KLICOVA SLOVA

Neplodnost, genetické vysetfeni, spermiogram,
syndrom prazdné selly, aberace chromozomu Y,
isochromozom i(Y)(p10).

ABSTRACT

Broul M, Ligkova L, Kucerova P. Zizkova K,
Lastavkova J, Cejnové V, Harmas V, Cihlar F, Ra-
dovnickéd L, Hujova A. Azoospermia with the find-
ing of an extensive rearrangement of the Y chro-
mosome — isochromosome i (Y) (p10).

In the article we present a case report of
a young man who was undergoing investigation
for infertility. Spermogram results showed azoo-
spermia. Only a complex sexological, urological
and genetic examination found the cause of the
couple’s infertility, namely a structural aberration
of the Y chromosome - isochromosome i(Y)(p10),
duplication of the short arm of the Y chromo-
some and deletion of the entire long arm of the Y
chromosome (hence the entire AZF gene region).
This finding correlated with the clinical findings of
azoospermia. Isochromosome Yp (ORPHA:98797)
is a rare gonosomal aberration characterised by
variable clinical manifestations including: normal
healthy fertile men, men with infertility and men
with ambiguous genitalia and incomplete mascu-
linisation. After the discovery of this chromosomal
aberration, the couple decided to undergo assisted
reproduction using donor sperm.
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UvoD

Uvadime kazuistiku tficetiletého muze, ktery byl
vysetfen na nasem oddéleni pro neplodnost
v manzelstvi. S manzelkou maji asi rok pravidelné
nechranéné pohlavnf styky, ale k otéhotnénf nikdy
nedoslo. Manzelka je zdrava, chodi na pravidelné

KAZUISTIKY

gynekologické prohlidky, zaddna patologie u ni zjis-
téna nebyla. Jeji gynekolog doporucuje provést
spermiogram partnera. Spermiogram prokazal
azoospermii, kterd byla nasledné dovysetfena. Te-
prve komplexni sexuologické, urologické a gene-
tické vy3etfeni objevilo pfi¢inu neplodnosti paru.

VLASTNI KAZUISTIKA

K prvnimu vysetfen( se pacient dostavil v prosinci
roku 2022. Byl kompletné vysetfen vcetné ultra-
zvukového vysetfeni. V jeho osobni anamnéze je
pouze psoriaza, pacient je v péci gastroenterologa
pro ulcerdzni kolitidu, dlouhodobé uziva Salofalk.
Jeho rodinna anamnéza je zcela negativni, udaje
o vrozenych vyvojovych vadach, mentalnich retar-
dacich v rodokmenu proband neudava.
Objektivni vysSetfeni konstatuje Zensky typ
postavy, pfevlada ukladani tuku na bfise a v ob-
lasti bokd, mammy jsou tvorfeny tukovou tkanf,
facies bez stigmatizace, vousy rostou, patro bez
patologického nalezu, chrup v normé, genitdl
muzsky, pubické ochlupeni pfitomno. Bilateralné
zjisténa mirna hypotrofie varlat. Déle bylo pro-
vedeno ultrazvukové vysetfeni varlat s nalezem:
bilateralné symetricky nélez, obé varlata ve skro-
tu, homogenni, bez lozZisek, obvyklé echogenity,
bez extenzivnich kalcifikaci. Vlevo patrna drobna
hydrokéla na hranici normy, vpravo bez zmnozené
tekutiny. Nadvarlata normalnf struktury, bilateral-
né v oblasti horniho pdlu varlete pfi nadvarleti
drobna cysta velikosti 5 mm vlevo a 6 mm vpravo
- tedy drobna cysta nadvarlete na kazdé strané.
Rozméry varlete vlevo: 35 X 16 X 24 mm - 9,5 ml
a varle je tedy men3i nez je norma. Vpravo: 36 X
17 x 26 mm - 11 ml a tedy téZ trochu mensi nez
norma.
Dale byly provedeny odbéry minerald, hormo-
nU, PSA, hormond stitné ZIazy a 2x spermiogram.
Mineraly S_Sodik: 137;S_Draslik: 4,2; S_Chloridy:
101; S_Vépnik: 2,48; S_Fosfor: 1,25; S_Horcik: 0,77,
Sacharidovy metabolismus S_Glukdza: 5,60.
Hormony S_LH:29;S_FSH: 7,6; S_Testosteron:
8,42; S_Prolaktin: 380,7.
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