FERTILIDADE MASCULINA

Ainfertilidade é a incapacidade de um casal engravidar dentro do periodo de um ano, mantendo relagées sexuais regu-
larmente sem uso de contraceptivos. A infertilidade primaria € quando os casais nunca tiveram filho(s), e a secundaria
é quando o casal ja tem filho(s), mas estéo com dificuldade de engravidar.

Segundo a Organizagdo Mundial de Saude (OMS), estima-se que 186 milhdes de individuos sdo inférteis no mundo. No
Brasil, aproximadamente 8 milhdes de individuos ndo conseguem ter filhos. Atualmente, acredita-se que os homens
sejam responsdveis por cerca de 35% dos casos de infertilidade, as mulheres também por 35% dos casos, uma combi-
nagdo de homens e mulheres em 20% dos casos e os 10% restantes séo atribuidos a causas desconhecidas. Ha varias
causas de infertilidade ligadas ao fator masculino, dentre elas, podemos destacar: microdelegcdes no cromossomo Y,
infeccbes sexualmente transmissiveis, alteragdes cromossdmicas e presenca de mutagdes associadas d fibrose cistica.

Microdele¢des no cromossomo Y

Oqueé?

O cromossomo Y é responsdvel pela determinag@o do sexo masculino. A regido AZF (fator de azoospermia) possui 3
sub-regiées: AZFa, AZFb e AZFc, que estdo localizadas no brago longo do cromossomo Y (Yq) e séo responsaveis pela
espermatogénese. Suas microdelegées podem causar desde oligozoospermia (baixa produgéo de espermatozéides no
sémen) até uma azoospermia (auséncia de espermatozéides no sémen), podendo ocasionar a infertilidade masculina.
Os genes ZFY e SRY estdo localizados no brago curto do cromossomo Y. O gene ZFY também tem um papel importante
na espermatogénese e o gene SRY é essencial para a diferenciagdo e crescimento testicular. Mutagées podem causar
falha no desenvolvimento testicular, enquanto a sua auséncia diferencia as génadas primordiais em ovdrios. A delegdo
desses genes pode ocasionar a infertilidade masculina. Cerca de 5 a 10% dos homens inférteis possui microdelegées no
cromossomo Y, sendo a AZFc a mais encontrada. O estudo de microdele¢éo do cromossomo Y (DELY) detecta 19 STSs
(Sequence-tagged Sites) nas trés regides subdivididas AZFa, AZFb e AZFc, enquanto a andlise de microdelegdes do
cromossomo Y (AMCY) detecta 16 STSs nas duas regides ZFY e SRY.

(DB MOLECULAR



Exames disponiveis

Veja no quadro abaixo os exames oferecidos pelo DB Molecular:

ESTUDO DE MICRODELECAO NO CROMOSSOMO Y DELY

ANALISE DE MICRODELECOES NO CROMOSSOMO Y AMCY

Infecgdes Sexualmente Transmissiveis (IST)

Oqueé?

As infecgbes sexualmente transmissiveis (1sT), séio causadas por virus, bactérias, fungos e protozodrios, e transmitidas
por meio de contato sexual com individuos infectados, sem uso de preservativo. Essas doengas podem se manifestar
através de bolhas, verrugas, feridas e corrimentos, ou podem ndo apresentar sintomas. Essas infecgdes quando néo
tratadas podem trazer danos permanentes tanto no trato reprodutor feminino quanto no masculino, podendo acarretar
complicagdes graves, como por exemplo a infertilidade.



Exames disponiveis

Veja no quadro abaixo os exames oferecidos pelo DB Molecular:

NOME DO EXAME PATOGENOS ANALISADOS cODIGO DB cODIGO TUSS

Chlamydlia trachomatis, Neisseria gonorrhoeae,

PAINEL DST - DETECCAO Mycoplasma genitalium, Trichomonas vaginalis, DSTPC OB

POR PCR Mycoplasma hominis, Ureaplasma urealyticum 40314243
e Ureaplasma parvum

PAINEL QST 4 PATOGENOS - Chlamydia trachomatis, Neisseria gonorrhoeae, 40314278*

DETECCAO POR PCR Mycoplasma genitalium e Trichomonas vaginalis DSTPC4 40314243
Chlamydia tracomatis, Haemophilus ducreyi, Herpes

COMBO PAIN EL MOLECULAR simplex2 (HSVI/HSV2). Mycoplasma genitalium, 40314278*

PARA DST E SIFILIS Mycoplasma hominis, Neisseria gonorrhoeae, DSTSIF
Treponema pallidum, Tricomonas vaginalis e 40314243
Ureaplasma (urealyticum/parvum).

. Herpes simplex2 (HSVI1/HSV2, Varicella-zoster virus, 40314278*

PLAINIELL [DI= UILCIERA EENNTAL Cytomegalovirus, C. trachomatis LGV, T. pallidum PUGPCR 40314243
e H. ducrey)

CHLAMYDIA TRACHOMATIS 40314278*

E NEISSERIA GONORRHOEAE Chlamydlia trachomatis e Neisseria gonorrhoeae CTNG

POR PCR 40314243

UIREAPILASI (PARUR 2 Ureaplasma urealyticum e Ureaplasma parvum UPCR 40314278*

UREALITY - POR PCR

* Codigo TUSS genérico para detecgdo de agentes infecciosos por PCR. Verifique com o convénio referente a aceitagéo do uso desse codigo.

Caso necessdrio, também realizamos a pesquisa dos patégenos de forma isolada. Qualquer davida, acesse nosso
Guia de Exames.




Cariotipo

Oqueé?

De acordo com a Organizagdo Mundial da Sadde (OMS), 15% dos casais que desejam ter filhos naturalmente encontram
dificuldades para a concepcdo. Entre as condigées que ocasionam casos de infertilidade ou dificuldade para engravi-
dar, as genéticas estdo entre as principais. Para tanto, o exame de caribtipo é considerado indispensével para o indis-
pensavel para identificar possiveis alteragées cromossémicas relacionadas a dificuldade para engravidar e/ou manter
a gestagdo. O exame de caribtipo com técnica de bandeamento G permite identificar, nos cromossomos, alteragdes
numéricas efou estruturais de 5 a 10 Mb. O cariétipo com banda G é considerado teste padréo ouro para identificar
translocagées balanceadas (possiveis causas de infertilidade), Sindrome de Turner (monossomia do X), Sindrome de
Down (trissomia do cromossomo 21), Sindrome de Edwards (trissomia do cromossomo 18) e Sindrome de Patau (trisso-
mia do cromossomo 13).

Exame disponivel

Veja no quadro abaixo o exame oferecido pelo DB Molecular:

CARIOTIPO BANDA G CONSTITUCIONAL CARBG

Fibrose cistica

Oqueé?

A fibrose cistica, conhecida também como Doenga do Beijo Salgado ou Mucoviscidose, € uma doenga autossémica
recessiva causada por mutagées no gene Regulador da Conduténcia Transmembrana da Fibrose Cistica (CFTR). No
Brasil, estima-se que 4% da populagdo possui uma mutacdo nesse gene, mesmo sem ter a doenga. A fibrose cistica é
caracterizada por secre¢ées no muco com viscosidade anormal, devido a um gene defeituoso que faz com que o corpo
produza o muco mais espesso (30 a 60 vezes mais). Sabe-se que a fibrose cistica pode levar & infertilidade masculina
em aproximadamente 90% dos casos, devido a azoospermia obstrutiva resultando na auséncia de espermatozoides no
sémen. O teste é feito através da andlise do gene CFTR a fim de identificar os polimorfismos relacionados & Fibrose
Cistica.




Exames disponiveis

Veja no quadro abaixo os exames oferecidos pelo DB Molecular:

NOME DO EXAME CcODIGO DB
FIBROSE CISTICA - PESQUISA DA MUTAGAO F508 FC508
FIBROSE CISTICA - QUATRO MUTAGCOES FC4M
FIBROSE CISTICA - PESQUISA DE CINCO MUTACOES DF508 - G542X -G551D - R553X - N1303K FC5M
FIBROSE CISTICA (PESQUISA DE 50 MUTACOES) FIB5OM
FIBROSE CISTICA - SEQUENCIAMENTO COMPLETO DO GENE CFTR CFTR

ESTUDO DE DELECOES E DUPLICAGOES PARA A FIBROSE CISTICA CFTRML
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DIAGNOSTICOS

Indicagdes
- Pessoas que estdo planejando ter filhos;

« Primeiro caso de aborto espontdneo;
« Casos de aborto de repeticéo.

Como solicitar?
Identificar o alvo da pesquisa (patégeno, gene ou mutagdo) e a metodologia a ser utilizada (sequenciamento, PCR, etc.).
Exs..

« Pesquisa de Chlamydia trachomatis por PCR;
« Sequenciamento completo do gene CFTR.
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