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LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
Y-KROMOSOMIN POIKKEAVUUKSIA, veresta

B -Ykrom-D (1783)

Indikaatiot

Nayte

Sdilytys ja lahetys

Menetelma
Toimitusaika

Tulkinta

Tekopaikka

Mehen infertiliteetti. Siemennesteessa ei ole siittidgita tai alle 5
nmljoonaa siittiota/ m.

EDTA- kokover i

LAHETE:

Naytteen rmukana toimtetaan sahkdisen tilauksen |isaksi aina nyos
al i hanki nt al aboratorion paperinen genetiikan |&hete, jossa on potilaan
esitiedot/taustai edot ja kysynmyksen asettel u.

Nayte |&ahetetdén |aboratorioon huoneenl amibssd. Nayte ei saa | &aatya.
Tarvittaessa naytteen voi sailyttaa jaakaapi ssa 1-3 vrk.

PCR ja geeli el ektrof oreesi
2-3 viikkoa

Sukupuol en néaar dytym st & ohj aavan SRY-geenin |iséksi Y-kronosom ssa sijaitsee
useita spermatogeneesiin vaikuttavia geenej a4, jotka sijaitsevat ns.
AZoosper m aFact or (AZF) -al ueel | a. Del eeti ot talla al ueel l a ovat
Klinefelterin syndrooman (47, XXY) jé&lkeen tavallisin geneettinen syy m ehen
| apsett omuut een. AZF-al ue jaetaan edel |l een AZFa-, AZFb- ja AZFc-alueisiin sen
perusteella, mllaisia poikkeavuuksia deleetiot aiheuttavat. Deleetioiden
esiintyvyydeksi on arvioitu 1/2500. IVF- ja ICSl-hoitojen kayttd nmahdol listaa
m krodel eeti oi den periytynmisen isaltéa pojalle, jolloin nydés infertiliteetti
saattaa periytya.

Tut ki nruksessa noni stuvi en markkerei den perusteella paatell &an, todetaanko Y-

kronosoni ssa deleetio AZFa-, AZFb- jal/tai AZFc-al ueella. M kr odel eeti on
| 6ytyminen selittdd infertiliteetin (azoosperm an/oligozoosperm an) syyn.
M kr odel eeti on | 6yt ymi nen ja del eetion | aaj uus vai kut t avat

infertiliteettihoitojen valintaan. AZF-alueen deleetioista yleisin on AZFc-
al ueen del eetio. Jos tutki nuksessa todetaan AZFc-al ueella del eetio, tutkitaan
del eetion rajojen naAarittam seksi jatkotutkinmuksena sY160-1isamarkkeri. Jos
sY160-1i samarkkeri ei noni stu AZFc-al ueen del eeti o on term naalinen.
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