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4.6, Prondstic en individus infértils portadors de translo-

cacions Robertsonianes

Chandley i col. (1976a) varen demostrar que el prondstic

_ per a una determinada translocaci6 depén del comportauwent

meidtic del trivalent o tetravalent a metafase I: les con-
figuracions en anell predisposen a la formacid de gaméts
normals i 1es:con£iguracions en cadena predisposen a la de
gaméts dese dilibratsq

j
Les translocacions Robertsonianes sempre presenten configue
racidns en rtadena a la metafase T i acostumen a portar
associat un bloqueig meidtic parcial a espermatdcit prima=
ri (Chandley,1979). Per tant, la informaci6 a obtenir delg

esiud¢s meidtics convencionals &s molt limitada.

Tenint en compte les dades de Moses i col. (1979), Elder
i Pathak (1980) i les presentades en aquest treball (veu-
re 4.5,), la determihacié de la geometria que presenten
els CS en un determinat trivalent a paquité pot ésser una
dada molt valuosa per al prondstic de fertilitat d'indivi-

dus portadors de fusions céntriques.

L'orientacid predominant dels elements acrocéntrics del
trivalent en cis, respecte al producte de fusib, afavoreix
la disjuncid equilibrada de cromosomes i la formacid nor—
mal de gamets. L'orientacid en trans afavoreix la no dis-—

junci6 i la formacid de gamets desequilibrats.

Des delpunt de vista clifnic, tenint en compte aquestes da-
des, el consell genétic per als individus portadors de

translocacions pot ésser ampliat considerablement mitjan-
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gant els estudis de CS. Si els elements del trivalent a
estudiar presenten una orientacié predominant en cisg en
téts els nuclis paquiténics analitzats, el pronbsziz es
bb, i és factible un embards sota control d'amniocentesi;
si 1l'orientacid predominant &s en trans el prondstic é&s

totalment desfavorables

Per tant, 1'estudi de'complexos sinaptinémics que reflec-
teix la geometria de 1‘'aparellament cromosdmic,va direc-
/tament relacionat amb el prondstic de fertilitat dels
portadors de translocacions i amb la posible incideéncia

jd'anomalies cromosdmiques a la descendeéncia.
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4.7° Protocol d'estudi citogenétic en el baré infértil

Des del punt de vista clinic, a 1'hora de sol.licitar
1'estudi citogenétic en el bard infértil, i seguint el
protocol de la figura 40, é&s aconsellable comengar per
1'estudi crgmosdmic mitdtic. L'obtencid del cariotip
somatic ens' permetrad detectar els poftadors d'anomalies

cromosdmiques i eliminar aquells individus en els quals

~es dedueix que la seva infertilitat &s deguda al cariotip

somadtic anormal (ex. en la Sfndrome de Xlinefelter).

En tot pacient amb cariotip normal, com que no hi ha cap
correlaci® entre la preséncia dl'anomalies meidtiques i
altres parametres (Templado i col., 1976, 1978, 1980;
Templadd, 1981), recomanem realitzar 1 'estudi meidtic,
sempre que no es detéctin altres causes d'infertilitat,

per descartar possibles mutacions meidtiques (veure 4¢4.).

Aixi com en tot pacient portador d'anomalies cromosdmiques,
a fi 1 efecte de determinar el possible prondstic de les

mateixes (veure 4.5.).

Cap dels métodes descrits fins ara ?er a 1l'estudi meidtic

. no podien ésser utilitzats per a 1'andlisi profonda del

comportament cromosdmic durant la sinapsi. Aquestes dades
poden é&sser obtingudes tan sols mitjancant 1'estudi dels
diferents estadis de la profase meidtica i concretament
mitjancant 1l'estudi de CS i, com s'ha demostrat en aquest
treball, &s una informacibd QUe cal tenir molt en compte

a 1l%hora de determinar el prondstic per a les infertili-

tats masculines,
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Per tant, considerem que 1l'estudi de complexos sinaptindé-

mics ha d'ésser inclds com a sistemdtic en tot estudi meibd-

tice

Suggérim que tota bidpsia testicular, obtinguda per andlisi
citogendtica, sigui dividida en dues parts i que es porti
a terme, paral.lelament, l'estudi cromosdmic convencional

i 1'estudi de CS, tal com s'indica a la figura 40.

En relacid al consell genétic, aquest dependra en cada pa-
cient de 1é;ﬂpossibi1itats de segregacid normal de cromo-
somes i de E! formaci6 d'un nombre més O menys gran de ga-
mets equilibrats? Malgrat tot, imclﬁs en el millor dels

I

casos, &s sempre recomanat controlar qualsevol embards

mitjangant amniocentesi.
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CONCLUSIONS

La fidelitat dels estudis de complexos Sinaptindmics
amb microscopi Optic queda demostrada en coincidir les
dades morfoldgiques presentades en aguest treball amb
els estudis de meiosi clissica i els de Cs amb micros

copi electronic,
|

!

[
L'estudi Ae complexos sinaptinémics en individus con-
trol ha Lérmés:
o cardcteritzar acuradament al microscopi dptic els
diferents estadis profasics
o estabiir la freqliéncia d'estadis profasics en in-
dividus de fertilitat coneguda
. descriure el cicle sinaptic en espermatdcits humans
i establir el patrd de la sinapsi cromosdmica al mi
croscopi oOptic, i
« Obtenir el cariotip standard de complexos sinaptiné

mics,

dades que representen les bases per a la deteccié a pro

fase de qualsevol anomalia cromosdmica o sindpticas

L'estadi profasic més nombrbds en individus control és
el de paquité (47.4% dels nuclis estudiats), seguit res
pectivament pels de zigotd® (31.8%), leptotd (18.8%) i
diplotd (2%). -

La relacié entre nombre de zigotés i paquités és de

1/1¢54
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S'ha descrit per primera vegada en 1l'espécie humana
I'aépecte que presenten-els complexos sinaptinémics
en l'estadi de diploté, dada important ja que corres-

pon a 1l'inici de la desinapéi normal de bivalents,

Queda demostrat que 1l'festudi de complexos sinaptind-
mlcs ‘amb microscopi Optic representa un médtode valuds
en l'anallbl de la meiosi en b16p31es testiculars d'in
dividus 1nfértlls, Els principals avantatges que ofe~

reix sbn:

o Una metédologia senzilla i rapida

e Permet aprofondir en 1'estudi meidtic a profase

o Ofereix la representac1é del- comportamen+ “Jniptlc
al llarg de la profase I i la possibilitat de de-
teccib de les seves anomalies

. permet 1l'estudi de gran nombre de cé&l.lules amb re
lativament poques preparacions,

. significa una nova possibilitat d'estudi meidtic
per a individus infértils amb bloqueig total a es-—

permatdcit primari.

Les principals diferéncies observades mitjangant 1'es-
tudi de complexos sinaptindmics en individus infértils

respecte els controls sbn:

. 1'alteracié de les freqlédncies delsestadis profasics,
degut a 1'alt percentatge d'individus amb bloquejos,
. anomalies en 1testructura dels complexos sinaptiné-
mics
. Preséncia de formacions que reflecteixen anomalies

cromosdmiques, estructurals o numériques, 1
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« abséncia completa de c@l.lules germinalg

La freqliéncia d'anomalies en els complexos sinaptind.
mics en la nostra série d'individus infértils na estat

del 28.8%.

Sthan degcrit tres tipus d'anomalies del complex sinap-
tinémic associades a la infertilitat masculina (desina@
si) que no havien estat observades anteriorment a aquest -

treball,

Les anomalies dels complexos sinaptinémics observades
poden tenir el seu origen en mutacions géniques que
afectin a l'encadenament o manteniment de les cues de

les molécules de miosina en l'element central del CS.

Un 20.8% dels individus infértils estudiats presenta~

va bloquelg meidtic pre-paquiténic,

L'etiologia d'aquests bloquejos podria raure en muta~

cions géniques que afectin la sfintesi del Z~DNA (indig
pensable per a la sihapsi) i/o la sintesi dels elements
del complex; cosa que provocaria l'anul.lacié de la si

napsi observada en aquests individus.

Queda demostrat que lfestudi de CS8 en individus porta-

dors de translocacions Robertsonianes permet establir

el prondstic de fertilitat dels portadors i la possi-

ble incidéncia d'anomalies en la descend&ncias
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Del resultat de les comparacions entre 1 festudi mei O
tic convencional i el de complexos sinaptindmics, en
?eduim que la informaci® obtinguda mitjancant 1‘estudi
de CS en individus infértils &s concordant i complemen
téria de 1'obtinguda mitjangant 1'andlisi meidtica cro

mosdmica convencional.

En casos amb bloqueig meidtic incomplet, 1l'estudi de

Cs ofereix més informacid que l'obtinguda a la metafa
1}
/
!

Alguneﬂ caracteristiques meidtiques considerades Fins

ara com a normals (ex.: presdncia d'univalents de mida

se T,

petita a metafase I) van relacionades amb anomalies

d'aparellament a profase,

Un 24.3% d'individus infértils estudiats en aquest
treball presentaven anomalies meidtiques detectables

tan sols mitjancant 1'estudi de CS.

S'ha descrit la preséncia de complexos sinaptinémics

alterats en els dotze casos de desinapsi estudiatse

Per tant, els diferents tipus de desinapsi descrites
semblen degudes a anomalies dels complexos sinapting
mics, i donen per resultat que el procés sindptic si
gui incomplet totalment o parcial, cosa que es reflec
teix en la baixa freqliéncia de quiasmes observada a

la metafase T,



17. Podem afirmar qué el complex sinaptinémic és una es—
tructura indispensable perqué tingui 1loc una meiosi
normal en 1'espécie humana,,i qualsevol alteracid de
tectada en la seva estructura representa el reflex

d'un comportament meidtic alterat.

18 Després d'aquestes conclusions, conalderem que 1'ana
lisi de cémplexos sinaptindmics ha dfé&sser inclosa
sistemdticament en tot estudi citogenétic meidtic del

"~ bart infértil,.
|
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