспермия, 37,5% – олигозооспермия и 12,5% –  
астенотератозооспермия. Нами не обнаружено зна-
чимого различия по тяжести нарушения спермато-
генеза и выраженности мозаицизма между паци-
ентами с делециями и без делеций в локусе AZF. 
Обнаружение единичных сперматозоидов в осадке 
эякулята у пациентов c азооспермией (по данным 
стандартного спермиологического исследования), 
имеющих мозаицизм по хромосоме Y, в том числе 
со структурными аномалиями Y и/или делециями 

AZF, свидетельствует о частично сохранном спер-
матогенезе у данных пациентов. Выявление у части 
пациентов с азооспермией криптозооспермии может 
быть связано с более эффективной детекцией поло-
вых клеток в эякуляте методом ККА НПК по срав-
нению с методикой стандартного спермиологиче-
ского исследования [9].

Наличие в кариотипе таких структурных аномалий  
хромосомы Y, как кольцевые и дицентрические Yp и Yq 
хромосомы, даже в отсутствие нарушений формирования 
пола в виде тяжелых форм нарушения развития тестикул 
и первичного гипогонадизма, вне зависимости от нали-
чия или отсутствия патогенных AZF делеций приводит 
к тяжелому нарушению сперматогенеза и первичному 
мужскому бесплодию [10]. Нарушение конъюгации по-
ловых хромосом и формирования X-Y бивалента в про-
фазе мейоза I у мужчин с кольцевыми Y или изодицен-
трическими хромосомами Yq, делециями регионов AZFb 
и AZFc, контролирующими деление и созревание муж-
ских половых клеток, приводит к блоку мейоза и гибе-
ли сперматоцитов, и, как следствие, – к необструктив-
ной азооспермии или олигозооспермии тяжелой степени 
[18, 19]. Сохранение фертильностного потенциала (для 
оплодотворения естественным путем или методами ВРТ), 
проведение программ ЭКО/ИКСИ с собственными гаме-
тами у мужчин с мозаицизмом по  хромосоме Y возмож-
но при отсутствии тяжелых форм нарушения формиро-
вания пола и тяжелых нарушений сперматогенеза (син-
дрома «только клетки Сертоли», мейотического блока). 
При наличии таких типов делеций AZF, как полные де-
леции AZFb, делеции AZFb+с и AZFa+b+c, не показа-
но выполнение тестикулярной биопсии (как у мозаиков, 
так и мужчин без мозаицизма), а решение проблемы де-
торождения рекомендуется с использованием программ 
ВРТ с донорскими сперматозоидами [11, 20]. 

Заключение

Структурные аномалии и микроделеции хромо-
сомы Y в локусе AZF (Yq11.2) встречаются с высокой 
частотой у пациентов с мозаицизмом по хромосоме Y. 
Несбалансированные перестройки хромосомы Y, та-
кие как кольцевые, изохромосомы и изодицентриче-
ские хромосомы Y, а также патогенные микроделеции 
в локусе AZF у мужчин-мозаиков по  хромосоме Y ха-
рактеризуются тяжелой степенью нарушения спер-
матогенеза. Сохранение фертильностного потенциа-
ла мужчин с мозаицизмом по  хромосоме Y возможно 
при отсутствии несбалансированных перестроек и тя-
желых типов AZF делеций.
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