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Englischer Begriff azoospermia factor (AZF) deletion;
Y chromosome microdeletion

Definition Bezeichnung für verschiedene Mikrodeletionen
in für die Spermatogenese relevanten Genen, die in dem als
Azoospermiefaktor-Region bezeichneten Abschnitt auf dem
langen Arm des Y-Chromosoms liegen. Diese Mikrodeletio-
nen werden häufig bei der nicht obstruktive Azoospermie
gefunden.

Beschreibung 1976 wurde auf dem langen Arm des
Y-Chromosoms (Yq) ein als Azoospermiefaktor-Region
bezeichneter Abschnitt mit einer Häufung von für die normale
Spermatogenese wichtigen Genen beschrieben. Mittlerweile
wurden in diesem Abschnitt 3 distinkte Regionen identifi-
ziert: AZFa (Yq11.21) sowie AZFb und AZFc (Yq11.23).
Mikrodeletionen in diesen Bereichen führen zum Verlust
eines Abschnitts von 0,8–7,7 Megabasen und sind der häu-
figste, heutzutage identifizierbare genetische Grund von Stö-
rungen der Spermatogenese. Sie werden bei 5–20 % der
Männer mit Azoospermie detektiert. Bei schwerer Oligo-
spermie (<5 Mio./mL) sind sie seltener, werden jedoch
immer noch mit einer Häufigkeit von 4 % gefunden. Bei
AZF-c-Deletionen – der häufigsten Form der Mikrodeletio-
nen auf Yq – finden sich in der Regel sehr niedrige Spermien-

zahlen in Ejakulat oder Hodenbiopsie, während Betroffene
mit AZFa- oder AZFb-Deletionen meist keine Spermien pro-
duzieren. Die Mutationen entstehen spontan, können bei
erhaltener Zeugungsfähigkeit jedoch auch weitergegeben
werden.

Die Detektion der Mikrodeletionen ist mit molekularbio-
logischen Techniken möglich. Unterschiede in den Angaben
zur Prävalenz gehen auch auf Unterschiede in der Qualität der
PCR-Untersuchungen zurück, Labors müssen nach publizier-
ten Leitlinien mit entsprechender Qualitätssicherung arbeiten.

Bedeutung hat die Untersuchung auf die Mutationen ins-
besondere bei der differenzialdiagnostischen Aufarbeitung
von nicht obstruktiven Fertilitätsproblemen bei Männern mit
Azoospermie, Kryptozoospermie oder Oligo-Astheno-Tera-
tozoospermie (OAT-Syndrom) sowie in der Vorbereitung der
assistierten Reproduktion bei Einsatz der intrazytoplasmati-
schen Spermieninjektion (ICSI) oder der testikulären Sper-
mienextraktion (TESE). Nachdem die Mutation bei männli-
chen Nachkommen gegebenenfalls auch Fertilitätsprobleme
nach sich zieht, ist eine entsprechende Beratung der Patienten
angezeigt.
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