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Χρωµοσωµικοί ̟ολυµορφισµοί σε 
υ̟ογόνιµους άνδρες  

∆ιαχωρισµός              Καρυότυ̟ος  

Αζωοσ̟ερµία           46, ΧΥq- 
                                   46, XY 9q- 
                                   46, XY,q+,16, q+,22p+ 
 
Ολιγοσ̟ερµία         46, XYq- 
                                  46, XYq+ 
                                  46, XYq+, 9q+ 
                                  46, XY, 9q+ 
                                  46, XY, 22p+ 

Η συχνότητα των χρωµοσωµικών 
ανωµαλιών σε ζευγάρια µε 
̟ροβλήµατα ανα̟αραγωγής 
ανέρχεται σε ̟οσοστό 5-7%.  
Οι κυριότερες ενδείξεις για 
καρυότυ̟ο ̟εριφερικού αίµατος 
είναι: 

• Πρωτο̟αθείς στειρότητα  

• Ιστορικό αυτόµατων α̟οβολών 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

• MTHFR (Μετάλλαξη γονιδίου 
οµοκυστείνης) 

Περί̟ου 5-15% του ̟ληθυσµού είναι 
οµόζυγο για τη µετάλλαξη αυτή. Οι 
οµοζυγώτες έχουν αυξηµένο 
κίνδυνο φλεβικής θρόµβωσης και 
αγγειο̟άθειας του ̟λακούντα. 
 

 

 
 

• Μη α̟οφρακτική ολιγοσ̟ερµία, 
αζωοσ̟ερµία ̟αθολογικές µορφές 
σ̟ερµατοζωαρίων (5-16%) 

• Οικογενειακό ιστορικό µε 
συγκεκριµένη χρωµοσωµική 
ανωµαλία   

• Προηγηθείσα κύηση εµβρύου µε 
χρωµοσωµικές ανωµαλίες 

 
Χρωµοσωµικές ανωµαλίες σε άνδρες µε 
αζωοσ̟ερµία και ολιγοσ̟ερµία 

Χρωµοσωµικές   
Ανωµαλίες                       Καρυότυ̟ος 

Αριθµητικές 
    Kleinefelter                     47, XXY 
 ∆οµικές 
   Αναστροφή                     46,Χ,inv Y 
                                             46,XY,inv 9 
   Έλλειψη                           46,Χ,del Y(q11.2) 
                                             46,XY,del 16(q12.2) 
   Robertsonian  
   Μετάθεση                      45,ΧΥ,t(14;21)(q10;q10) 

 

• V Leiden (Μετάλλαξη γονιδίου του 
̟αράγοντα V Leiden) 

Το µεταλλαγµένο γονίδιο βρίσκεται στο 
20% των ιδιο̟αθών φλεβικών 
θροµβώσεων και στο 60% των φλεβικών 
θροµβώσεων στις έγκυες γυναίκες.   

• G20210A (Μετάλλαξη γονιδίου 
̟ροθροµβίνης)  

Η ετεροζυγωτία αυξάνει τον κίνδυνο 
για φλεβική θρόµβωση ̟ερί̟ου 3 
φορές. Α̟ό µελέτες φαίνεται ότι 
υ̟άρχει συσχέτιση µεταξύ των καθ’ 
εξιν α̟οβολών ̟ριν την 13η εβδοµάδα 
και ̟ριν την 25η εβδοµάδα και της 
µετάλλαξης 20210Α. η συσχέτιση είναι 
σηµαντική όταν οι ασθενείς έχουν 2 ή 
̟ερισσότερες α̟οβολές.  

2. ΓΟΝΙ∆ΙΑ ΘΡΟΜΒΟΦΙΛΙΑΣ    (V Leiden, MTHFR, G20210A) 

 

ΜΟΡΙΑΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ    
ΥΠΟΓΟΝΙΜΟΤΗΤΑΣ - ΚΑΘ’ ΕΞΙΝ ΑΠΟΒΟΛΩΝ 

1. ΚΑΡΥΟΤΥΠΟΣ ΠΕΡΙΦΕΡΙΚΟΥ ΑΙΜΑΤΟΣ (ΖΕΥΓΟΥΣ) 
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Πρόσφατα έχουν ανακαλυφθεί 
µεταλλάξεις στο γονίδιο CFTR σε 
άτοµα µε ή̟ιες ασυµ̟τωµατικές 
ασθένειες ό̟ως:  

• Συγγενής ατρησία σ̟ερµατικού  
̟όρου (CBAVD) 

• Χρόνια ̟αγκρεατίτιδα  

• Ρινικούς ̟ολύ̟οδες  

• Κολ̟ίτιδα 

• Βρογχεκτασία 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Ποσοστό 10-20% των ανδρών µε 
σοβαρές διαταραχές (ολιγοσ̟ερµία) 
στο σ̟έρµα, έχουν φυσιολογικά 
χρωµοσώµατα (εξέταση καρυοτύ̟ου 
φυσιολογικά),  
 

 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

αλλά είναι δυνατόν να ̟αρουσιάζουν 
ελλείψεις σε µικρές ̟εριοχές του 
χρωµοσώµατος Υ. Αυτές οι ελλείψεις 
λέγονται µικροελλείψεις και 
δια̟ιστώνονται µε ανάλυση του DNA. 
Τα γονίδια ̟ου βρίσκονται στην 
̟εριοχή αυτή είναι ̟ολύ σηµαντικά 
για την ̟αραγωγή και φυσιολογική 
ανά̟τυξη του σ̟ερµατοζωαρίου. Οι 
µικροελλείψεις στο χρωµόσωµα Υ είναι 
σηµαντικός ̟αράγοντας 
υ̟ογονιµότητας ̟ου µ̟ορεί να 
κληρονοµηθεί στα αγόρια α̟ογόνους. 
Η εξέταση αυτή είναι α̟αραίτητη ̟ριν 
την εξωσωµατική γονιµο̟οίηση (ICSI).  
 

 
 
Οι κοινές µέθοδοι καλλιέργειας και οι 
ανοσοενζυµικές, έχουν ̟οσοστό 
ευαισθησίας 75%, σε αντίθεση µε την 
PCR ̟ου αγγίζει το 95%. 

             Με PCR 

• Μυκό̟λασµα 

• Ουρεό̟λασµα 

• Χλαµύδια 

• HSV I, II 

3. ΜΕΤΑΛΛΑΞΕΙΣ ΚΥΣΤΙΚΗΣ ΙΝΩΣΗΣ  (CFTR) 

Η CBAVD ευθύνεται για ̟οσοστό 2-5% υ̟ογονιµότητας στους άνδρες. Το 
80% των ανδρών µε CBAVD έχουν άτυ̟η µορφή κυστικής ίνωσης. Το 20% αυτών 
έχουν µια ή̟ια και µια σοβαρή µετάλλαξη στο γονιδιο CFTR, το 33% αυτών 
έχουν µια µετάλλαξη και έναν ̟ολυµορφισµό 5Τ, το 20% έχουν µόνο µια 
µετάλλαξη και το 1-2% έχουν δύο 5Τ ̟ολυµορφισµούς.    

4. ΜΙΚΡΟΕΛΛΕΙΨΕΙΣ ΤΟΥ ΧΡΩΜΟΣΩΜΑΤΟΣ  Υ 

5. ΜΙΚΡΟΒΙΑΚΟΣ ΕΛΕΓΧΟΣ ΣΠΕΡΜΑΤΟΣ 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 

 


