
81

АНДРОЛОГИЯ 4И ГЕНИТАЛЬНАЯ ХИРУРГИЯ
ТОМ 23 / VOL. 23
2 0 2 2

ANDROLOGY
AND GENITAL SURGERY

О
р

и
ги

н
ал

ьн
ая

 с
та

ть
я 

/ 
O

ri
gi

n
al

 r
ep

or
t

DOI: 10.17650/2070-9781-2022-23-4-81-89� 4.0

Параметры спермограммы у мужчин – носителей 
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К о н т а к т ы :	 Вячеслав Борисович Черных chernykh@med-gen.ru

Введение. Робертсоновские транслокации (РТ) являются наиболее распространенным типом сбалансированных 
хромосомных аномалий. Мужчины – носители РТ имеют повышенный риск нарушений репродукции, однако при-
чины этого недостаточно изучены.
Цель исследования – оценить параметры спермограммы у мужчин – носителей РТ (13;14).
Материалы и методы. Обследованы 24 мужчины с кариотипом 45,XY,der(13;14)(q10;q10), обратившихся в связи 	
с бесплодием в браке (n = 23) или привычным невынашиванием беременности у супруги (n = 1). 
Результаты. У 18 (75 %) пациентов выявлена олигоастенотератозооспермия, у 3 (13 %) пациентов – астенотера-
тозооспермия, у 2 (8 %) – азооспермия. Нормозооспермия диагностирована только у 1 (4 %) пациента, у него 	
в анамнезе – привычное невынашивание беременности у супруги. 
Выводы. Бесплодие у обследованных мужчин – носителей РТ связано с нарушением сперматогенеза, у большин-
ства пациентов приводящим к олигоастенотератозооспермии. 
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Semen parameters in male carriers of Robertsonian translocations (13;14)
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Background. Robertsonian translocations (RTs) are the most common type of balanced chromosomal abnormalities. 	
RT male carriers have an increased risk of reproductive disorders, but the causes of this still are not clear enough.
Aim. To evaluate semen parameters in RT(13;14) male carriers.
Materials and methods. 24 men with 45,XY,der(13;14)(q10;q10) karyotype and infertility (n = 23) or recurrent preg-
nancy loss in spouse (n = 1).
Results. Oligoasthenoteratozoospermia was detected in 18 (75 %) patients, asthenoteratozoospermia in 3 (13 %) pa-
tients, and azoospermia in 2 (8 %) patients. Normozoospermia was detected in 1 (4 %) patient, whose wife had a his-
tory of recurrent pregnancy loss. 
Conclusion. Infertility in the examined RT male carriers is associated with spermatogenesis disorders, in most cases 
resulted in oligozooasthenoteratozoospermia.
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Введение
Наиболее распространенными структурными анома-

лиями хромосом у человека являются хромосомные транс-
локации [1–2]. Реципрокная (взаимная) транслокация без 
потери участков вовлеченных в нее хромосом называется 
сбалансированной. Одним из самых распространенных 
типов сбалансированных хромосомных аномалий явля-
ются робертсоновские транслокации (РТ, rob) – транс-
локации между двумя гомологичными или негомологич-
ными акроцентрическими хромосомами (13, 14, 15, 21 или 
22), представляющие собой слияние длинных плеч хро-
мосом в области центромер с потерей коротких плеч (со-
держащих копии генов рибосомных РНК) и образовани-
ем одной мета- или субметацентрической хромосомы. РТ 
диагностируют с частотой 1 случай на 1000 новорожден-
ных [2]. Среди мужчин с репродуктивными проблемами 
их частота в 7–10 раз выше, а среди мужчин с олигозоо-
спермией – в 13 раз выше общепопуляционной [3–5]. 
Самым частым типом РТ (около 74 % всех РТ) является 
слияние хромосом 13 и 14 – rob (13;14), его частота состав-
ляет 0,97 на 1000 [1]. 

Считается, что, за исключением повышенной ча-
стоты нарушений репродукции, фенотипически носи-
тельство РТ не проявляется, поскольку потеря коротких 
плеч двух вовлеченных в транслокацию хромосом ком-
пенсируется экспрессией генов рибосомных РНК, рас-
пложенных в остальных акроцентрических хромосомах. 
Однако такие пациенты имеют повышенный риск на-
рушения фертильности (бесплодия, невынашивания 
беременности), рождения ребенка с синдромом Дауна 
(трисомия 21), синдромом Патау (трисомия 13) или 
другими аномалиями [2]. У носителей гомологичных 
РТ не происходит конъюгации и мейотической реком-
бинации дериватной хромосомы (из-за отсутствия го-
молога), и формируются только анеуплоидные (дисом-
ные и нуллисомные) гаметы [2]. У носителей 
гетерологичных РТ во время профазы I мейоза проис-
ходит образование тривалента, состоящего из дериват-
ной хромосомы и двух соответствующих нормальных 
акроцентрических хромосом, вследствие чего может 
быть нарушен/блокирован мейоз и/или увеличено число 
анеуплоидных гамет [6–8]. В зависимости от типа рас-
хождения (сегрегации) хромосом могут образовываться 
как гаметы, несущие нормальный или сбалансирован-
ный кариотип, так и гаметы с хромосомным дисбалан-
сом, при этом имеет существенное значение пол носи-
теля РТ. Согласно данным литературы среди носителей 
транслокаций (13;14) и (14;21) мужчин с бесплодием в 
6 раз больше, чем женщин [9]. У мужчин с одним и тем 
же типом РТ параметры эякулята могут значительно 
отличаться, при этом причины нарушения сперматоге-
неза, мейоза и сперматологические нарушения недо-
статочно исследованы.

Цель исследования – оценить параметры спермо-
граммы у мужчин – носителей РТ (13;14).

Материалы и методы 
Обследовали 24 пациента с кариотипом 

45,XY,der(13;14)(q10;q10), обратившихся по поводу бес-
плодия в браке (n = 23) или привычного невынашивания 
беременности (ПНБ) у супруги (n = 1) (в анамнезе 3 бе-
ременности у жены: одна прервана в результате меди-
цинского аборта и 2 беременности, закончившиеся не-
вынашиванием на сроке 7 нед). Среди пациентов  
с бесплодием в браке обследовали 21 неродственного 
мужчину и двух родственных (дядя и племянник).  
Для 10 пациентов спермиологические исследования бы-
ли выполнены повторно. Средний возраст пациентов во 
время первого обращения в ФГБНУ «Медико-генетиче-
ский научный центр им. акад. Н.П. Бочкова» составил 
31,9 ± 5,5 года. Стандартное цитогенетическое исследо-
вание выполнено на культивированных лимфоцитах 
периферической крови с использованием метода  
GTG-окрашивания. Спермиологическое исследование 
выполняли согласно рекомендациям Всемирной орга-
низации здравоохранения (1999, 2010) [10, 11]. В образцах 
с выраженной олигозооспермией оценку морфологии и 
подвижности сперматозоидов не проводили из-за низкой 
концентрации половых клеток. 

Результаты
С учетом результатов лучшего анализа в случае по-

вторных обследований у 18 (75 %) пациентов диагности-
рована олигоастенотератозооспермия (ОАТ), у 3 (13 %) 
пациентов – астенотератозооспермия, у 2 (8 %) – азоо-
спермия. Нормозооспермия обнаружена только у 1 па-
циента (4 %), в его анамнезе – ПНБ у супруги. Распреде-
ление пациентов в обследованной группе в зависимости 
от диагнозов представлено на рисунке. 

Объем эякулята варьировал от 0,8 до 12 мл,  
у 2 (8,3 %) мужчин он был снижен (олигоспермия),  
у остальных был нормальным, в том числе при повтор-
ных анализах (табл. 1).

Сперматологические диагнозы у носителей робертсоновских трансло-
каций (13;14) (n = 24)

Semen quality in patients with Robertsonian translocations (13;14) (n = 24)

Олигоастенотератозооспермия / 
Oligoasthenoteratozoospermia 

Астенотератозооспермия / 
Asthenoteratozoospermia 

Нормозооспермия / 
Normozoospermia

Азооспермия /  
Azoospermia

13  %  
(n = 3)

8  %  
(n = 2)

4  %  
(n = 1)

75  %  
(n = 18)
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Концентрация сперматозоидов варьировала  
от 0 до 117 млн/мл, а общее количество половых кле-
ток – от 0 до 482 млн, при этом общее количество 
сперматозоидов менее 10 млн/мл хотя бы в одном ана-
лизе (без учета пациентов с азооспермией) выявлено 
у 13 (54 %) пациентов (см. табл. 1). Количество мор-
фологически нормальных форм сперматозоидов варь-
ировало от 0 до 64 %, полное отсутствие морфологи-
чески нормальных сперматозоидов хотя бы в одном 
анализе обнаружено у 9 (37,5 %) пациентов. Количест-
во прогрессивно подвижных сперматозоидов варьиро-
вало от 0 до 59 %, при этом нормальная подвижность 
отмечена только у 2 (8,3 %) пациентов, и при повторных 
анализах подвижность была ниже (см. табл.1).

У пациента с ПНБ у супруги по результатам 2 спер-
миологических обследований диагностированы нор-
мозооспермия и умеренная астенозооспермия  
(см. табл. 1, пациент 1). Среди пациентов с бесплоди-
ем нормальное общее количество сперматозоидов по 
нормам Всемирной организации здравоохранения 
(2010) выявлено у 1 пациента, при этом в образцах 
были снижены подвижность сперматозоидов и коли-
чество морфологически нормальных форм (астеноте-
ратозооспермия) (см. табл. 1). У 2 мужчин в анализах 
отмечали как сниженную, так и нормальную концен-
трацию, у 15 пациентов выявили сниженное количе-
ство сперматозоидов, в том числе в повторных анали-
зах. У 2 пациентов сперматозоиды в эякуляте не 
обнаружены (азооспермия), у одного из них азооспер-
мия сочеталась с олигоспермией (объем эякулята –  
1 мл) и повышенной кислотностью эякулята (рН 6,5), 
что указывало на возможное наличие обструктивной 
формы азооспермии вследствие синдрома аплазии се-
мявыносящих протоков (CBAVD). У 2 пациентов при 
первом обследовании выявлена олигозооспермия,  
а через значительный промежуток времени (21 год  
и 11 лет соответственно) – отсутствие сперматозоидов. 
Так, при первом обследовании у них диагностировали 
ОАТ (в возрасте 32 лет у одного и 45 лет у другого),  
а при повторном обследовании (в возрасте 53 и 56 лет 
соответственно) – азооспермию/криптозооспермию (па-
циенты 17 и 20). У одного пациента олигозооспермия че-
редовалась с азооспермией, при этом, согласно данным 
анамнеза, ранее у данного пациента была нормальная  
(20 млн/мл) концентрация сперматозоидов, а также было 
выполнено оперативное лечение левостороннего варико-
целе в возрасте 18 лет (пациент 24).

Двое из обследованных мужчин (пациенты 17 и 18) 
являлись родственниками (дядя и племянник), у них 
обоих наблюдали ОАТ, что свидетельствует о сходстве 
в тяжести нарушения сперматогенеза. Мать и сестра 
пробанда также являлись носительницами РТ (13;14),  
но имели сохранную фертильность.

Обсуждение
Несмотря на то что спермиологический анализ яв-

ляется основным (первичным) методом обследования 
мужчин с бесплодием/нарушением фертильности, боль-
шинство исследований, в которых приведены параметры 
спермограммы пациентов с РТ, описывают единичные 
случаи, и не так много публикаций, в которых выборка 
составляла 10 и более человек (табл. 2) [12–17].

У обследованных нами мужчин с бесплодием, но-
сителей РТ (13;14), выявлена различная степень нару-
шения сперматогенеза, варьирующая от азооспермии 
до астенотератозооспермии и обусловливающая сни-
жение фертильности. У большинства пациентов (75 %) 
диагностирована ОАТ, что согласуется с данными дру-
гих авторов [12–17]. Единственным пациентом, у ко-
торого в одном из анализов отмечали нормозооспер-
мию, был мужчина, обследованный в связи с ПНБ  
у супруги. 

Следует отметить, что сравнительный анализ частоты 
встречаемости различных форм патозооспермии у носи-
телей РТ затруднен из-за разных критериев включения 
пациентов в исследование. В наше исследование были 
включены все пациенты с РТ (13;14), которым выполня-
ли спермиологический анализ. Полученные результаты 
согласуются с данными E. Pastuszek и соавт. (2015) [15], 
в работу которых также вошли все пациенты, обратив-
шиеся за медицинской помощью, при этом нами вы-
явлена более высокая частота олиго- и азооспермии. От-
сутствие пациентов с азооспермией в работе A. Antonelli 
и соавт. (2000) [12], вероятно, объясняется относительно 
малым объемом выборки. Показано, что мужчины с РТ 
часто (в 1,6 % случаев) встречаются при обследовании 
пациентов с олигозооспермией и намного реже (0,09 % 
случаев) – среди пациентов с азооспермией [4]. Несмотря 
на большой объем выборки в работе A. Mayeur и соавт. 
(2019) [17], в ней также отсутствуют данные о пациентах 
с азооспермией, что, возможно, объясняется отбором 
пациентов для исследования. Целью трех других работ 
было проведение анализа анеуплоидии в сперматозоидах 
методом флуоресцентной гибридизации in situ, что невоз-
можно выполнить на образцах с азооспермией.

Во всех доступных нам опубликованных работах  
у пациентов с РТ наиболее часто диагностировали оли-
гозооспермию, реже – нормальное количество сперма-
тозоидов. Показано, что основные показатели спермо-
граммы у носителей РТ статистически значимо ниже по 
сравнению с контролем [17], в частности, у таких паци-
ентов снижены концентрация и количество прогрессивно 
подвижных клеток [15]. Следует также отметить, что при 
анализе параметров эякулята авторы часто не оценивают 
морфологию сперматозоидов [17] и могут употреблять 
термин «нормозооспермия», основываясь только на кон-
центрации сперматозоидов [13, 15, 17]. Несмотря на то 
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 2 что морфология сперматозоидов долгое время счита-

лась одним из факторов, влияющих на успешность 
программ вспомогательных репродуктивных техноло-
гий, в настоящее время многие авторы не находят это-
му подтверждения [18, 19]. Показано, что у пациентов, 
участвовавших в программах экстракорпорального 
оплодотворения, частота живорождения зависела от 
концентрации сперматозоидов, а у пациентов, прохо-
дивших программы экстракорпорального оплодотво-
рения методом интрацитоплазматической инъекции 
сперматозоида, концентрация сперматозоидов, коли-
чество сперматозоидов с быстрым поступательным 
движением и сперматозоидов с нормальной морфоло-
гией не оказывали статистически значимого влияния 
на частоту живорождения [20]. При этом на исход про-
грамм вспомогательных репродуктивных технологий 
влияет множество факторов, одним из которых явля-
ется уровень анеуплоидии в сперматозоидах [21]. При 
оценке уровня анеуплоидии по всем хромосомам (1–22, 
X, Y) было показано, что в гаметах мужчин с РТ (13;14) 
уровень нерасхождения значительно выше, чем  
в контрольной группе. Наиболее высокий уровень ане-
уплоидии был отмечен для хромосом, вовлеченных  
в транслокацию (по хромосоме 13 – 14,55 ± 6,00 %,  
по хромосоме 14 – 13,27 ± 4,14 %), а анеуплоидия  
по остальным хромосомам встречалась реже (средняя 
частота – 1,77 ± 0, 62 %), при этом общее количество 
числовых аномалий по аутосомам, не вовлеченным  
в транслокацию, было сравнимо с таковым для двух 
транслоцированных хромосом [22].

Несмотря на повышенную частоту бесплодия  
у носителей РТ [2], такие мужчины могут быть фер-
тильны и передавать транслокацию потомству [12]. 
Однако установить число фертильных мужчин с РТ,  
не имеющих репродуктивных нарушений, представ-
ляется возможным только при крупнокогортном/мас-
совом скрининге взрослых фертильных индивидуумов 
из общей популяции. 

Причины нарушений репродукции у мужчин – но-
сителей РТ до настоящего времени недостаточно изучены. 
Предполагают, что частичный блок сперматогенеза может 
быть вызван ассоциацией в профазе I мейоза тривалента 
и XY-бивалента («полового пузырька») [6, 7, 23], а часто-
та ассоциации тривалента с «половым пузырьком» может 
влиять на тяжесть нарушения мейоза. У пациентов с РТ 
с азооспермией частота ассоциации тривалента с XY-би-
валентом выше, чем у пациентов с нормальной концен-
трацией сперматозоидов [23]. Кроме того, возможно, что 
различия в параметрах эякулята у пациентов с РТ связаны 
с разными точками разрыва при образовании транслоци-
рованной хромосомы, а также с индивидуальными гене-
тическими особенностями пациентов [24].

Отдельно необходимо отметить важность анализа ка-
риотипа для супружеских пар с бесплодием. В настоящее 
время среди специалистов распространено мнение, что 
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выполнение цитогенетического исследования следует 
рекомендовать только при низкой (менее 10 млн/мл) кон-
центрации сперматозоидов или при ПНБ у супруги. Од-
нако у мужчин со сбалансированными хромосомными 
перестройками может быть нормальное количество по-
ловых клеток [12–17]. Кроме этого, по данным F. Morel 
и соавт. (2004) [25], при анализе кариотипа у супруже-
ских пар, проходивших процедуру интрацитоплазма-
тической инъекции сперматозоидов, число мужчин, 
имеющих аномальный мужской кариотип, составило 
2,7 %, а женщин – 13 %; таким образом, даже в парах  
с выраженным мужским фактором бесплодия необхо-
дим анализ кариотипов обоих супругов.

Заключение
У большинства мужчин – носителей РТ (13;14) 

бесплодие обусловлено тяжелыми формами патозоо-
спермии и преимущественно связано с ОАТ. У паци-
ентов с нормальной концентрацией сперматозоидов 
может встречаться как первичное, так и вторичное 
бесплодие, а также наступление зачатия естественным 
путем, при этом у них повышен риск невынашивания 
беременности у супруги и рождения ребенка с вро-
жденными пороками развития. Как и в общей попу-
ляции, у носителей РТ наблюдается ухудшение пара-
метров эякулята с возрастом, что необходимо 
учитывать при планировании деторождения. 
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