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Y-aутосомные транслокации – редкие структурные аномалии хромосом, которые оказывают различное влияние на развитие 
половой системы, гаметогенез и фертильность. В статье представлены результаты генетического и сперматологического 
обследования группы из 14 мужчин с Y-аутосомными транслокациями. Выполняли цитогенетическое, молекулярно-
цитогенетическое (FISH), молекулярно-генетическое и комплексное сперматологическое (стандартный спермиологический 
анализ и количественный кариологический анализ незрелых половых клеток из осадка эякулята – ККА НПК) исследования. У 
всех пациентов выявлены немозаичные Y-аутосомные перестройки: 10 сбалансированных транслокаций (с аутосомами 1; 8; 
13-16; 20; 21) и 4 несбалансированные перестройки (с аутосомами 5, 13, 22). Пациенты являлись фенотипически нормальными 
мужчинами, без аномалий формирования пола, пороков развития, нарушения роста, физического развития, умственной 
отсталости. По результатам молекулярного анализа Y-хромосомы ген SRY выявлен у13 пациентов, патогенные микроделеции в 
локусе Yq11.2 (AZFa+b+c, AZFb+c) обнаружены у двух пациентов. У одного пациента молекулярный анализ не проводился. По 
данным сперматологического анализа у 11 пациентов обнаружена азооспермия, у одного – олигозооспермия тяжелой степени, 
у одного – олигоастенозооспермия, у одного – нормозооспермия. Признаки полного или частичного блока сперматогенеза в 
профазе I мейоза выявлены у 3 из 7 пациентов, которым выполнен ККА ПНК. 
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Y-autosome translocations are rare structural chromosomal abnormalities that have a different effect on the reproductive system, 
gametogenesis and human fertility. The article presents the results of genetic and semen examination of a group of 14 men with 
Y-autosomal translocations. Cytogenetic, molecular cytogenetic, molecular cytogenetic (FISH), molecular genetic and complex semen 
studies, including standard semen analysis and quantitative karyological analysis of immature germ cells (QKA of IGCs) from the ejaculate 
sediment, were performed. Non-mosaic (10 balanced and 4 unbalanced) translocations involving the Y chromosome and one of the 
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autosomes (chromosomes 1, 5, 8, 13-16, 20-22) were detected. The patients were phenotypically normal men, without disorders of 
sex development, congenital malformations, growth and physical development disorders, mental retardation. Molecular analysis of 
the Y chromosome performed in 13 patients has detected the SRY locus in all patients; pathogenic Yq11 microdeletions (AZFa+b+c, 
AZFb+c) were found in two patients. Semen analysis shown various diagnosis, including azoospermia (n=11), severe oligozoospermia 
(n=1), oligoastenozoospermia (n=1), and normozoospermia (n=1). Signs of a complete or partial фдarrest at prophase I of meiosis were 
detected in 3 out of 7 patients who underwent QKA of IGCs.
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Введение

Структурные Y-аутосомные перестройки являют-
ся редкими аномалиями хромосом, которые мо-
гут быть сбалансированными и несбаласирован-

ными [1-3]. Они могут оказывать различное влияние 
на развитие половой системы, гаметогенез и фертиль-
ность в зависимости от типа перестройки, от хромо-
сом и локусов, вовлеченных в перестройку, и от рас-
положения точек разрывов. Частота Y-аутосомных 
транслокаций в общей популяции составляет пример-
но 1 на 2000 человек [2]. Наиболее частым вариантом 
(до 70% случаев, включая семейное носительство) яв-
ляются транслокации материала длинного плеча 
Y-хромосомы на короткое плечо акроцентрических 
хромосом 15 и 22 [1, 3, 4]. Как правило, точки разры-
вов в акроцентрических хромосомах располагаются в 
интервале p11-p13, а на Y-хромосоме – в локусе Yq12. 
Самой распространенной Y-аутосомной перестройкой 
является транслокация t(Y;15)(q12;p12). Мужчины и 
женщины в равной степени могут быть носителями 
der(Y;15)t(Y;15)(q12;p12), не иметь аномалий феноти-
па и нарушений фертильности [1]. 

В отличие от носителей Х-аутосомных и X-Y 
транслокаций, мужчины-носители Y-аутосомных 
транслокаций характеризуются более выраженной 
вариабельностью сперматологических показателей 
и различными нарушениями фертильности. Тяжелые 
нарушения сперматогенеза (необструктивная азоо-
спермия или олигозооспермия тяжелой степени) у но-
сителей Y-аутосомных транслокаций может быть ре-
зультатом несбалансированной перестройки с полной 
или частичной утратой (делецией) эухроматиново-
го региона длинного плеча Y-хромосомы, содержа-
щего локус AZF (azoospermia factor) [5]. Очень ред-

ким событием является сочетание Y-аутосомной пе-
рестройки и наличия двух Х-хромосом в кариотипе 
– уникальные транслокационные варианты синдро-
ма Клайнфельтера [6]. Другим механизмом наруше-
ния сперматогенеза и мужского бесплодия у носите-
лей Y-аутосомных транслокаций является нарушение 
конъюгации гомологичных хромосом и их мейотиче-
ской рекомбинации. Такие варианты отмечены у па-
циентов с точками разрывов в псевдоаутосомной обла-
сти PAR1 (Yp11.3). Полная или частичная потеря PAR1 
приводит к нарушению мейоза из-за дефектов конъю-
гации и отсутствия нормальной рекомбинации между 
X и Y хромосомами [7-9]. 

Целью работы стало исследование микроделеций 
Y-хромосомы и нарушений сперматогенеза и мейоза 
у пациентов с различными Y-аутосомными трансло-
кациями.  

Методы

Группу обследованных индивидуумов составили 
14 неродственных пациентов в возрасте от 23 до 42 лет 
(точные сведения о возрасте отсутствовали у одного 
взрослого мужчины), которые обратились для меди-
ко-генетического консультирования и обследования 
по поводу первичного бесплодия в браке. Пациенты 
являлись фенотипически нормальными мужчинами, 
без аномалий формирования пола, пороков развития, 
нарушений роста и физического развития, умствен-
ной отсталости. 

Стандартное цитогенетическое исследование (ана-
лиз кариотипа) выполняли на метафазных хромосомах 
из культивированных лимфоцитов периферической 
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крови с использованием GTG-окрашивания. Для визу-
ализации хромосом и флуоресценции гибридизацион-
ных сигналов использовали микроскоп Nikon Eclipse Ci 
(Nikon Corporation, Япония) с программным обеспече-
нием ВидеоТестКарио 3.1 (Видеотест, Россия). Резуль-
таты исследований записаны в соответствии с Между-
народной цитогеномной номенклатурой (ISCN 2020) 
[10].

Поиск микроделеций Y-хромосомы выполняли 
методом мультиплексной ПЦР, анализируя нали-
чие локусов SRY (sY14), ZFX/ZFY, AZFa (sY84, sY86, 
sY615), AZFb (sY127, sY134) и AZFc (sY254, sY255). 
Амплификацию ДНК выполняли на программируемом 
термоциклере МС2 (ДНК-технология, Россия) с ис-
пользованием Taq-полимеразы. Реакционная смесь 
включала 3 мкл геномной ДНК, 2,5 мкл каждого dNTP 
в 2,5 мкл однократного буфера для ПЦР (67 мМ Tris-
HCl, pH 8,8, 16,6 мМ (NH4)2SO4, 0,01% Twin-20), до-
бавляли 0,3 мкл термофильной ДНК-полимеразы 
с антителами, 20-30 мкл минерального масла. ПЦР 
проводили в следующем режиме: первоначальная де-
натурация t= 95°С – 2 мин, t= 94°С – 45 сек, t= 65°С – 
45 сек, t= 72°С – 45 сек, финальная достройка t= 72°С 
– 7 мин. Результаты амплификации оценивали мето-
дом электрофореза в 7%-ном полиакриламидном ге-
ле (ПААГ) с последующим окрашиванием в растворе 
бромистого этидия (0,1 мкг/мл в 1×TBE). 

Стандартное спермиологическое исследование вы-
полняли согласно рекомендациям  лабораторного Ру-
ководства ВОЗ [11].

Количественный кариологический анализ незре-
лых половых клеток (ККА НПК) проводили согласно 
собственному методу, разработанному (Курило Л.Ф. 
«Способ цитологической диагностики нарушения 
сперматогенеза». Патент на изобретение № 2328736 
от 01.02.2007г.). Анализ выполняли на фиксированных 
и окрашенных клетках из осадка эякулята. С помощью 
светооптической микроскопии с использованием ми-
кроскопа (ECLIPSE Ci-L, Nikon Corporation, Япония) 
при увеличении ×1000 идентифицировали и подсчи-
тывали ядра НПК разных стадий развития, вычисляя 
долю (%) клеток каждой стадии от их общего числа. 
Количественно оценивали следующие стадии разви-
тия мужских половых клеток: сперматогонии, сперма-
тоциты I (прелептотена, лептотена, зиготена, пахите-
на, диплотена, сперматоциты в метафазах I и II мейоза 
(MI и MII)), определяли суммарную долю (%) сперма-
тоцитов II и сперматид, НПК в состоянии дегенера-
ции (не идентифицируемые по стадиям), количество 
(%) неразошедшихся ядер НПК (процент от общего 

числа подсчитанных сперматоцитов II и сперматид). 
Индекс НПК рассчитывали, как отношение общего 
числа НПК на 1000 сперматозоидов к общему коли-
честву обнаруженных в осадке эякулята половых кле-
ток. В качестве референсных взяты значения показа-
телей ККА НПК у мужчин контрольной группы (до-
норы спермы) [12].

Результаты

По результатам цитогенетического исследования 
у всех пациентов выявлены немозаичные Y-аутосом-
ные транслокации с вовлечением Y-хромосомы и од-
ной из аутосом (хромосомы 1, 5, 8, 13, 14, 15, 16, 20, 
21, 22), из них 10 являлись реципрокными сбалан-
сированными и 4 – несбалансированными (табл. 1). 
У одного мужчины (пациент 9) при первичном цито-
генетическом исследовании кариотип определен как 
46,X,der(Y), т.е. хромосомная аномалия не была иден-
тифицирована точно. При повторном цитогенетиче-
ском исследовании кариотип пациента определен как 
46,X,t(Y;15)(q12;q24). Из 4 человек с несбалансирован-
ными перестройками в трех случаях обнаружены псев-
додицентрические хромосомы, в одном – несбаланси-
рованная транслокация короткого плеча Y-хромосомы 
на короткое плечо хромосомы 22. 

Из 14 исследованных Y-аутосомных транслока-
ций у 5 пациентов точки разрывов располагались 
в коротком плече Y-хромосомы (у четырех в локусах 
Yp11.2-p11.3, у одного – в Yp11) и у 9 пациентов в длин-
ном плече (в локусах Yq11.2-Yq12). В одном случае (па-
циент 13) в обеих хромосомах, вовлеченных в трансло-
кацию, не удалось определить расположение точек раз-
рывов (табл. 1). 

У пациента с кариотипом 45,X,psu dic(Y;5)
(p11.3;p15.3) и азооспермией отсутствовали как поро-
ки развития, так и умственная отсталость. Это свиде-
тельствует о том, что точка разрыва в коротком пле-
че хромосомы 5 располагалась дистальнее критично-
го для развития синдрома кошачьего крика региона, 
предположительно, в локусе 5р15.33. У 4 пациентов 
с точками разрывов в коротком плече Y-хромосомы 
не обнаружено потери Y-специфичного материала. 
Однако у них выявлено выраженное нарушение спер-
матогенеза – секреторная азооспермия или олигозоо-
спермия тяжелой степени. Рост пациентов находился 
в пределах нормы, что свидетельствует о том, что точ-
ка разрыва в локусе Yp11.3, по-видимому, располага-
лась дистальнее X-Y гомологичного гена SHOXY (short 
stature homeobox, Y-linked; OMIM 400020), потеря (га-
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плонедостаточность) или патогенные варианты кото-
рого приводят к низкому росту.

Молекулярный анализ Y-хромосомы выполнен 
13 пациентам (кроме пациента 8 с нормозооспермией). 
Наличие последовательности локуса SRY (Yp11.3) об-
наружено у всех из них, патогенные делеции в локусе 
AZF (Yq11.2) детектированы у двух пациентов, имею-
щих несбалансированные Y-аутосомные транслокации 
– пациент 14 (делеция всего локуса AZF) и пациент 8 
(делеция регионов AZFb и AZFc) (табл. 1).

У пациента 14 в результате несблансированной  
Y-аутосомной транслокации отсутствовала большая 
часть Y-хромосомы (проксимальная часть короткого 
плеча, центромерная область и все длинное плечо), что 
привело к потере большей части региона MSY (male-
specific region of the Y chromosome), при этом точка раз-
рыва локализована в коротком плече Y-хромосомы (ло-
кус Yp11.2). У остальных пациентов полных или ‘клас-
сических’ делеций локуса AZF не обнаружено. 

По результатам стандартного спермиологического 
исследования азооспермия (отсутствие сперматозои-
дов в эякуляте) диагностирована у 11 пациентов (па-
циенты 1, 2, 4-7, 9-12, 14), у двух мужчин обнаружена 
олигозооспермия (у одного – олигозооспермия край-
не тяжелой степени (наличие единичных спермато-
зоидов в эякуляте), у другого (пациент 13) – олигоа-
стенозооспермия, и только в одном случае (пациент 8 
с кариотипом 46,X,t(Y;14)(q12;p12) выявлена нормо-
зооспермия (табл. 1).

Количественный ККА НПК из осадка эякулята вы-
полнен 7 пациентам с Y-аутосомными транслокация-
ми с вовлечением различных аутосом (хромосом 1, 3, 
5, 6, 8, 12 и 13), в том числе двум мужчинам с олигозо-
оспермией (пациенты 3 и 13), 4 мужчинам с азооспер-
мией (пациенты 1, 5, 6, 8 и 12) и пациенту 8 c нормо-
зооспермией (табл. 2). У 3 из 4 пациентов с азооспер-
мией (диагностированной по данным стандартного 
спермиологического анализа) в осадке обнаружены 

Таблица 1. Результаты обследования мужчин с Y-аутосомными транслокациями

Table 1. Results of examination of men with Y-autosomal translocations 

Код  
пациента

Возраст, 
лет

Клинический 
диагноз

Спермиологический 
диагноз Кариотип SRY Делеция AZF 

1 40 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;1)(p11.2;q21) + -

2 38 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;1)(p11.2;q32) +

3 23 Бесплодие I олигозооспермия тяж. 
степени (0,05 млн/мл)

46,X,t(Y;1)(p11.3;p34) + -

4 26 Бесплодие I азооспермия 45,X,psu dic(5)t(Y;5)(p11.3;p15.3) + -

5 32 Бесплодие I азооспермия 46,XY,t(Y;8)(q11.2;q11.2) + -

6 24 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;13)(q12;q12) + -

7 33 Бесплодие I азооспермия 45,X,psu dic(Y;13)(q11.2;p11.2) + del AZFb+c

8 взрос-
лый

Бесплодие I нормозооспермия 
(78 млн/мл, общее  
количество –  
312 млн.)

46,X,t(Y;14)(q12;p12) н.и. н.и.

9 34 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;15)(q12;q24)
46,X,der(Y) – первично

+ -

10 38 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;16)(q11.23;q12.1) + -

11 35 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;20)(q11.21;p13) + -

12 38 Бесплодие I азооспермия 46,X,t(Y;21)(q11.2;q22.3) + -

13 31 Бесплодие I олигоастенозооспер-
мия (3,5 млн/млн,  
общее количество – 
21 млн) 

45,X,psu dic(Y;22)(?;?) + -

14 42 Бесплодие I азооспермия 45,X,-Y,der(22)t(Y;22)(p11;p12) + del AZFa+b+c  

Примечание: Н.и. – не исследовали.  
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сперматозоиды (от 1 до 81). Индекс НПК у мужчины 
с нормозоспермией (пациент 8) был несколько повы-
шен и составил 7,9%, у пациента с олигоастенозоо-
спермией (пациент 13) – значительно повышен (38,0%, 
норма 2-4%). Признаки полного или частичного бло-
ка сперматогенеза в профазе I мейоза удалось выявить 
у 4 пациентов (пациенты 1, 5, 6 и 13). Наличие блока 
сперматогенеза не обнаружено у пациента с нормо-
зооспермией, одного из мужчин с азооспермией (па-
циент 12) и одного пациента с олигозооспермией (па-
циент 3), возможно, из-за повышенного количества 
дегенерирующих НПК в осадке эякулята (неиденти-
фицируемые ядра НПК – 10% и 11,5% клеток соот-

ветственно). У последнего пациента отмечено значи-
тельно повышенное количество неразошедшихся ядер 
НПК (46,6%), что может также свидетельствовать о на-
рушении прохождения мейоза.

Обсуждение

В обзоре Hsu L.Y. описано 130 случаев Y-аутосом-
ных транслокаций, примерно половина из которых (60 
из 130) характеризовалась транслокацией гетерохрома-
тина длинного плеча Y-хромосомы (Yq12) на короткое 
плечо одной из акроцентрических хромосом (13, 14, 15, 
21 и 22). У 16 (80%) из 20 взрослых пациентов мужского 

Таблица 2. Результаты количественного ККА НПК из осадка эякулята у пациентов с Y-аутосомными транслокациями 

Table 2. Results of quantitative karyological analysis of immature germ cells (QKA of IGCs) from the ejaculate sediment in patients 
with Y-autosomal translocations

Параметр 
ККА НПК

Рефе-
ренсные 

значе-
ния*

Код пациента, кариотип, сперматологический диагноз

Пациент 1 
46,X,t(Y;1) 
(p11.2;q21) 
Азооспер-

мия

Пациент 3 
46,X,t(Y;1) 
(p11.3;p34)
Олигозоо-

спермия тяже-
лой степени

Пациент 5 
46,XY,t(Y;8) 
(q11.2;q11.2) 

Азооспер-
мия

Пациент 6 
46,X,t(Y;13) 

(q12;q12)
Азооспермия

Пациент 8 
46,X,t(Y;14) 

(p12;q12)
Нормозоо-

спермия

Пациент 12  
46,X,t(Y;21) 
(q11.2;q22.3) 

Азооспер-
мия

Пациент 13 
45,X,psu 

dic(Y;22)(?;?)
Олигоасте-
нозооспер-

мия

Индекс НПК 
(количество 
обнаруженных 
половых  
клеток)

2,0-4,0% Н.о. (1 спер-
матозоид, 

102 НПК) **

Н.о. (1 спер-
матозоид, 

339 НПК) **

Н.о. (4 
спермат-
озоида, 

436 НПК) **

Н.р. (0 спер-
матозоидов, 
146 НПК) **

7,9% Н.р. (81 
сперматозо-
идов и 240 
НПК) **

38,0%

Прелептоте-
на – зиготена I

0,66 ± 
0,16%

0,0 0,0 4,6 4,8 0,0 0,0 2,8

Пахитена I 0,45 ± 
0,10%

1,0 0,0 1,6 22,6 0,0 0,0 0,0

Диплотена I 1,11 ± 
0,26%

5,9 0,0 2,3 8,2 0,0 0,0 0,0

В диакинезе, 
метафаза I и II

0,04 ± 
0,02%

15,7 0,0 0,0 17,1 0,0 0,0 0,0

Сперматоци-
ты II и спер-
матиды

91,99 ± 
0,89%

66,6 88,5 83,0 43,2 96,8 90,0 90,5

Неразошед-
шиеся ядра 
в сперматоци-
тах II и спер-
матидах

22,98 ± 
2,65%

14,9 46,6 18,0 1,9 28,7 15,8 32,0

Неидентифи-
цируемые  
ядра НПК

5,85 ± 
0,85%

10,8 11,5 8,5 4,1 3,2 10,0 6,7

Примечание: * Референсные значения параметров ККА НПК взяты из сообщения Курило Л.Ф. с соавт., 1995 [12]. ** Индекс НПК не рас-
считывали из-за недостаточного количества половых клеток, обнаруженных в осадке эякулята. Н.о.-  индекс НПК не определен из-за не-
достаточного количества половых клеток.
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пола, являющихся носителями Y-аутосомных трансло-
каций, диагностирована азооспермия [3].

Среди всех Y-аутосомных транслокаций выделяют 
3 основных группы: 1) сбалансированные транслока-
ции, 2) несбалансированные транслокации и 3) муж-
чины с кариотипом 45,Х вследствие криптических 
(неидентифицируемых при стандартном цитогене-
тическом исследовании) транслокаций материала ко-
роткого плеча Y-хромосомы на какую-либо аутосому 
[1, 3, 9]. Кроме того, описаны двойные транслокации, 
а также уникальные хромосомные аномалии, сложные 
перестройки с вовлечением Y-хромосомы и аутосом 
[1, 13]. Фенотип пациентов и состояние репродуктив-
ной системы, сперматогенеза и фертильность у муж-
чин-носителей зависят от типа хромосомной анома-
лии [5]. В отличие от двух первых групп, транслокации 
третьей группы возникают только как мутации de no-
vo, при этом 45,Х мужчины имеют первичное беспло-
дие вследствие азооспермии и получить сперматозои-
ды, пригодные для программ ЭКО/ICSI, у данных па-
циентов невозможно вследствие тяжелого нарушения 
сперматогенеза из-за потери локуса AZF [9, 14-16]. 
У одного из обследованных нами мужчин (пациент 
14), имеющего азооспермию, отмечен сходный вари-
ант несбалансированной Y-аутосомной транслокации 
с потерей длинного плеча Y-хромосомы. В результате 
структурной перестройки материал Yp (содержащий 
ген SRY) был транслоцирован на короткое плечо хро-
мосомы 22. У некоторых 45,Х мужчин в результате ано-
мальной рекомбинации может быть утрачена часть ау-
тосомы, на которую транслоцируется фрагмент Y-хро-
мосомы, приводя к соответствующим фенотипическим 
изменениям, характерным для моносомии по утрачен-
ному аутосомному фрагменту [15]. 

Из 5 обследованных нами пациентов с Y-аутосом-
ными транслокациями, у которых точки разрывов 
в Y-хромосоме располагались в эухроматиновой об-
ласти длинного плеча Y-хромосомы, у одного мужчи-
ны с азооспермией (пациент 7) обнаружена делеция 
в локусе Yq11.2, захватывающая регионы AZFb и AZFc. 
Другие авторы также сообщали о делециях AZFb+c 
у некоторых пациентов с точками разрывов в Yq11.2 
[9] и об отсутствии AZF делеций в случаях локализа-
ции точек разрывов в локусе Yq12 [17-24]. 

У 13 из 14 (93%) обследованных нами мужчин с  
Y-аутосомными транслокациями обнаружено выражен-
ное нарушение сперматогенеза (азооспермия или оли-
гозооспермия тяжелой степени), в том числе у 11 паци-
ентов, не имеющих делеций в локусе AZF, что, вероят-
но, обусловлено негативным действием наличия самой 

транслокации на процесс мейотического деления спер-
матоцитов. Другие исследователи отмечают, что для 
мужчин-носителей Y-аутосомных транслокаций с на-
рушением фертильности характерно выраженное нару-
шение сперматогенеза, приводящее к азооспермии или 
олигозооспермии [17-23]. У 12 из 14 обследованных на-
ми мужчин отмечена азооспермия или крайне тяжелая 
олигозооспермия, что свидетельствует о выраженном 
нарушении сперматогенеза у носителей Y-аутосомных 
транслокаций с вовлечением как акроцентрических, 
так и неакроцентрических аутосом. В обследованной 
нами группе пациентов транслокации между Y-хромо-
сомой и акроцентрицескими (n=7) и неакроцентриче-
скими (n=7) аутосомами выявлены в равном числе (1:1). 
В Y-аутосомные транслокации чаще вовлечены акро-
центрические хромосомы, чаще всего хромосомы 15 и 22 
[2, 3]. Среди обследованных нами мужчин у трех паци-
ентов обнаружены Y-аутосомные транслокации с вов-
лечением данных хромосом (табл.1). 

В редких случаях Y-аутосомных транслокаций, 
в том числе с вовлечением неакроцентрических хро-
мосом, отмечено сохранение сперматогенеза и фер-
тильности у мужчин-носителей, наступление бере-
менностей у их партнерш [24-26]. У одного из обсле-
дованных нами пациентов, у которого обнаружена 
транслокация гетерохроматина дистальной части длин-
ного плеча Y-хромосомы (локус Yq12) на короткое пле-
чо акроцентрической хромосомы (14p), выявлена нор-
мозооспермия, т.е. очевидно, что сперматогенез не был 
нарушен. По-видимому, данный вариант Y-аутосом-
ных перестроек не оказывает существенного влияния 
на сперматогенез, поскольку наличие гетерохроматина 
Yq12 на коротком плече акроцентрических хромосом 
не препятствует мейотической рекомбинации и прохо-
ждению мейоза. Y-аутосомные транслокации с точка-
ми разрывов в эухроматиновых регионах Y-хромосомы 
характеризуются нарушением прохождения сперма-
тоцитами I допахитенных стадий и пахитены, приво-
дя к блоку сперматогенеза в профазе I мейоза [1, 20]. 
Однако некоторые половые клетки проходят все ста-
дии развития, и небольшое количество сперматозои-
дов удается обнаружить у данных пациентов [9]. Сре-
ди обследованных нами пациентов у 3 из 4 мужчин 
с Y-аутосомными транслокациями, у которых по дан-
ным стандартного спермиологического исследования 
была диагностирована азооспермия, с помощью ККА 
НПК в осадке эякулята обнаружено небольшое коли-
чество сперматозоидов.

Несколько исследований описывают мейоз и мей-
отическую сегрегацию хромосом, вовлеченных в пере-
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стройку, у фертильных мужчин, пациентов с олигозоо-
спермией и азооспермией с частично сохранным спер-
матогенезом с Y-аутосомными транслокациями [24, 26, 
27]. Так, у пациента с олигоастенотератозооспермией 
тяжелой степени (1 млн/мл) и кариотипом 46,X,t(Y;16)
(q11.21;q24) обнаружено, что 51% сперматозоидов имел 
сбалансированный или нормальный кариотип, в 36% 
клеток выявлен совместный I тип сегрегации и в 12 % 
клеток – нерасхождение 3:1 [24]. При этом в атипичных 
сперматозоидах анеуплоидия обнаружена в 92% гамет. 
Проведение ЭКО (без ПГТ) привело к наступлению 3 
беременностей у его супруги, из них одна закончилась 
внематочной беременностью, одна – родами здоровой 
девочки 46,ХХ, другая – родами двойни (девочка 46,ХХ 
и мальчик-носитель сбалансированной транслокации). 
Точка разрыва в Y-хромосоме располагалась в локу-
се Yq11.2, при этом делеций AZF не было обнаруже-
но [24]. Сходное количество гамет с альтернативным 
типом сегрегации (50,31%) обнаружено у другого па-
циента, имевшего кариотип 46,X,t(Y;10)(q11.2;q15.2) 
[26]. Частоты совместного I и II типов сегрегации, 
сегрегации 3:1 и диплоидии (или сегрегации 4:0) со-
ставили соответственно 39,62%, 1,63%, 7,83% и 0,61%, 
при этом не отмечено признаков межхромосомного 
эффекта [26]. У данного пациента выявлена тератозо-
оспермия, но он был фертилен. Сперматологическое 
исследование выявило нормальное количество спер-
матозоидов (26 × 106/мл) и прогрессивно подвижных 
сперматозоидов (35%), сниженное количество мор-
фологически нормальных гамет (3% при норме 4% 
и более). У его дочери с умственной отсталостью, ро-
дившейся от беременности, наступившей естествен-
ным путем, обнаружен несбалансированный карио-
тип 46,XX,der(10)t(Y;10)(q11.2;p15.2). По данным FISH 
исследований сперматозоидов, выполненных у других 
двух мужчин-носителей Y-аутосомных транслокаций  
t(Y;1)(q12;p34) [28] и t(Y;3)(q12;p21) [29], 
сбалансированный или нормальный кариотип 
обнаружен в 36,0% и 29,7% гамет, соответственно, 
а в большинстве сперматозоидов выявлен совмест-
ный (I и II) тип сегрегации, реже сегрегация 3:1 и 4:0. 
Возможно меньшее количество сбалансированных или 
нормальных гамет было обусловлено тяжестью нару-
шения сперматогенеза, поскольку оба пациента име-
ли тяжелую или крайне тяжелую олигозооспермию, 
и количество проанализированных половых клеток 
было меньшим. 

Механизм нарушения сперматогенеза у носителей 
транслокаций, не имеющих патогенных делеций в ло-
кусе AZF, по-видимому, связан с тем, что формирова-

ние квадривалента в мейозе нарушает формирование 
полового пузырька, что приводит к активации апоп-
тоза в сперматоцитах и сперматидах. Мужские поло-
вые клетки, прошедшие мейоз, демонстрировали пре-
имущественно бивалентное образование, и более 90% 
проанализированных сперматозоидов созрели из НПК, 
прошедших нормальный мейоз [24]. Вероятно, клет-
ки с совместным II типом сегрегации, а также с сегре-
гацией 3:1 и 4:0, возникшие в результате расхождения 
хромосом квадривалентной ассоциации, устраняют-
ся путем апоптоза. По-видимому, на сперматогенез 
и количество сперматозоидов в эякуляте у носителей 
транслокаций может влиять соотношение бивалентов 
и квадривалентов в сперматоцитах, что связано с рас-
положением точек разрывов. Чем меньше трансло-
цированный сегмент хромосом, тем чаще происходит 
формирование бивалентов и тем больше количество 
созревающих половых клеток. 

Заключение

У мужчин-носителей Y-аутосомных транслокаций 
выявлена высокая частота азооспермии и олигозоо-
спермии, что свидетельствует о выраженном наруше-
нии сперматогенеза у большинства данных пациентов. 
При этом нарушение созревании половых клеток обу-
словлено полным или частичных блоком профазы I мей-
оза из-за дефектов конъюгации хромосом и мейотиче-
ской рекомбинации, реже возникает вследствие делеций 
в локусе AZF (в случаях несбалансированных транслока-
ций). Сохранность сперматогенеза и фертильности от-
мечена преимущественно у мужчин-носителей трансло-
каций Yq12 на короткое плечо акроцентрических хромо-
сом. Учитывая высокую частоту несбалансированных 
гамет по хромосомам, вовлеченным в транслокацию, 
носителям Y-аутосомных транслокаций рекомендовано 
преимплантационное генетическое тестирование (ПГТ) 
или пренатальная генетическая диагностика. 
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