Microdelezione del cromosomayY
(AZF)

Le microdelezioni del cromosoma Y costituiscono la seconda causa
genetica di sterilita’ di coppia dovuta a infertilita maschile.

Si riscontrano 1/3000 maschi nella popolazione generale e rappre-
sentano il 15-20% dei casi di azospermia (mancanza assoluta di
spermatozooi nel liquido seminale) o oligospermia (pochi spermato-

zoi nel liquido seminale). Le mutazioni sono caratterizzate da diver-

se microdelezioni a livello del braccio lungo del cromosoma Y, in

una regione che comprende il locus genico AZF ( Azoospermia Fac-
tor). Studi recenti hanno permesso l'identificazione, in questa por-

zione del cromosoma Y, di numerosi geni coinvolti nella spermato-

« = genesi la cui delezione puo’ giustificare il manifestarsi dell'infertilita.
! i Per individuare una delle possibili cause d’infertilita’ sarebbe oppor-
tuno effettuare un test genetico che permette di rilevare la presenza
VI7-s7134 > A i microdelezioni nel cromosoma Y nella regione AZF.

Il test permette di rilevare la presenza di microdelezioni “Sequence

, I Tagged Sites’(STSs) nella regione AZF e la presenza dei geni SRY
e ZFY come geni controllo. In particolare le regioni:
AZFa (sY84, sY86),

AZFe ¢
Y2 -5Y288 > o AZFb (sY127),
. e« Sy(134),
« AZFc (sY254,sY255).

Se tutti i frammenti si amplificano, non sono rilevate le microdelezio-
ni , in presenza di microdelezioni in una o piu’ regioni, entrambe le
STS contenute in quella regione perdono la capacita di amplificarsi

con la conseguente oligospermia o azospermia.
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METODO ANALITICO:

Developing control —Jpm

—  Estrazione del DNA Control line —h
.

=  Amplificazione mediante PCR ZFH ZF'\—F

=  Reverse dot blot qu —l

.

.

77
Campione su cui effettuare I’'esame: ﬁ 1 h'
sY 1#4_...

tampone buccale N° 2 tamp. r“& 11;4—*
Sangue intero in EDTA  2ml YH;‘—F

Control line —Jp»

|

Ogni campione deve essere contrassegnato con il Cognome ed il
Nome del paziente e deve essere accompagnato dal MODULO AC-
CETTAZIONE PRESTAZIONI DIAGNOSTICHE (Mod. APD), compila-
to e firmato da parte del paziente, scaricabili dal sito Internet
www.onco-path.it

. Tempi refertazione : 7 giorni lavorativi dall’arrivo del campione
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