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ABSTRACT 
The aim of this study is to investigate the genetic causes of idiopathic 

infertility in Syrian men, by identifying the types of chromosomal 
abnormalities and Microdeletions of the AZF region on the Y chromosome, 
that are widespread in Syrian society and studying it Cytogenetically and 
molecularly ;a study which were carried out for the first time in Syria. 
Karyotype was done to a group of 261 azoospermic patients, chromosomal 
abnormalities were detected in 72 cases (27.6%) mostly for numerical 
chromosomal abnormalities, in which Klinefelter syndrome (47, XXY) formed 
the largest proportion (23.4%). Some rare less frequent cases were also 
detected, like the case of XX male. Microdeletions of the AZF region on the Y 
chromosome were studied for a group of 121 patients, of which 15 
microdeletion cases were found (12.4%). Notably the largest number of 
deletions were for deletions in the AZFa region (7 cases). We concluded that, 
chromosomal abnormalities and Microdeletions of the AZF region at the Y 
chromosome are responsible for spermatogenesis failure and thus causing 
infertility, and such defects exist in our society. We emphasize also, the need for 
genetic tests to all couples seeking reproductive assistance, and the essential of 
genetic counseling to explain the type and nature of abnormalities and the risks 
of transmitting this type of abnormalities to offspring. 

 
Key words: Idiopathic infertility, Azoospermia, Chromosomal 

abnormalities, Microdeletions 
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	������ 
����� �( �)�)infertility ( &%, �, ��#  � � �� ����-�� ����� ��� .���-� ��#

/��0�� 12# .!" �����30%456�� .� 7 %�8�� �8���� 1�9)Male infertility] (1[
������ �%�5 ��< 	�6���� �=�� !" 12�5� 7���)Spermatogenic failure (��#�

 �� �>���� !" �? ��= � @�A5� 7��� 
��� ��� ������ ������ )Azoospermia .( �8�5�)�
B�8���� 7����8��  8�C !82%�� ��8���� ���C ��5 
�&� � ����# D��? .,)non-

obstructive Azoospermia] (2[
���8�� ������88�� �8&� 	)chromosomal 
abnormalities (8�� E�5�� 12# �� <��� �, DNA]3.[�8�� ����8�� ����" !�

 4&��� 7��� �� �F6� �� ������ �%�5 
�2�# G � �� ����5 1�9 7�H� !" $�8�&,
 !���� /���06�)pairing chromosome (�,!"�8�� ���8��6� �0�� �%�5 $��&, 

	
�2I�� !�� 1�9 ������� G �? 
��#9 ��� (�& .�� ��8���� �%�5 
�2�# !" ���5 
)spermatogenic arrest] (4.[��% J����� !" K����� ����� 7�H� AZF !���� .� 

Y!" ������ ������ 1�9 13L20%�6���� .� .���8��� �8��� J8����� ��? 1#���
������ )Azoospermic factor (M� =� 1�9 ��� ��8& ���� .8� ������ 12# 4���5��

 ��8#9 �, ����� 1�9 ��& ���� D25 .� (7, N( �5 (.9� ������ �%�5 
2��� �8�5 5�� G
������ �%�5 
�2�# !" ��" 1�9 7�H� (�& .�� ����� ]5.["�?���% 1�9 
�� ��� O�? 

!" ��� �� .� 
�>���� ����� 1�9 
��H��� 
����� ��������� �� <���
� �� ��5�� �� 	
!>�0���� 7�2I�� !&� ��� .���5���� 12# ����,� ������, ����5� .

O�>��/� Q'��� ���� 
�
 �/� 	������ 	>���-���� �

.� 
�� ��� 
��# �<�B5261 �>��8�� !8" ��8���� ������ 
��� .� .����� M�F� � 
.� �? ��#, ���� 5 	B����� 7������  �C 7�����22L587����� ����� ��� � 	M���#

)Karyotype (!������ ���� .� G��IB� ����# 12# ����8�� 1F �2� K8� � .8# 
� ��� 
�� ��� 
��2I�� 
�& )Cytogenetics( �F�5 !" 
�5��� 
�������� 
�� �2� M��"� 	

!���8 5�� ���8�5�� 
8���5� 	
����� �� F����)GTG-banding] (6.[�8��5�
���2���)ISCN, 2005 (P>�5��� 
�5% !" ����% ]7.[


8�&� ��� 
8�� ��� 
8��5� �8�%B5� 
8�� ��� .8� �8�0��� �6�8� J , �2�5 
2I�� 
88�� �88�B�� ��88� ���I588�6 J88F���� !88" .�88��5�� K�B885 
88�� � 

)FISH ?Hybridization In Situ Fluorescence(����I588�� Q88�� 	 ���88� 
)probes(
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�#��� 
��I�6���� .� .

��I5��121
��� K���8�� ����� .# ��%��� 
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 J����� !"AZF !��8�� .� Y��8�5��� 0� �����82� !2�82��� �8#�<5�� 
8�� � )PCR multiplex(���I5��11��2�52� M����� M�����)Sequence-tagged sites, STS(	 J����� ��& �� M���IAZF 
��H���� !8? J8������ O�8? 	��8���� �%�85 .8# :
(sY84,sY86,USP9Y,DBY)!"JF���� AZFa �(sY117,sY125,sY127,sY134) ��� !88" J88F�AZFb�(sY254, sY255) J88F���� !88" AZFc �sY95 
88����� ��� .�5�88�� %��5 ��88� )heterochromatin region (.88# MRF88"�?�88� !88882I�� )internal control (S�8888�2� G��8888���� 
8888& ���� .8888� )sex-determining region of the Y chromosome, SRY (& �����
ZFY .

-����>��.
1*	������ .>�-� 	
��5�� 	
������ 

��# 7����� ����� ��� �261 �>��8�� !8" ������ ������ 
��� .� .����� M�F� � 
� �=" 	����� !" M�� .�%5 ., .%�� !5��� 
2�5���� 
����� �������� 7 �5� 7�����

 �����72
�� !�� ���� 
��� )27.6(%���=�� .�% 
8���# 
��� �������)65

���(	� �2%� �52�<��R% 
�0R5 47,XXY 
���� E 8%�� �8��� )61
8��� .(�8�,

 ���%" 
����� 
����� �������� :.�5��� 
���� 
���# ������� �6�� J ,� ������8�

����	����� � �= ��% G���� 
���  %��� 
��� !?� G ��� XX)46,XX (.�8� !8"


����� �6���� �� )189
��� (� ����� 
��� 7����46, XY.
������ TI2� )1(��5�� � !" �?����� !5�� 
����� ��������  5��5� ����,.
������)1(	������ 	�
  �! 	������ 	
<�8�� "�;�;��� �-��-� /���#.

<�8�� "�;�;��� /���#	
"K�'�� ��  �-��-�� 
	7
<�8�� "�;�;��� 	
����� 6525%
47,XXY 6123.4%

47,XXY/46,XY 31.14%
47,XYY 10.38%

	7
�
���� 	
����� 	7
<�8�� "�;�;��� 20.76%
45,X/46,X,der(Y) 10.38%

47,XXY,add(16)(q24) 10.38%
	7
<�8�� "�;�;��� 	7
�
���� 41.5%

45,XY t(14;15)(q10;q10) 10.38%
46,Y ,t(X;9)(p22.2;q31) 20.76%

46,X,der(Y)(q12) 10.38%
C�5# "K�' 

��;�� 	��'XX10.38%
�����0� ����� 7227.6 %
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2*=F���� �! &
��-�� ��R- .>�-� 
)FISH	Hybridization In Situ Fluorescence:(

� 
���5�� �6���� ��� �JF���� !" .���5�� K�B5 
�� :
�8>� ���-����-أ�� ���-�K� 	��')46,Y ,t(X;9) (p22.2;q31 

.R8��� �8���, 7����� ������ 
�� � 
��5� .�5 .����# .��I' 
����� O�? ���5
 !����� !���� .� M���� M6��5��X.������� .������ ��,� 9	���5�6� ��? �& � ��� 

��� ����, .# 45�� ���5�R� 
2�� .!8" .�8��5�� K�B5 
���5 ���� 
��5��� O�? .� K��52��
 JF����(FISH) R% .� 
��� �� F�� 12# T�I !#��  ��� ���I5�� .��I'� 

��  !����9 FI'� .�2�� K�B5� U�� �����(Fluorescein isothiocyanate, FITC)
)Chromosome paint XCP9 Meta System GMBH ( T�8I� !#�8�  8IV� 

!��88��X 88��'� .�2��88 K�B885� U��88 ��88��� (Texas Red) 
)Chromosome paint XCPX Meta System GMBH(.
88�� � ��88%,

 	
��2I�� 
�&� ��� 
�� ��� ���2# ��2�� !5�� 
��5��� �� F�����9.�2��8 M���B5 ��=�6 
!���� 12#  FI'�X ��'� .�2�� K�B5��� 	182#  8��'� .�2�� M���B5 ��=�6 ��%

 .������ ��,9��B5���� � FI'� .�2�� .	D��8 	�8���9 ��2��5 !5�� 
��5��� �%H� ��� 
��� .��I'� .���� 
����� 
����� .�%5 ISCN (2005) !?:

46 ,Y, t(X;9)(p22.2;q31) ish der(9)(wcpX+);der(X)(wcp9+) 
��-ب �<�8�� %�  :;'�� 	��'���� Y46, X, der (Y) (q12) 

.8� ������ W� ��� 12#  �% ��� ���� 
����� O��� 7����� ����� 
�� � � �=,
 !����Y!���� 
��I�� 
(�#����  ������ ����I5�� K��52�� 	Y.# MRF"  ������ 

!���� 
��I�� 
�#����X
�>��5�6� $�0�'� ����� Q�� 	�?��% (Telomeres) 12# 
 ��88��� W� �88�� )p(.����88�� R88% .88�X�Y ��88��� ���I588�� 

)DXYS130XYpter, Red Q-BIOgene®(0�'�� W� ��� 12# 
�>��5�6� $� �8����� (q) 
.������ .�X�Y ����� ���I5��)Q-BIOgene® qter,Green, DXYS224XY(	


& ���� 
���� ����� ��%SRY � .�  ����� W� ��� 12# 
������ !���YJ8����� !" 
(Yp11.3) .�2��88 K�B885� 
88& ���� D8825 !#�88�� T�88I  ��88� ���I588��

 ��'�(SpectrumOrange Vysis)™  
���� ������ 	70% ��� $0���)Centromere (
.����88�� .88� X�Y ��88��� ���I588�� )DYZ 3 ( ��88��� ����I588��� 

(DYZ1 Yqh Direct Red, Q-BIOgene ®) � 
���� ���� 182#  ���5��� .�5��� %�
!��88��Y!��88�� �88��% �88��� M�88��I M� ��88� ����I588�� �88�% 	Y

)WPC ,Whole painting chromosome()XCPY Meta System GMBH(.
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 �� ��-� � �= 
��5����)signals (
8��I�� G ��-� ��# 	 ������ D25 �% 
��I��
 ������ .�5��� %�� 
����� J�5��  ����� 
8������ O�? ��� ��� ���� 12# ��� ���  

182# 
8�>��5�6� $�0�X� ������  ����� 
��I�� G ��-� M�F�,  �=5 �� 	!���� .�
 $�08�X� �8�����  ��8��� 
8��I�� G ��-� ���# M�F�# � �= � 	������ W� ���

 ���%� ������  ����� ���I5�� ., ��% 	 ����� W� ��� 12# 
�>��5�6� 18�#, !��8�� 
���5�6� 
��� !<�� ��� G���� G ��9 .N� 8��� ��8�� 
����� 
����� 
�5% .%�� D��� 
���� 
��5��� O�? 12# ���5#6�)ISCN 2005 (!5Y�%:

46,X,del(Y).ish del(Y)(DXYS130++, SRY+, DYZ3+, DYZ1-, DXYS224-) 
:XX'��	 ��;��-ت


�� � � �=,50M���2I M������� ��% 5�� ���5 
����� O�? ., XX����� ���� 6� 
D�>�0�� 
��� �, !�� ���5�� 7, .
8& ���� ���� ���5�� .# ��%2��SRY 
8������ 
!���� .�  ����� W� ��� 12#Y)Yp11.3 (�8�, 18�9 �2�5�� �� .�%5 ��  !5���

 .������XD25 �&� !" J>�� �? ��% 
������ ������� ��, 1�9 �, ����I5�� 	�6����
 ����� (LSI SRY SO/ CEP X SG dual color Vysis®) 7��� .�2��8  �82<5�

 
& ���� ���� ��#  ��'�SRY M�8�2I�� M��?�� 7���� 	)DXZ1(	.�2��8  �82<5�
 !��8�� 
8��I�� 708% ��� $08��� 
8���� !8" J���  FI'� XJ8����� !8" 

Xp11.1-q11.1 ..��� FI .�5 ��9 � �=" 182# 708% ��� $0��� 
����� .����5 
.������X	G ��8��� �6�8��� .� !? 
����� O�? ., ���� $� �� G ��9 
�,  �=5 ���

 ��% 5��  �=5 !5��XX
& ���� ���� .���" J�SRY . 
3*	
>
B��� 	
������ 	������ .>�-� 

�
)��� :;'�� &  :���� Microdeletion =)���� �! AZF �<�8�� &� Y
J����� !" K����� ����� ��� �AZF !���� .� Y��# 121E�8, Q�� 	M�F� � 

)119(5����� ��, M���� M����� M���� ���� M�F� ��5����� .�182# 
���� ������� �5��%" .
!���� Y	
����� ��?�46,X,der(Y)(q11.2) T�
����� mos45,X \ 46,Xder (Y) .
����I5��11� M����� M����� ��2�52)STS(J����� !" 
������ ������ .# ��%2� AZF Z

8�� J������ O�?�11J����� ��& �� 
��I AZF�
��H���� .�5� 	������ �%�5 .# 
!" ����� ����15
�� ��" 
��� )12.4%.(J8����� �8��%� ��� .�5��� �0��5

AZF �7JF���� !" ����� ���� �6�� AZFa .������ [F���)2(!5�� P>�5��� 
���2# ��2��.



������ � 	
���� ������ ���� 	���� 	���)26(� ������ ����� �2010 

183

 ������)2(=)���� �! 	�
)��� :�;'�� &  :���� .>�-�AZF�<�8�� &� Y
	��'��@����� /���� �
)��� :;'�� 	�/�� STS   	!�;'��� 

146,XY &�FAZFa DBY 
246,XY AZFb 

sY117 
sY125 
sY127 
sY134 

346,XY AZFc sY254 
sY255 

446,XY AZFb+ AZFc 

sY117 
sY125 
sY127 
sY134 
sY254 
sY255 

546,XY AZFc sY254 
sY255 

646,XY &�FAZFa DBY 
746,XY &�FAZFa DBY 

USP9Y 
846,XY AZFc sY254 

sY255 
946,XY &�FAZFa DBY 

10 46,XY AZFc sY254 
sY255 

11 46,XY &�FAZFa DBY 
USP9Y 

12 46,X,der(Y)(q11.2)AZFa+AZFb+AZFc

DBY 
USP9Y 
sY125  
sY127  
sY254 
sY255 

13 mos45,X\46,Xder 
(Y) AZFa+AZFb+AZFc

USP9Y 
sY117 
sY125 
sY127  
sY134 
sY254 
sY255 

14 46,XY &�FAZFa DBY 
USP9Y 

15 46,XY &�FAZFa DBY 
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	�)����� 
���� ��� �%H5Q������  %, �%�   %55 
����� �������� ., 
������� ��� �� .

.�8 
����� �������� O�? ��� T�I �%� J<5 5� 	��� �� .� �? �C .� .�������
 1�9 ��5� 7����� �>���� !" ������ ������ .� .����� .���� ��� ��15]%8.[�2%8�

 
���� ��5�� � !"  �52�<��R% 
�0R5�E %�� P>�85��� O�? ��5� 	
����� �������� .� 
�� J� 
�"��5� 
8(������ 
(���8�� ������8�� (., �8%H5 !5�� 
(������� ���� ����(�8� 6

��% 5��XXY 
���� �%�� E %�� .� ����� 1�9 
��H��� ���'� ]10L9.[
���� (., \69
 ���2# ��2�� !5�� )23.4 (%]��5 
� ��� 
�<5 � 0���55 �� Q�� 	
������� �����10%

��� 
�� �'� �R�� !"
�� �]11[�7.5%
�� � ��� .�������� ��#]12[	!8"
.�� .�����5�� 1F ��� .� 
��# !" 
�0R5��� O�?  ��= 
�� ��2 18] %13[ �'� 	
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