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 У мужчин с нарушениями репродуктивной функции частота сбалансированных хромосомных перестроек выше, чем в общей 
популяции. Транслокации с вовлечением половых хромосом (гоносом) зачастую имеют негативное влияние на сперматогенез 
и мужскую фертильность. Вне зависимости от локализации точек разрывов на Х-хромосоме, у мужчин-носителей Х-аутосомных 
(Х;А) транслокаций обнаруживают тяжелые нарушения сперматогенеза, приводящие к необструктивной азооспермии или 
тяжелой олигозооспермии. Нарушение фертильности у мужчин с Х;А транслокациями обусловлено мейотическим блоком 
сперматогенеза. У пациентов с частично сохранным сперматогенезом обнаружена повышенная частота анеуплоидии в гаметах. 
Решение проблемы бесплодия у данных пациентов возможно с помощью вспомогательных репродуктивных технологий (ЭКО/
ИКСИ) с  преимплантационным генетическим тестированием.
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In men with reproductive disorders, the frequency of balanced chromosomal rearrangements is higher than in the general population. 
Sex chromosomes (gonosomes) translocations often have a negative impact on spermatogenesis and male fertility. Regardless of the 
position of the breakpoint in the X chromosome, in male carriers of X-autosome (X;A) translocations severe disorders of spermatogenesis 
leading to non-obstructive azoospermia or severe oligozoospermia are detected. Impaired fertility in men with X;A translocations is 
caused by a meiotic arrest of spermatogenesis. In patients with partially preserved spermatogenesis, an increased rate of aneuploidy 
in gametes was found. Infertility treatment in such patients is possible with the assisted reproductive techniques (IVF/ICSI) with 
preimplantation genetic testing of embryos.
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Введение

Согласно определению Всемирной организации 
здравоохранения (ВОЗ) бесплодием называют 
отсутствие наступления клинической беремен-

ности в течение 12 или более месяцев регулярной по-
ловой жизни без предохранения [1]. Бесплодием стра-
дают около 15% супружеских пар [2], при этом при-

близительно в 40% случаев отсутствие беременности 
обусловлено сочетанием мужского и женского факто-
ров, а в 20% случаев мужской фактор является един-
ственной причиной бесплодия [3].

Одним из основных методов диагностики мужско-
го бесплодия является спермиологический анализ, ко-
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торый позволяет выявлять количественные и/или каче-
ственные нарушения эякулята, в частности оценить ко-
личество сперматозоидов, их подвижность и морфологию 
[4]. Наиболее тяжелыми нарушениями сперматогенеза, 
выявляемыми при микроскопическом анализе эякулята 
и в большинстве случаев приводящими к невозможности 
наступления зачатия естественным путем, являются азо-
оспермия (отсутствие сперматозоидов) и олигозооспер-
мия тяжелой степени (концентрация сперматозоидов ме-
нее 5 млн/мл, общее количество в эякуляте менее 10 млн). 

У мужчин с нарушением репродукции хромосом-
ные аномалии встречаются чаще, чем в общей попу-
ляции. Частота хромосомных аномалий среди мужчин 
с бесплодием составляет в среднем 5-6%, что в 5-8 раз 
выше, чем в общей популяции (взрослое мужское на-
селение), а среди пациентов с азооспермией этот по-
казатель достигает 15% преимущественно за счет чис-
ленных и структурных аномалий половых хромосом 
(синдрома Клайнфельтера, дисомии Y, мозаицизма 
по половым хромосомам и др.) [5].

Х-аутосомные транслокации  
как причина бесплодия

Х-аутосомные (X;A) транслокации являются редки-
ми хромосомными перестройками и встречаются у но-
ворожденных с частотой менее 1 на 30 тыс. [6]. Данные 
хромосомные аномалиии чаще возникают de novo, ре-
же наследуются по материнской линии [7].

Влияние сбалансированных Х;А транслокаций на 
репродуктивную систему и фертильность зависит от по-
ла носителя. Около половины женщин-носителей X;A 
транслокаций и почти все мужчины-носители страдают 
от бесплодия [6,7]. Женщины-носители X;A перестро-
ек могут иметь различные фенотипы от нормального, 
нарушения развития половой системы и фертильно-
сти до множественных врожденных аномалий, наруше-
ний физического развития и умственной отсталости [8]. 
Фертильность женщин-носителей Х;А транслокаций за-
висит от места локализации точек разрывов и характе-
ра инактивации Х-хромосомы. Так, при локализации 
точек разрывов в критическом регионе Х-хромосомы 
(области Xq13-q26) у пациенток наблюдали нарушения 
менструального цикла (аменорею, олигодисменорею), 
бесплодие, преждевременную недостаточность яични-
ков (ПНЯ) и/или раннюю менопаузу [8, 9].

У мужчин-носителей сбалансированных трансло-
каций с вовлечением Х-хромосомы и аутосом обычно 
не отмечают аномалии фенотипа. Чаще всего таких па-
циентов выявляют при цитогенетическом обследова-

нии в связи с первичным бесплодием [10]. В доступных 
источниках литературы нами обнаружены публикации 
о 33 Х;А транслокациях у 40 взрослых мужчин-носи-
телей (27 неродственных мужчин и 13 мужчин из 6 се-
мей с несколькими мужчинами-носителями), из них 
результаты спермиологических исследований указаны 
у 36 пациентов (31 транслокация) (таблица).

У описанных пациентов с мужским бесплодием об-
наружены транслокации между Х-хромосомой и хро-
мосомами 1-3, 5, 7-9, 11, 12, 14-16, 18-22. Наиболее 
часто (40,6%) отмечали транслокации с вовлечением 
аутосом 2, 1, 3 и 22 (таблица). Однако небольшое ко-
личество наблюдений не позволяет делать выводы о ча-
стоте участия в перестройках разных аутосом.

У мужчин-носителей Х;А транслокаций отмечают 
различные степень нарушения сперматогенеза и формы 
патозооспермии. В группе мужчин с бесплодием и извест-
ными сперматологическими диагнозами азооспермия 
диагностирована у 29 (80,6%) из 36 пациентов (24 из 31 
транслокации, 77,4%), олигозооспермия – у 6 (16,7%) па-
циентов (6 из 31 транслокации, 19,4%), астенотератозоо-
спермия – у одного пациента (2,8%) (1 из 31 транслока-
ции, 3,2%). Следует отметить, что нормальная концен-
трация сперматозоидов (что свидетельствует о сохранном 
сперматогенезе) у мужчин с гоносомно-аутосомными 
транслокациями является крайне редким явлением.

Среди носителей 32 описанных сбалансирован-
ных Х;А транслокаций отмечено 3 пациента, имею-
щих цельноплечие транслокации, из них у двух обна-
ружена азооспермия (кариотипы 46,Y,t(X;19)(p10;q10) 
и 46,Y,t(X;21)(q10;q10)), у одного пациента, имеющего 
кариотип  46,Y,t(X;20)(q10;q10)mat, – олигозооспермия 
тяжелой степени. Еще у двух пациентов с олигозоо-
спермией точки разрывов находились в прицентромер-
ных областях Х-хромосомы и/или аутосом (46,Y,t(X;15)
(p11.3;p1); 46,Y,t(X;18)(q11;p11.1)). В 12 идентифици-
рованных транслокациях точки разрывов локализова-
ны на коротком плече Х-хромосомы, при этом у вось-
ми из них они располагались в локусе Хр22 и сопрово-
ждались азооспермией. 

В 15 из 32 описанных у мужчин Х;А транслока-
ций точки разрывов располагались на длинном плече 
Х-хромосомы, при этом 11 из них находились в интер-
вале Xq13-q26, который у женщин с Х;А транслокаци-
ями является значимым для дисгенезии гонад и  ПНЯ 
[8], в 4 – в интервале Xq27-q28. В 9 из 11 транслока-
ций с вовлечением регионов Xq13-q26 диагностирова-
на азооспермия, в одном случае обнаружена олигозоо-
спермия (46,Y,t(X;9)(q13;q13.1)), и одном – нормальная 
концентрация сперматозоидов (46,Y,t(X;18)(q22.3;q23)) 
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Таблица. Спермиологические показатели и фертильность у мужчин-носителей сбалансированных Х-аутосомных транслокаций

Table. Spermiological parameters and fertility in male carriers of balanced X-autosomal translocations.

№ случая № 
 пациента Кариотип Фенотип/дополнительные  

сведения
Сперматологический  

диагноз
Источ-

ник
1 1 46,Y,t(X;1)(p22.3;q25)mat Бесплодие I. Нормогонадотроп-

ный гипогонадизм
Азооспермия.
Блок сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[11]

2 2 46,Y,t(X;1)(p11;q44)mat Один ребенок, 46,XY Не исследовали [12]

3 3 46,Y,t(X;1)(q28;q21)mat Бесплодие I. Гипоплазия тестикул, 
гипергонадотропный гипогондизм.

Азооспермия [13]

4 46,Y,t(X;1)(q28;q21)mat Бесплодие I. 
Гипоплазия тестикул, гипергона-
дотропный гипогондизм.

Азооспермия

4 5 46,Y,t(X;1)(q28;q31) Бесплодие I Азооспермия [14], 
цит. по  

[6]
5 6 46,Y,t(X;2)(q27;p12)mat Бесплодие I. Нормальный фено-

тип, нормальный размер тестикул.
Азооспермия. 
Блок сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[15]

6 7 46,Y,t(X;2)(q13;p21) Бесплодие I. Азооспермия. 
Блок сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[16]

7 8 46,Y,t(X;2)(p21;p25.3) Бесплодие I. 
Нормальный фенотип, нормаль-
ный уровень ФСГ и тестостерона. 

Олигозооспермия
(от 0,5 до 5 млн/мл)

[17]

8 9 46,Y,t(X;2)(p22;p11) Обнаружена дупликация в локусе 
2p16.3 размером 180 тыс. п.н.,  
захватывающая ген ALF (полноге-
номное секвенирование). Отсут-
ствие делеций в локусе AZF.

Азооспермия [18]

9 10 46,Y,t(X;3)(p11.2;p14)mat Бесплодие I. Нормальный  
фенотип. Нормальный уровень 
гормонов (ФСГ, ЛГ, Т,  
пролактин). Отсутствие делеций 
в локусе AZF.

Олигозооспермия [19]

10 11 46,Y,t(X;3)(q26.1;p11.2)mat Бесплодие I Азооспермия [20]
12 46,Y,t(X;3)(q26.1;p11.2)mat Бесплодие I Азооспермия

11 13 46,Y,t(X;3)(q26;q13.2)mat Бесплодие I Азооспермия [21]
14 46,Y,t(X;3)(q26;q13.2)mat Бесплодие I Азооспермия
15 46,Y,t(X;3)(q26;q13.2)mat Бесплодие I Азооспермия

12 16 46,Y,(X;5)(p22.2;p12) Бесплодие Не указано [20]
13 17 46,Y,t(X;5)(q28;q11) Гипогенитализм. Гипогонадизм. 

Гинекомастия. 
Азооспермия [22]

14 18 46,Y,t(X;7)(q22~q26;q32~q36)mat Бесплодие I Азооспермия [23]
15 19 46,Y,t(X;8)(p22;q11) Бесплодие I. Нормогонадотроп-

ный гипогонадизм. Отсутствие  
делеций в локусе AZF.

Азооспермия [24]

16 20 46,Y,t(X;9)(q13;q13.1) Бесплодие Олигозооспермия [25]
17 21 46,Y,t(X;9)(p22.2;q31)mat Бесплодие I. 

Отсутствие делеций в локусе AZF.
Азооспермия.
Блок сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[26]

22 46,Y,t(X;9)(p22.2;q31)mat Бесплодие I Азооспермия.

Продолжение таблицы см. на стр. 6
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№ случая № 
 пациента Кариотип Фенотип/дополнительные  

сведения
Сперматологический  

диагноз
Источ-

ник
18 23 46,Y,t(X;11)(q26;q21) Бесплодие I. Нормальный фено-

тип.
Азооспермия. Блок 
сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[27]

19 24 46,Y,t(X;12)(p22;q15)mat Бесплодие I. Нормальный фено-
тип.

Азооспермия. Блок 
сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[15]

20 25 46,Y,t(X;14)(p11;qter) Бесплодие I Азооспермия. Отсут-
ствие сперматогенных 
клеток (биопсия те-
стикул)

[28]

26 46,Y,t(X;14)(p11;qter) Один сын с кариотипом 46,XY 
от второго брака. Результаты  
исследования групп крови,  
эритроцитарных и сывороточных 
маркеров  у отца и сына  
не противоречат отцовству.

-

21 27 46,Y,t(X;14)(p11.4;p12)mat Бесплодие I. 
Нормальный фенотип.

Азооспермия. 
Блок сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[29]

22 28 46,Y,t(X;15)(p11.3;p1)mat Бесплодие I Олигозооспермия  
тяжелой степени

[30]

23 29 46,Y,t(X;16)(p22.1;p11.2) Бесплодие I.  
Нормальный фенотип.

Азооспермия. Блок 
сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[10]

24 30 46,Y,t(X;18)(q11;p11.1) Бесплодие I. Тяжелая олигоасте-
нотератозооспермия 
(0,4×106/мл) 

[17]

25 31 46,Y,t(X;18)(q22.3;q23) Нормальный фенотип. 2 сына  
(монозиготные близнецы), без ано-
малий, рождены на сроке  
25 недель. Способ зачатия не указан.

Астенотератозооспер-
мия

[31]

26 32 46,Y,t(X;19)(p10;q10) Бесплодие I Азооспермия [23]

27 33 46,Y,t(X;19)(q22;q13.3) Бесплодие I Азооспермия [24]

28 34 46,Y,t(X;20)(q10;q10)mat Бесплодие I Тяжелая  
олигозооспермия

[32]

35 46,Y,t(X;20)(q10;q10)mat Две фенотипически нормальные 
дочери после 7 лет бесплодия,  
кариотипы не известны.

Не выполняли

29 36 46,Y,t(X;21)(q10;q10) Бесплодие I Азооспермия. Блок 
сперматогенеза 
(биопсия тестикул).

[33]

30 37 46,Y,t(X;21)(q23;q11) Бесплодие I. Тотальная паратирео-
идэктомия в анамнезе.

Азооспермия [34]

31 38 46,Y,t(X;22)(q26;q11) Бесплодие I Азооспермия [35] 
(цит. 

по [6])

32 39 46,Y,t(X;22)(p22.3;q11.2)mat Бесплодие I. Гипоплазия яичек. Азооспермия
Блок сперматогенеза 
(биопсия тестикул)

[36]

33 40 46,Y,t(X;22)(q25;qter) Бесплодие I Азооспермия [37]
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[31]. Следует отметить, что имеются сообщения о со-
хранной фертильности у женщин с транслокацией 
с вовлечением данного региона Х-хромосомы [8]. Точ-
ки разрывов в локусе Xq28 (дистальная часть длинного 
плеча Х-хромосомы) отмечены в двух Х;1 транслока-
циях и одной Х;5 транслокации; в регионе Xq27 – у од-
ного пациента с Х;2 транслокацией, у всех диагности-
ровали азооспермию. 

Из 32 Х;А транслокаций, диагностированных 
при мужском бесплодии, в 11 (34%) точки разры-
вов в Х-хромосоме находились в регионе Xq13-q26, 
в 8 (25%) – в регионе Хр22, в 3 (9%) – в локусе Хq28, 
в 3 (9%) – в области центромеры, в 3 (9%) – в локусах 
Хq11 (n=1), Хq27 (n=1) и Хp21 (n=1). 

Семейные случаи носительства (Х;А) 
транслокаций

Носительство Х;А транслокаций у фенотипиче-
ски нормальных мужчин было выявлено при обра-
щении по поводу бесплодия или в ходе цитогене-
тического обследования родственников пробанда 
с хромосомными аномалиями. Во многих случаях сба-
лансированная хромосомная перестройка передается 
от фертильной матери-носителя. В большинстве опу-
бликованных работ родители мужчин с Х;А не были 
обследованы, но по крайней мере для 21 мужчины (14 
транслокаций) доказано семейное носительство (та-
блица). При этом у женщин-носителей Х;А трансло-
каций повышен риск самопроизвольного прерывания 
беременности и рождения больного ребенка с несба-
лансированным кариотипом. Так, в работе Li c соавт. 
у матери-носительницы сбалансированной трансло-
кации t(X;1)(q28;q21) было 8 беременностей, 4 из ко-
торых закончились родами (2 сына с Х;А транслока-
цией и 2 здоровых дочери) и 4 спонтанных аборта, при 
этом у обоих сыновей диагностировали азооспермию 
[13]. В другом семейном случае у матери с кариоти-
пом 46,ХХ,t(X;3)(q26;q13.2) было 12 детей, в том чис-
ле 3 фенотипически нормальных сына с азоосперми-
ей [21]. Еще в одной семье у женщины с кариотипом 
46,X,t(X;1)(p11;q44) было 14 детей, у одного из ее сы-
новей, который был носителем транслокации, был 
ребенок с кариотипом 46,XY, но спермиологическое 
исследование  данному пациенту не выполняли и от-
цовство не было подтверждено молекулярно-генети-
ческими методами [12].

Имеются и другие сообщения о рождении де-
тей от мужчин-носителей Х;А транслокаций. Так, 
у одного из двух братьев с кариотипом 46,Y,t(X;14)

(p11;qter)mat был сын с кариотипом 46,XY от вто-
рого брака, при этом у другого брата-носителя ди-
агностировали азооспермию и полное отсутствие 
половых клеток при анализе биоптата яичка. Ре-
зультаты исследования групп крови и вариантов сы-
вороточных ферментов у отца и сына не противоре-
чили их биологическому родству [28]. В работе Ma 
c соавт. у двух братьев диагностировали кариотип 
46,Y,t(X;20)(q10;q10)mat, при этом у одного из них 
родились две фенотипически нормальные дочери по-
сле 7 лет бесплодия (их кариотипы не анализирова-
ли), а у второго диагностировали олигозооспермию 
[32]. К сожалению, отцовство не было подтвержде-
но молекулярно-генетическими методами, а пока-
затели спермограммы не известны.

Значительный интерес представляет сообщение 
Szvetko c соавт., в котором описан семейный случай 
гоносомно-аутосомной транслокации (Х;18) [31]. 
Пробанд – женщина 33 лет, была обследована в свя-
зи с бесплодием, вызванным гипергонадотропным 
гипогонадизмом и ранней менопаузой. Ее карио-
тип определен как 46,X,t(X;18)(q22.3;q23). У сестры 
пробанда была олигоменорея с нерегулярными мен-
струациями и несбалансированная транслокация 
46,X,der(X),t(X;18)(q22.3;q23), а кариотип феноти-
пически нормального брата пробанда – 46,Y,t(X;18)
(q22.3;q23). Мать пробанда также являлась носите-
лем сбалансированной перестройки, у нее в анамнезе 
3 беременности без осложнений. При сперматологи-
ческом обследовании мужчины-носителя выявлено 
снижение прогрессивной подвижности спермато-
зоидов (<25%), а также повышенное содержание 
аномальных форм сперматозоидов (99%). В данной 
работе не указана концентрация половых клеток, 
но отмечено, что количество было нормальным. Не-
обходимо подчеркнуть, что это единственное обна-
руженное нами сообщение о нормальной концен-
трации сперматозоидов у мужчины с Х;А трансло-
кацией. Первоначально у данного пациента было 
диагностировано мужское бесплодие, однако затем 
у него родились монозиготные близнецы. Сыновья 
были рождены на сроке 25 недель, и никаких пато-
логий выявлено не было. Кариотип близнецов, а так-
же метод зачатия не указаны.

FISH-исследование мейотической сегрегации 
Х-аутосомных транслокаций

Вследствие редкости Х;А транслокаций, а также 
азооспермии у большинства мужчин-носителей, ане-
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уплоидия в их половых клетках исследована в единич-
ных случаях. Методом FISH-анализа сперматозоидов 
проанализирована мейотическая сегрегация у муж-
чин с кариотипами 46,Y,t(X;2)(p21;p25.3) и 46,Y,t(X;18)
(q11;p11.1) [17]. У обоих пациентов была диагностиро-
вана олигозооспермия (концентрация сперматозоидов 
составляли 0,5–5х106/мл и 0,4х106/мл соответственно), 
при этом альтернативный тип сегрегации наблюдали 
в 37,95% половых клеток у пациента с X;2 транслока-
цией и в 54,36% гамет у пациента с X;18 транслокаци-
ей. Частота встречаемости других типов сегрегации 
также различалась: у пациента с X;2 транслокацией со-
вместный I тип сегрегации выявили в 21,59%, совмест-
ный II – в 20,68%, а сегрегацию 3:1 – в 17,95% половых 
клеток. У пациента с X;18 транслокацией совместный 
I тип сегрегации наблюдали в 8,28%, совместный II – 
в 5,15%, сегрегацию 3:1 – в 22,37% половых клеток.

Таким образом, при Х;А транслокациях, как и при 
транслокациях между двумя аутосомами, частота 
несбалансированного расхождения хромосом в мейо-
зе зависит от типа хромосомы, вовлеченной в трансло-
кацию, и точек разрывов. Показано, что конфигурация 
квадривалента в пахитене определяет тип сегрегации, 
который будет преобладать [7, 38]. Совместный I тип 
сегрегации наблюдают преимущественно при трансло-
кациях, для которых сумма длин обоих центрических 
сегментов больше, чем длины двух транслоцированных 
сегментов (как у пациента с кариотипом 46,Y,t(X;2)
(p21;p25.3)), тогда как сегрегация 3:1 вероятна, если 
одна из хромосом квадривалента небольшого размера 
(как у пациента с кариотипом 46,Y,t(X;18)(q11;p11.1)) 
или является акроцентрической. При этом следует от-
метить, что риск рождения ребенка с несбалансирован-
ным кариотипом зависит как от характеристик вовле-
ченных хромосом и положения точек разрывов, так 
и от выживаемости эмбрионов/плодов.

Обсуждение

Х;А транслокации являются крайне редкими хро-
мосомными перестройками и  независимо от располо-
жения точек разрывов приводят к мужскому беспло-
дию. Для таких пациентов характерен блок спермато-
генеза на стадии пахитены, приводящий в большинстве 
случаев к отсутствию сперматозоидов в эякуляте (азоо-
спермии), реже – к их крайне малому количеству (оли-
гозооспермии). Описан один случай нормальной кон-
центрации сперматозоидов у мужчины с Х;А трансло-
кацией и несколько случаев рождения детей в браках 
носителей таких перестроек как естественным путем, 

так и с использованием методов ВРТ, однако молеку-
лярно-генетические доказательства отцовства при  за-
чатиях естественным путем отсутствуют. При анали-
зе биоптатов яичка пациентов с Х;А транслокациями 
и азооспермией во всех случаях наблюдали арест спер-
матогенеза, при этом у одного пациента полностью от-
сутствовали незрелые половые клетки [28].

В отличие от аутосом, синапсис и рекомби-
нация которых в мейозе происходит по всей дли-
не, половые хромосомы мужчин (X и Y хромосомы) 
морфологически и генетически различны и имеют 
лишь небольшие участки гомологии, расположенные 
на концах короткого и длинного плеч (регионы PAR1 
и PAR2). В этих областях, преимущественно в PAR1, 
осуществляются их синапсис и рекомбинация. Во вре-
мя профазы I мейоза половые хромосомы транскрип-
ционно неактивны и изолируются от рекомбиниру-
ющих и транскрипционно активных аутосом, обра-
зуя конденсированный Х-Y бивалент. Мейотическая 
инактивация половых хромосом (MSCI) необходи-
ма для успешного завершения сперматогенеза [39]. 
При транслокации во время I мейотического деления 
транслоцированные хромосомы образуют квадрива-
лент, характеристики квадривалента определяют его 
мейотическое поведение. Исследования мейоза у муж-
чин с бесплодием, носителей реципрокных хромосо-
мных перестроек, показали, что конфигурации ква-
дривалента имеют разную степень асинапсиса вокруг 
точек разрывов, при этом длина асинаптических об-
ластей варьирует в разных клетках [40]. Также было 
показано, что эти неконъюгировавшие регионы име-
ют тенденцию к ассоциации с Х-Y бивалентом. Пред-
полагают, что эта ассоциация является причиной на-
рушения мейоза у мужчин-носителей реципрокных 
транслокаций [41]. 

Х;А транслокации характеризуются наиболее тя-
желым нарушением сперматогенеза среди сбалансиро-
ванных хромосомных аномалий. При этом отсутствие 
сперматозоидов в эякуляте или крайне малое их ко-
личество наблюдают у носителей с различными вари-
антами транслокаций и расположением точек разры-
вов на Х-хромосоме и аутосомах. Perrin с соавт. выска-
зали предположение, что в случае локализации точек 
разрывов вблизи центромеры вероятность успешного 
прохождения отдельными половыми клетками мейоза 
и наличия сперматозоидов в эякуляте выше, чем при 
других типах Х;А транслокаций [42]. Однако у носи-
телей цельноплечих Х;А транслокаций часто наблю-
дали азооспермию. У единственного пациента с Х;А 
транслолкацией с нормальной концентрацией спер-
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матозоидов (46,Y,t(X;18)(q22.3;q23)) точка разрыва на-
ходится в дистальном участке длинного плеча хромо-
сомы 18 (таблица). У пациента с олигозооспермией 
(концентрация сперматозоидов 0,5-5 млн/мл) и кари-
отипом 46,Y,t(X;2)(p21;p25.3) точка разрыва на аутосо-
ме расположена в дистальной части короткого плеча 
хромосомы 2. Поэтому можно предположить, что наи-
больший шанс успешного прохождения мейоза можно 
ожидать у пациентов, у которых в транслокацию вов-
лечены терминальные участки аутосом. 

Несмотря на то, что у большинства мужчин с Х;А 
транслокациями выявлены тяжелые нарушения спер-
матогенеза, при анализе случаев семейного носитель-
ства Х;А транслокаций имеются сообщения о нали-
чии детей у таких пациентов [12, 28, 32]. К сожалению, 
отцовство у таких пациентов не было подтверждено 
молекулярно-генетическими методами, а показатели 
спермограммы не указаны.

В ряде случаев у мужчин-носителей Х;А трансло-
каций проблема бесплодия может быть решена с по-
мощью экстракорпорального оплодотворения (ЭКО) 
методом интрацитоплазматической инъекции сперма-
тозоидов (ИКСИ). Опубликованы сообщения о насту-
плении  беременности у супруги мужчины с кариоти-
пом 46,Y,t(X;3)(p11.2;p14)mat [19] и рождении здоро-
вых детей от двух пациентов с кариотипами 46,Y,t(X;20)
(q10;q10)mat и 46,Y,t(X;18)(q11;p11.1)mat после проце-
дуры ЭКО/ИКСИ [17, 32]. 

С целью профилактики рождения потомства 
с несбалансированными хромосомными перестройка-
ми от мужчин-носителей Х;А транслокаций, рекомен-
дуется преимплантационное генетическое тестирова-
ние. При этом возникают этические проблемы выбора 
пола эмбриона для переноса, поскольку все эмбрионы 
женского пола, полученные от мужчин с Х;А трансло-
кацией, унаследуют данную перестройку от отца, а точ-
ный прогноз фенотипа будущего потомства женского 
пола на основании хромосомного анализа невозмо-
жен из-за феномена инактивации Х-хромосомы [19]. 
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