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MOZAICISM 45,X/46,XY LA BARBAT: RAPORT DE CAZ CLINIC
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Introducere:

+ DISGENEZIA
45,X/46,XY

*  Mozaicismul 45,X/46,XY este o aneuploidie rara
a cromozomilor sexuali cu o0 prevalenta de
aproximativ 1 din 15.000 de nou-nascuti.

« In cazurile cu 45X/46,XY, existi doui linii
celulare distribuite diferit, dintre care una prezinta
un cariotip 45,X (monosomie X) si cealaltd un
cariotip masculin normal 46,XY.

» Fenotipul depinde de proportia si distributia in
organism a celulelor XY vs X.

» Fenotipuri foarte variate si se poate identifica la
femei cu disgenezie gonadala, la barbati cu
disgenezie gonadala mixta, 1in cazurile cu
pseudohermafroditism masculin si la barbati
aparent normali.
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Figura 1: Mozaicismul 45,X/46,XY distributia liniilor celulare
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Figura 2: Cariotip mozaic 45,X[3]/46,XY[12] al
pacientului cu vérsta 46 ani

FSH-1,5 2.0-10.0 miU/ml Tehnica de bandare cromozomiala: GTG; Metafaze
LH -16 3.0-12 mlU/ml numarate: 30; Metafaze cariotipate: 10; Nivel de rezolutie al
Prolactina- 18,0 1.8-17.0 ng/ml benzilor: 550.

Testosteron- 3,7 2.0-6.9 ng/ml

Scopul studiului: Evaluarea clinico - geneticd a barbatilor cu spermograma sever afectatd pentru
diagnosticul etiologic al cazurilor de infertilitate.

Materiale si metode:

A fost evaluat un barbat de 45 de ani, cu o istorie de 11 ani de infertilitate in cadrul consultului medico-genetic. in urma
evaluarii materialului seminal, repetat, s-a diagnosticat azoospermia. Au fost evaluati markerii endocrini: nivelurile de
Testosteron; Estradiol; Hormonul Luteinizant [LH]; Hormonul Foliculostimulant [FSH]. Examenul citogenetic a fost
efectuat conform metodei standard G pe limfocite din sangele periferic. Intrepretatrea reuzultatelor s-a realizat conform
nomenclaturii, International System for Human Cytogenetic Nomenclature din anul 2016.

Diagnosticul: Conform examindrii citogenetice, a fost identificat un cariotip 45,X/46,XY (mozaicism
cromozomial), avand 2 linii celulare distincte: celule cu 45 de cromozomi, avand un singur cromozom X in
perechea de cromozomi sexuali (monosomie X - 45,X), in 3 celule analizate (20%); celule cu 46 de cromozomi
(46,XY), in 12 celule analizate (80%). DISGENEZIA GONADICA MIXTA: 45,X/46,XY

Concluzii: Cazurile de mozaicism 45,X/46,XY ce prezinta fenotip aparent normal masculin reprezinta un subgrup
rar al acestor anomalii cromozomiale. In majoritatea cazurilor acesti pacienti riman nediagnosticati sau sunt
diagnosticati tardiv in timpul examenului citogenetic la barbatii cu spermograma sever afectatd, datorita
infertilitatii. Consultarea medico-genetica este importanta pentru diagnosticul etiologic al cazurilor rare de
anomalii cromozomiale.




