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Bakgrund

Infertila m&n med oligozoospermi/azoospermi har en 6kad risk for
kromosom-avvikelser jamfort med en normalpopulation. Man med sa
kallad obstruktiv azoospermi har i allmanhet en normal sperma-togenes
och hos dessa man foreligger ingen dkad risk for genetisk avvikelse.
Undantag fran denna regel ar patienter med CBAVD (congenital bilateral
absence of vas deferens) och eller cystisk fibros (CF) samt deras
kvinnliga partners som genomgar utredning betraffande CF-mutationer.
Det &r oftast svart att kliniskt sakerstalla om azoospermin &r obstruktiv
eller icke obstruktiv varfor grundregeln blir att alltid géra
kromosomanalys satillvida orsaken till obstruktionen inte &r uppenbar.

Genetiska avvikelser forekommer hos 10-20 % av patienter med
allvarliga storningar i spermatogenesen, inklusive icke-obstruktiv
azoospermi'.

Cirka 30 % av mé&n med oligozoospermi eller azoospermi har ingen
identifierad etiologi, men genetiska avvikelser, sarskilt pa Y-
kromosomen, &r vanliga. Translokationer eller

mikrodeletioner i AZF-regionen (AZFa, AZFb, AZFc, AZFd) pa Yqll ar
starkt kopplade till spermatogenesstérningar, dar DAZ-genen ar den mest
frekvent deletade'.

Klinefelters syndrom &r den vanligaste konskromosomavvikelsen hos
man och en ledande genetisk orsak till icke-obstruktiv azoospermi'.
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Rubrik: Kromosomundersokning infor assisterad befruktning - indikationer

Kromosomutredningen &r viktig sa att genetisk radgivning ar mojlig for
paret innan de genomgar assisterad befruktning.

Utforande

Kromosomodling infor ICSI skall tas i foljande
fall

e Man med grav och medelsvar oligozoospermi, det vill séga
koncentration <4 milj/ml.

e Man med nonobstruktiv azoospermi.

e Man med obstruktiv azoospermi dar orsaken till obstruktionen
inte dr sakerstalld.

Kromosomodling behover saledes inte tas pa

foljande infertila man
e Létt oligozoospermi (koncentration >4 milj/ml)
e Ejakulationsstorningar (ex. retrograd ejakulation)
e Obstruktiv azoospermi med sakerstalld genes, exempelvis
sterliserade patienter eller, kant trauma av vas deferens eller svar
epididymitit.

Utvardering och revision

Verksamhetschef ansvarar for uppfoljning av innehallet i rutinen.
Medvetet avsteg fran rutinen dokumenteras i Obstetrix/Melior, om
rutinen ar kopplad till patient. Ovriga orsaker till avsteg fran rutinen
rapporteras i MedControl PRO.
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Ansvar
Galler for personal inom de enheter/verksamheter som berérs av rutinen.

Ansvar for spridning och implementering har VEC/EC.
Verksamhetschefen ansvarar for att rutinen finns och foljer gallande
forfattningar/lagar.
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