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Merktiecigas genétisko izmekléjumu nozimésanas
izvértejums pacientiem ar neauglibas pazimém:
RSU Molekularas genétikas zinatniskas
laboratorijas tris gadu pieredze
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Ievads. Neaugliba musdienas skar lidz 15% paru. Vairak neka 50% konstatéto virieSu neaug-
libu gadijumu ir idiopatiski. Peéc Klainfeltera sindroma otrs bieZakais genetiskais virieSu neauglibas
iemesls ir Y hromosomas mikrodelécijas, kas plasi petitas visa pasaulé. 2014. gada sakuma izdotajas
EAA/EMQN vadlinijas tiek velreiz apstiprinats, ka virieSiem ar azoospermiju vai smagu oligozoosper-
miju galvenais diagnostiskais izmeklejums ir Y hromosomas mikrodeléciju skrinings, iznemot gadi-
jumus, kad konstateta obstruktiva azoospermija vai citas CBAVD (congenital bilateral absence of vas
deferens) pazimes.

Darba merkis, materials un metodes. Darba meérkis - apkopot kop$ 2012. gada decembra RSU
Molekularas genetikas zinatniskaja laboratorija (MGZL) nonaku$o neaugligo virieSu nositijumu datus
un izvertet nosutljumu merktiecigumu un pamatojumu. Kopuma salidzinati 77 pacientu ar neauglibas
pazimém dati, kas sanemti pédejo tris gadu laika RSU MGZL.

Rezultati. No 77 pacientiem ar neauglibas pazimem 30 (39%) pacienti nosutiti tikai uz Y mikro-
deleciju analizi, 25 (32%) nostutiti tikai uz CFTR géna analizi, savukart 22 (29%) pacienti - uz abam Sim
analizém. Azoospermija vai smaga oligozoospermija ka nosutiSanas iemesls minéts 33 (48%) pacientu
nosutijumos, no tiem 24 (73%) pacienti nosutiti uz Y mikrodeléciju analizi ar vai bez CFTR gena
analizes. Tatad 9 (27%) no Siem pacientiem ir sutiti tikai uz CFTR géna analizi, nenoradot, ka azoosper-
mija ir obstruktiva. No 47 pacientiem, kas sutiti uz CFTR geéna analizi, vien astonu (17%) pacientu
nosttijuma informacija norada uz iespejamu CBAVD. Tadi neauglibas analiZu rezultati ka oligoasteno-
teratozoospermija, seklinieku tilpuma izmainas, hormonalas izmainas vai vienkarsi “neaugliba” nora-
diti 25% nositijumu. Tikai pieciem pacientiem, kam atrastas patologiskas izmainas kada no analizém,
nosutijuma noradita informacija apliecina merktiecigu So genetisko izmainu meklesanu, kas ari atspo-
gulota nosutijuma. Anamnezes un izmekléjumu dati, kas noraditu uz iespejamu neauglibu, vispar nav
noraditi 16% nosutijumu.

bez atbilstiga pamatojuma vai ari nosttijums bijis nepilnigi noformets. Apkopota informacija liecina, ka
geneétisko neauglibas iemeslu identificeSanai uz RSU MGZL 42% nosiitito pacientu izmekl€jumi bijusi
meérktiecigi. No tiem 16% atklatas atbilstigas genétiskas izmainas. Zemais meérktiecigi siitito CFTR
gena analiZu skaits skaidrojams ar nepilnibam nosttijumu aizpildiSana, netiek noradits azoosper-
mijas iemesls - obstrukcija vai agenéze, ja tada konstatéta. Oligozoospermijas neatSifréSana skaitlos
vai smaguma pakapes nelauj adekvati izvertet So nosutijumu pamatojumu, jo Y mikrodeléciju analize
ir noziméjama pamatoti vien smagas oligozoospermijas vai azoospermijas gadijuma. Pacientu nosu-
tiSana uz abam genetiskajam analizeém reize liecina par nepietiekamu indikaciju izvertesanu pirms
genétisko analiZu posma, noved pie augstakam genétisko izmeklejumu izmaksam un tadéjadi pie
pacientu lielaka finansiala ieguldijuma.
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