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KiSi SONSUZLUGUNDA Y XROMOSOMUNUN AZF BOLG®SINIiN ROLU:
GENETIK D9YIiSIKLIKLOR V8 KLINiK 8KS OLUNMALARI

Bayramov Z.!, 8hmadova M.}

Xilasa

Reproduktiv saglamligda ahamiyyatli tibbi, sosial v psixoloji problem kimi dayarlendirilen sonsuzluq hallarinin 40—
50%-i etioloji baximdan kisi faktorlari ile assosiasiya olunur. Bu faktorlar arasinda an miihiim genetik sabablardan
biri Y xromosomunun uzun golu tzarinda yerlagan AZF bolgasindaki mikrodelesiyalardir. AZFa, AZFb ve AZFc alt
bélgslarinde miisahida olunan genetik dayisikliklar spermatogenez prosesinin mixtslif marhalslerinde dayanma
ile naticalenarak, klinik praktikada azoospermiya ve ya oligozoospermiya ile tazahur eds biler. AZFa ve AZFb
mikrodelesiyalar adatan geri donmaz sonsuzluga sabab oldugu halda, AZFc mikrodelesiyalari daha genis klinik
spektre malikdir ve bazi hallarda stini mayalanma texnologiyalari vasitesils fertil potensialin gorunmasina imkan
yaradir. Bundan slavs, AZFc delesiyalarinin irsi 6tirtlma ehtimali reproduktiv planlama va genetik maslahat
prosesinda xususi shamiyyat kesb edir. Bu magale Y xromosomunun AZF bdlgasinde bas veran
mikrodelesiyalarin molekulyar-genetik mexanizmlarini, Klinik naticalarini ve reproduktiv praktikada diagnostik
rolunu tahlil edir.

Acar sozlar: Kisi sonsuzlugu; Y xromosomu; AZF; Mikrodelesiyalar; Spermatogenez

GIiRIS molumatlara esasen, bu hallarinin
Sonsuzluq (infertillik) — reproduktiv yasda texminan 40-50%-i kisi faktorlari ils birbasa
olan cutliklerin texminan 10-15%-ni ahata alagealandirilir. Kisi infertilliyine sabab ola
eden, tibbi problemlerle yanasi, sosial ve bilecek esas amillar ise hormonal
psixoloji tesirleri de olan goxgsaxali bir hal balanssizliglar, testikulyar va
kimi giymatlandirilir [2] [25]. MUasir statistik posttestikulyar mangali anatomik

pozuntular, infeksiyalar va genetik mansali

dayisikliklardir [15].

infertilliyin temalinde duran sebablardan biri

genetik dayisikliklerdir ve bu hallar

;:;:znr::vl‘zgrr‘ezlr;‘g:ovaMl Umumilikde bltin  kisilerin  sonsuzluq

1. Elit Central Hospital, Bak, Azarbaycan sebablarinin taxminan 15-30%-ni tegkil edir
[19]. Kisi infertilliyinde musahide olunan
spermatogenetik dayisikliklarin deracalerini
va onlarin genetik anomaliyalarla alaqasini
vizual sakilde $akil 1-de gOsterilmisdir.
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Burada dord asas sperma gostericisi
normozoospermiya,

teqdim olunub:
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oligozoospermiya, kriptozoospermiya ve
azoospermiya (Sakil 1; [1] ).

Normozoospermiya Oligozoospermiya

Kriptozoospermiya Azoospermiya

Sakil 1. Spermatogenetik pozgunluglarin spektri va genetik anomaliyalarla assosiasiyasi [1]

Normozoospermiya — spermanin
konsentrasiyasi, harakatliliyi Vo
morfologiyasi normal diapazonda olan
vaziyyatdir.

Oligozoospermiya — spermatozoidlarin

konsentrasiyasinin normadan (15
milyon/ml-den) asagi olmasi ile xarakteriza
olunur. Bu zaman genetik sabablarin, o
cumladen Y xromosomu mikrodelesiyalari
va ya xromosom polimorfizmlarinin tasiri
ehtimali artir.

Kriptozoospermiya sperma
ndmunasinds vyalniz ¢ox az sayda
spermatozoidin mikroskop altinda ve ya
sentrifugasiya Usulu ile askarlandigi
voziyystdir. Bu, spermatogenezin ciddi
daraceds pozuldugunu gosterir ve genetik
faktorlarin rolu daha 6na gixir.
Azoospermiya — ejakulyatda tamamile
spermatozoidlerin olmamasi ile xarakterize
olunur. Bu, ham obstruktiv (kegiriciliyin
pozulmasi), ham da qeyri-obstruktiv
(testikulyar  funksiyanin  c¢atismazligr)
sebablerdan bas vera biler. Xususile geyri-
obstruktiv azoospermiya hallarinda genetik
anomaliyalarin, masalan, Klaynfelter
sindromu, Y xromosomu AZF delesiyalari
va ya diger xromosom pozgunluglarinin
tezliyi an yuksakdir.
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Gosterilan ardicillig onu demaye asas verir
ki, sperma konsentrasiyas! azaldigca ve
azoospermiya deracasine dogru
irsliledikce, genetik mangali sabablarin
klinik shamiyyeti ylUksaslir. Bu sababden,
oligozoospermiya, cryptozoospermiya ve

xususen de azoospermiya diagnozu
goyulan pasiyentlarde sitogenetik va
molekulyar-genetik testlerin  apariimasi
reproduktiv saglamhgin daqiq
giymatloendirilmasi va fordilesdirilmis
mualica strategiyalarinin
muayyanlasdiriimasi baximindan halledici
rol oynayir.

Bu kontekstda xuasusi olaraq

vurgulanmalidir ki, sonsuzlugun genetik
asasli sebableri icerisinde an genis
yaylimis ve klinik baximdan yuksak dayare
malik olan  dayisikliklerden  biri Y
Xxromosomunun uzun qolu - Yqll
sahasinda yerlasan AZF (Azoospermia
Factor) bdlgesinde musahide edilen
mikrodelesiyalardir  [19] [27]. Yalniz
kisilerde movcud olan bu xromosom tekce
cinsin teyin olunmasinda deyil, hamginin

spermatogenez prosesinin goxsayli
marhalalerinin tanzimlenmasinde muhim
funksiyalari olan genleri de 06zlndes
birlesdirir.
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Beloliklo, AZF bdlgesindeki genetik
komplekslarin  bltévliylinde  yaranan
istenilon  struktur  deayigiklk va ya

mikrodelesiya, spermatogenezin muayyan
merhalede dayanmasina, bunun ardinca
ise kisi sonsuzlugunun inkisafina getirib
cixara bilir [27] [30].

Bu magalenin esas diqgat noqtesi AZF
bdlgesinde rast galinan mikrodelesiyalarin
genetik va Kklinik shamiyyatinin tehliline
yonalmisdir. Magsad bu dayisikliklerin Kigi
sonsuzlugu ile alagasinin elmi esaslarla
giymetlendirimasi va klinik praktikada
onlarin diagnostik 8hamiyystinin  Uza
cixarilmasidir.  Bu yanasmadan ¢ixis
edorak, asagidaki fundamental suallarin
muzakirasi apariimisdir:

e AZF alt bodlgslerinde bas verean
mikrodelesiyalar konkret olarag hansi
patofizioloji ve klinik naticalara yol agir?

e AZF mikrodelesiyalarinin  nasildan-
nasle kegcma riski varmi va bu risklar
reproduktiv genetik maslahatde nece
nazeara alinir?

e BUtln sonsuzluq hallarinin ve ya sperm
sayinin azalmasinin AZF bdlgssi ile
genetik alagasi varmi?

Bu suallarin
sonsuzlugunun
aydinlasdiriimasi ve genetik testloerin
dizgun interpretasiyasi baximindan
muhuim klinik dayare malikdir. Belsliklo,
AZF bdlgesinin molekulyar strukturu ve
delesiya nUmunalarinin daha dearindan
anlasiimasi, fordilesdiriimis  diagnostik

cavablandirilmasi,  Kkigi
etiologiyasinin
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yanasmalarin  formalasdiriimasina ve

reproduktiv strategiyalarin

optimallasdiriimasina tohfa vera

bilmakdadir.

1. AZF Mikrodelesiyalarinin Alt
Bodlgalara Gora Patofizioloji

Naticalari va Klinik @hamiyyati
Y xromosomunun uzun qolu Uzarinda
(Yq11) lokalizasiya olunan AZF bolgssi
spermatogenez prosesinin muhim
fazalarinda rol oynayan gen komplekslarini

6zunds birlasdirir. Bu bdlge,
spermatogenez prosesinin muxtalif
marhalalaerinda istirak edan gen

kompleksleri ila zengindir. AZF bdlgssinde
bas veron mikrodelesiyalar, onlarin
yerlosdiyi alt regiondan asili olaraq farqgli
patofizioloji mexanizmleri ige sala ve
spermatogenezin tam ve ya hissevi
dayanmasi ila naticalona biler [19] [29].
AZF Dbolgesi funksional olaraq U¢ alt
bdlgaya ayrilir: AZFa, AZFb ve AZFc. Hear
bir alt bdlge unikal gen terkibine ve
patofizioloji tasirlare malikdir [10] [11] [31].
Sakil 2-de Y xromosomunun strukturu ve
AZFa, AZFDb, AZFc badlgalarinin
lokalizasiyasi gOsterilmisdir. Klinik
praktikada bu bolgalerin mikrodelesiyalarini
askarlamaq Ug¢un sY84/sY86 (AZFa),
sY127/sY134 (AZFb) ve sY254/sY255
(AZFc) STS markerleri istifade olunur. Bu
markerlar beynalxalg konsensus Uzro
minimal skrining panelina daxildir ve onlarin
yoxlugu uygun bdlgadaki mikrodelesiyani
tesdigleyir  (EAA/EMQN  tslimatlarina
asasan) [21].
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Sakil 2. Y xromosomunun strukturunda AZF bélgalarinin (AZFa, AZFb, AZFc) yerleasmasi ve har bir alt-bdlganin
mikrodelesiyalarinin askarlanmasi Ugin istifade edilon tipik STS markerlori (sY84/sY86, sY127/sY134,

sY254/sY255) gostarilmisdir [21].

AZFa bolgesi Yq11.21 Uzerinds yerlagir vo
erkan spermatogenez ugun zaruri olan
USP9Y va DBY (DDX3Y) genlarini ehtiva
edir. Bu bolgadaki mikrodelesiyalara ¢ox
nadir rast galinsa ds, klinik olaraq an agir
sonsuzlug formalarindan biridir [11] [31].
Histoloji baximdan Sertoli Cell Only
Syndrome (SCOS) kimi tazahur edir ve bu
zaman testisde yalniz Sertoli hlceyraleri
migahida olunur (Dicke ve amakdaglari,
2023). Klinik tacribalerda AZFa
delesiyalarinda adaten spermatogoniya
hiceyrealari tamamile yox oldugu Ugun, bu
formalar demak olar ki, geridbnmaz
azoospermiya ile naticalanir va bu
sebabdan, suni mayalanma texnologiyalari

— o0 cumleden Testikulyar Sperm
Ekstraksiyasi (TESE) ve intrasitoplazmik
Sperm  inyeksiyasi (ICSI) — bu

pasiyentlarde adatan effektsiz olur [12].

AZFb alt bolgssi Yq11.23 sahasinda
yerlasir va RBMY1, PRY, CDY2 kimi genlari
ehtiva edir ki, bunlar meyoz merhalasinda
spermatositlarin  yaranmasi va onlarin
diferensiasiyasinda asas rol oynayir.
Mauxtelif tedqiqatlar gosterir ki, AZFb
bolgesinde bas veran tam delesiya
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hallarinda spermatogenezin meyoz
merhalesinde dayanmasi — “meiotic
arrest” — musahida edilir va testikulyar

biopsiya analizlerinde post-meyotik germ
hdceyralarinin tamamile olmamasi morfoloji
gOsterici  kimi gosterilir [4] [32]. Klinik
baximdan bu hallarda spermatozoid
agkarlanma ehtimali son daraca agagidir ve
natice demak olar ki, hemige azoospermiya
olur (yalniz nadir hallarda
kriptozoospermiya musahide edils bilar) [3]
[32].

AZFc  bolgssinda
mikrodelesiyalar, AZF bolgasinde
musahide olunan genetik dayigiklikler
arasinda on yuksek rastgelme tezliyine
malik formadir. Burada yerleasen DAZ
(Deleted in Azoospermia) gen kompleksi

meydana  gelan

spermatogenez prosesinin
tenzimlanmasinde muhim funksiyalara
malikdir. AZFc bdlgasindaki

mikrodelesiyalar klinik baximdan daha az
invaziv fenotiplarle musayiat oluna bilir;
histoloji muayinalerda SCOS-dan
hipospermatogenezas goader dayigsen
morfoloji naticelar misahida edilir [5] [13].
on son tedqigatlar gosterir ki, AZFc
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mikrodelesiyasi olan pasiyentlorin
texminan 40-70%-inda testikulyar
toxumada yetkin spermatozoid askar edile
bilir, bezi pasiyentlerin  ejakulatinda
spermatozoid musahida oluna bilar va tabii
yolla ata olmaqg ehtimal istisna deyil.
Bununla bels, akser hallarda sperm sayi
kifayat gader olmur ve bels pasiyentlarde
TESE va ICSI kimi komakgi reproduktiv
texnologiyalarin tatbigine real perspektiv
yaradir ki, bu da onlarin fertil potensialinin
gorunub saxlaniimasini mUmkin edir.
Modvcud adabiyyata asasan, Yamaguchi ve
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2024-cu  ilde
da AZFc
potensialin

torafindan
arasdirmada
mikrodelesiyalarinda  fertil
goruna bilecayi ve kliniki hamilalik
gOstericilerinin - genastbaxs  saviyyada
oldugu vurgulanmisdir [20]. MUvafiqg olaraq,
Xia ve hemkarlarinin (2025) apardigi genis
migyasl arasdirmada b2/b4 alt-tip AZFc
delesiyasi olan pasiyentlarde 64.5% sperm
tapilma gostericisi geyda alinmigdir.
Asagidaki cadval bu bdlgalarin genetik ve
Klinik tasirlerini Umumilesdirir (Cadval 1)
[14]:

hamkarlari
apariimis

AZF Osas Genler Histoloji Natice Sperm Tapilma Klinik Perspektiv
Bdlgesi Ehtimali
AZFa DDXa3Y, Sertoli Cell Only 0% Geri donmaz infertillik
USP9Y
AZFb RBMY, CDY, Meiotik arrest 0-5% AJir spermatogenez
PRY pozuntusu
AZFc DAZ kompleksi SCOS/ 40-70% Siuni mayalanma tc¢ln
Hipospermatogenez imkanlar

Cadval 1. Y xromosomunun AZF bdlgelarinda bas veran mikrodelesiyalarin genetik, histoloji ve klinik

naticalarinin miqayisesi

21.
Ke¢ma Potensiali:
Perspektivlar

Son on ilde aparilan elmi arasdirmalar, Y
xromosomunun AZF bolgasinds musahida
olunan mikrodelesiyalarin yalniz
reproduktiv saglamliq Ugun deyil, eyni
zamanda irsiyyat riski baximindan da
xususi diqget telab etdiyini ortaya
goymusdur.

AZFa va AZFb alt bolgalerinds bas veran
tam mikrodelesiyalar, adatan
spermatogenezin erken va ya meyoz
marhalasinds tamamile dayanmasi ile
naticalanir. Bu halda spermatogoniya ve ya

AZF Mikrodelesiyalarinin irsan
Klinik va Genetik
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spermatositler moveud olmur Vo
spermatozoids rast galinmir. Bu sebabdan,
bu Dbolgelerdaki mikrodelesiyalar irsi
oturulma ehtimali olmayan, yani "de-novo"
mutasiyalar kimi gabul edilir [9] [19] [28].

Oksine, AZFc alt bodlgssinde musahida
olunan mikrodelesiyalarda
spermatogenezin tam dayanmasi avazina,
oligozoospermiya, hipospermatogenez ve
ya mahdud sayda sperm hiceyrasinin
movcudlugu musahida oluna bilir. Beazi
pasiyentlarde heatta sperma nimunasinde
(ejakulatda) spermatozoid agkarlanir va bu,
onlarin gox nadir hallarda tabii yolla, asasan
ise suni mayalanma Usullari vasitesile ata
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ola bilmasina imkan verir [17] [22]. Bu fakt
AZFc delesiyalarinin irsen o6tlrula bilma
ehtimalini gundama gsatirir. Son illerde
aparilan molekulyar genetik tadqigatlar
gosterir ki, AZFc delesiyasi daglyan kisilerin

ogullarinda eyni mikrodelesiyanin
tokrarlanma ehtimali 60-100% arasinda
dayise biler. Bu ise bu tip genetik

dayisikliklerin stabil germ xatti irsiyyatina
malik oldugunu gosterir [17] [24]. Bu
sababdan, reproduktiv marhalade olan
pasiyentlor va onlarin aile planlamasi ila
bagli gerarlari zamani genetik konsultasiya
vacib hesab edilir.

Muxtalif populyasiyalarda aparilimis
arasdirmalar AZFc mikrodelesiyalarinin
vertikal (atadan ogula) kega bilacayini va bu
hallarin klinik konsultasiya ve reproduktiv
planlama baximindan xususi digqget telab
etdiyini ortaya qoymusdur. 2022-ci ilde
Deng ve hamkarlari terefinden taqdim

olunan icmal maqaleda, muxtalif klinik
hesabatlar asasinda AZFc
mikrodelesiyalarinin  vertikal ~ oturalma

hallari sistematik gokilda tahlil edilmigdir.
Mdasellifler  tesdiq  edirler ki, AZFc
mikrodelesiyas! dasiyicisi olan atalarin
ogullarinda eyni genetik mikrodelesiyanin
60-100% ehtimalla tokrarlanmasi
mumkuanddr. Bu natica, AZFc
mikrodelesiyalarinin stabil soekilde germ
xattinde qorunub saxlanildigini va irsiyyatlo
oturulea bilacayini irali suran ahamiyyatli
dalildir. Bu hallar, reproduktiv genetik
konsultasiyada valideyn ve usaglarda eyni
genetik ylkin olmasinin nazars alinmasini
zaruri edir [7].

Banzer sgokilde, $en ve hamkarlari
terafinden 2023-cu ilde Turkiyada aparilan
bir  klinik tedqigatda, non-obstruktiv
azoospermiyasi olan 129 pasiyentda
genetik analizler vasitasila AZF
mikrodelesiyalari giymatlendirilmisdir.
Naticaler gOstarmisdir ki, AZFc
mikrodelesiyasi dasiyicisi olan xestalarin
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ahamiyyatli bir hissasinde testikulyar
spermatozoid alde olunmasi mumkin
olmusdur. Bu isa onlarin stiini mayalanma
vasitasile ata olmaqg imkanini qorudugunu
gOsterir [26].

Bu tadgiqatlar birlikde gosterir ki, AZFc
mikrodelesiyasi reproduktiv funksiyanin
pozulmasi ile yanagi, ham irsiyyat riski,
hem da embrionun genetik saglamhgi
Uzerinde birbasa tesire malikdir. Bu
sebabdan, bela hallarda preimplantasiya
genetik diagnostika (PGD) ve genetik
konsultasiya tibbi gararvermada asasli rol
oynayir. Klinik praktikada bu pasiyentlarin
idaresinda, yalniz TESE naticasi deyil, ham
da potensial genetik o6turilma riski mutlaq
sokilde nazars alinmalidir.

2.2. AZF Bolgasinin Sonsuzluga Tesiri:
Hoar Azoospermiya Genetik 9sashidirmi?
Kisi sonsuzlugunda har bir azoospermiya
va ya spermatogenez pozuntusu genetik
mangali deyildir. Sonsuzluq multifaktorial
etiologiyaya malikdir ve genetik sabablar
umumi hallarin yalniz 15-30%-ni teskil edir
[2]. Bu genetik sababler sirasinda Y
xromosomu mikrodelesiyalari ahamiyyatli
yer tutsa da, onlarin da tasir payl batin
infertil kisilar arasinda nisbaten
mahduddur.

Bir cox hallarda obstruktiv azoospermiya

(sperm istehsal olunur, lakin ¢ixigI
bloklanib), hipotalamo-hipofizar
disfunksiya, infeksiyalar, varikosel,

oksidativ stress, travmatik zadslar ve ya
ixtiyari darman gabulu kimi genetik olmayan
faktorlar sonsuzlugun esasini tagkil edir
[15]. Bundan alavs, idiopatik sonsuzluq
hallarinin  (yeni etiologiyas! bilinmayan)
bdylk hissasinda heg bir mikrodelesiya vo
ya genetik mutasiya olmaya bilsar. Bu
zaman epigenetik doayisikliklar, gidalanma,
piylanma, hormonal disbalans, straf muhit
toksinleri va psixososial stress kimi
faktorlarin tasiri guindemsa galir [18].
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Son tedqiqatlar  gosterir ki, AZF
mikrodelesiyalarinin  tezliyi  ve  Klinik

tezahlrl etnik va cografi fergliliklare goéra

ahamiyyatli variasiya gosterir. Masalan:

e Orob Olkslerinde aparilmis genis
icmalda AZF mikrodelesiyalarinin orta
yayllma tezliyi 10.3% olaraq geyd
olunub, lakin bolgeler Uzra bu gosterici
1.6%—-64% arasinda dayigir va AZFc alt
bdlgesi an ¢ox tasaduf edilon formadir
[8].

e (Cinda ise AZF delesiyalarinin Gmumi
tezliyi taxminan 9%, bunlarin arasinda
AZFc 6%, AZFa 0.8% taskil edir [33].

e Koreya populyasiyasinda, non-
obstruktiv azoospermiyali ve agir
oligozoospermiyall pasiyentlorda AZF
mikrodelesiyalarinin  tezliyi 3%-15%
arasinda dayisir [16].

Bundan slava, AZFc alt bdlgasindaki subtip
delesiyalarinin klinik tesiri da farglonir.
Masalan, gr/gr delesiyasi olan
pasiyentlorde mikro-TESE ile sperm
tapiima nisbati 23.5% oldugu halda, b2/b3
ve b2/b4 delesiyalarinda bu gostariciler
muvafiq olaraq 54.5% ve 64.5%-dir [14].
Bu, subtip saviyyasinde molekulyar
differensiasiyanin  reproduktiv prognoza
birbaga tesir etdiyini subut edir.
Mayalanmanin  uguru va embrionun
keyfiyyati do bu delesiyalardan tesirlona
bilir. Sperm sayi <1 min/mL olan AZFc
delesiyali pasiyentlorde embrionun
euploidliyi ve canli dogum nisbati asagi
olur, bu isa Kklinik idareetmadsa alave
yanasmalar taleb edir [34]. Lakin bazi meta-
analizlar, AZFc delesiyasi olan kigilorda
ICSI naticalerinin  fargli ve dayiskan
oldugunu qgeyd edir, bu da har pasiyent
ucun ferdilagdirilmis yanagsmanin vacibliyini
gOstarir [23].

Noahayat, diagnostik metodlar da bu sahada
inkisaf etmakdadir. Yeni nasil sekanslama
(NGS) ve gPCR arasinda aparilan
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muqayiseli arasdirmalarda NGS-in b2/b3
kimi alt delesiyalari daha ylUksak daqiqlikle
askarladigi, lakin qPCR metodunun bazi

spesifik  bdlgelards ustiin  oldugu
bildirilmisdir [6].
YEKUN

Y xromosomunun AZF bodlgssinda bas
veron mikrodelesiyalar kisi sonsuzlugunun
an ¢ox rast galinen genetik sabablerinden
biri kimi gebul edilmakdadir. ©dabiyyat
melumatlari  bu delesiyalarin tezliyinin
muxtelif cografi regionlarda,
populyasiyalarda ve hetta etnik qruplar
arasinda ciddi dayigkanlik gdsterdiyini
subut edir. Bu dayiskanlik, bir tarafdan
genetik fonun muxtslifliyini, diger tarafdan
ise otraf muhit faktorlarinin ve epigenetik
mexanizmlarin tesirini aks etdire bilar.
Bununla bels, aparilan goxsayl klinik ve
molekulyar-genetik tedqigatlar gostarir ki,
har bir delesiyanin reproduktiv naticeleri
universal xarakter dasimir ve sonsuzlugla
alagesi mutlaq sakilde ganunauygun deyil.
Xususile AZFc bdlgesinde muisahide
olunan delesiyalar daha genis spektrli klinik
fenotiplerle assosiasiya olunur. Bu hallarda
spermatogenez prosesi tamamila
itirlmamis, gisman gorunmus ola bilar ki, bu
da heamin xastalerde spermatozoidlarin
mikro-TESE Usulu ile alds edilmasina
imkan yaradir. Diger terafden, AZFa ve
AZFb bdlgalarindaki mikrodelesiyalar daha
agir klinik naticalera gatirib ¢ixarir va gox
vaxt tam azoospermiya ile musayiat olunur.
Bu fergler  mikrodelesiyalarin  klinik
interpretasiyasinin fardi yanasma tsaleb
etdiyini bir daha tasdiqlayir.

Genetik testlorin totbigi burada halledici
shamiyyet kasb edir. Onlar vyalniz
diagnostik vasita kimi deyil, ham da suni
mayalanma prosedurlarinin
planlagsdirnimasinda prognostik  marker
rolunu oynayir. AZFc subtiplarinin daqiq
identifikasiyasi ICSI ugur gostericilerinin
prognozlasdiriimasi  baximindan  klinik
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praktikada ahamiyyaetli naticalar verir. Eyni
zamanda genetik konsultasiya prosesi
yalniz xastanin moévcud fertil potensialinin
dayarlandiriimasi ila kifayatlonmir, ham da
mumkun genetik riskloerin ve irsi oturulma
ehtimallarinin avvalceden
muayyanlesdiriimasine xidmat edir. Bu,
cutliklsrin aile planlagdirmasinda daha
malumatl va rasional garar vermasini tamin
edan vacib klinik addimdir.

Notice etibarila, Y xromosomunun AZF
bdlgasinda mikrodelesiyalarin
askarlanmasi va tahlili kisi sonsuzlugunun
etiologiyasinin dyrenilmasinde muhum rol
oynayir. Bu yanagsma ham fardi mualica

strategiyalarinin hazirlanmasi, ham de
reproduktiv secimlerin duzgun
istigametloendiriimasi baximindan aparici
yer tutur. Golacakda multiomik

yanasmalarin (genomika, transkriptomika,
epigenomika va proteomika) inteqrasiyasi
ve yeni nasil sekanslama texnologiyalarinin
daha genis tatbiqi, sonsuzlugun molekulyar

mexanizmlarinin  daha dearindean basa
dusulmesine  ve  yuksak  daqiqlikli,
fordilosdirilmis klinik gerarlarin

formalasdiriimasina serait yaradacaqdir.
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THE ROLE OF THE Y CHROMOSOME AZF REGION iN MALE INFERTILITY: GENETIC

ALTERATIONS AND CLINICAL IMPLICATIONS
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Abstract

Male infertility is recognized as an important medical, social, and psychological issue in
reproductive health, with approximately 40-50% of cases attributed to male factors. Among
these, one of the most significant genetic causes is microdeletions in the AZF (Azoospermia
Factor) region located on the long arm of the Y chromosome. Genetic alterations in the AZFa,
AZFb, and AZFc subregions can lead to spermatogenic arrest at different stages, manifesting
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clinically as azoospermia or oligozoospermia. While AZFa and AZFb microdeletions typically
result in irreversible infertility, AZFc microdeletions are associated with a broader clinical
spectrum and may, in some cases, allow the preservation of fertility potential through assisted
reproductive technologies. Moreover, the potential hereditary transmission of AZFc deletions
is of particular significance in reproductive planning and genetic counseling. This article
analyzes the molecular-genetic mechanisms, clinical consequences, and diagnostic role of
microdeletions in the AZF region of the Y chromosome within reproductive practice.

Keywords: Male infertility; Y chromosome; AZF; Microdeletions; Spermatogenesis

POJIb AZF-PETMOHA Y-XPOMOCOMBbI B MY>XXCKOM BECIIIIO4NN: TEHETUYECKUE
N3MEHEHWA U KITMHUWYECKUE NMOCIIELQCTBUA

Batipamos 3.}, Axmedosa M.
1. Onum LeHmpaneHas bonbHuua, baky, AsepbalioxaH

E-mail: maya.ahmadova99@gmail.com

Pe3tome

Myxckoe 6ecnnogme npu3Ha&Tcsa BaXXHOW MeOULMHCKOMW, coumarbHOM U MCUXONOrMyYecKon
npobrnemon B penpoaykTMBHOM 340pOBbe, Npu aToM okono 40-50% cnyyaeB 06ycnoBneHbl
MY>XCKUM cpbakTopoMm. Cpean HuX O4HOW M3 Hambonee 3HaYUMbIX FEHETUYECKUX MPUYMH
anaTca Mukpogeneumm B AZF (Azoospermia Factor) - obnacTtu, pacnosioXeHHOM Ha
ONIMHHOM nnieye Y-XpoMocoMmbl. ['eHeTnyeckne nameHennsa B cybobnactax AZFa, AZFb u
AZFc moryT npmBOoAUTL K OCTaHOBKe criepmaToreHe3a Ha pasHbiX CTagusiX, KIMHUYeCKu
NposABNAACL azoocnepmMmmen nnu onurosoocnepmuen. Ecnv mukpogeneunn AZFa n AZFDb, kak
npaBuno, Bbi3biBalOT HeobpaTnmoe 6ecnnogue, To mukpoaeneumn AZFc cedasaHbl ¢ 6onee
LUMPOKNUM KIMUHUYECKMM CMEKTPOM U B psige CrnyyvyaeB MOrYT COXpPaHsTb PenpoayKTUBHbIN
noTeHunan npu MUCNosib30BaHUM BCMOMOraTeSibHbIX PEnpPOAYKTUMBHbLIX TexHonorun. Kpome
TOro, BO3MOXXHOCTb HacneAcTBeHHOW nepegaydn geneuun AZFc nmeet ocoboe 3HaveHue B
penpoayKTMBHOM MMAaHNPOBAHUN U FEHETUYECKOM KOHCYNbTUpOBaHUW. B pgaHHOW cTaTbe
aHanu3npyTCa MONEKYISPHO-TreHeTUYEeCKME MeXaHU3Mbl, KIWMHWUYEeCKne nocrneacteus wu
anarHoctudeckaa ponb Mukpogeneumn AZF-pervoHa Y-XpOMOCOMbI B pPernpoayKTUBHOW
NpaKTuKe.

KnoueBble cnoBa: Myxckoe becnnogue; Y Xpomocoma; AZF; Mukpogeneuuu;
CnepmatoreHes
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