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Behandling av barnléshet me
manlig orsak har under det senas
decenniet revolutionerats av in vi
ro-fertilisering (IVF) kombinerad
med mikroinjektionsteknik. Mang4
par som tidigare varit hanvisade ti
adoption eller donatorinseminatio
kan nu fa »biologiska» barn me
hjalp av ICSI (intracytoplasmatisk
spermieinjektion). Tekniken ha
snabbt blivit en etablerad behan
ling for barnlésa par dar manne
har sankt spermakvalitet och st
idag for nastan halften av alla IVH
behandlingar i Sverige. Cirka 1 00
barn per ar fods i Sverige som resy
tat av ICSI.

Aven om andelen kromosomay
vikelser totalt hos barn fodda efte
ICSI-behandling inte befunnits
vara 0kad tycks det finnas ett san
band mellan behandlingen oc
kdnskromosom-aneuploidier. Orf
saken beror inte pa behandlingsm
toden i sig, utan pa att dessa avy
kelser finns hos den manliga pop
lation som nu kan behandlas me
ICSI. Detta innebar en risk att for
vidare faderns anlag for nedsatt fe
tilitet till barnet.

| denna artikel fran Danmark
diskuteras vikten av att ge paret g
netisk radgivning infor ICSI-be-
handling. Forfattarna ger en 6ve
sikt av kunskapen om genetiska a
vikelser hos méan med uttalad su
fertilitet och foreslar en utrednings
standard som bland annat inklud
rar kromosomanalys, diagnostik 3
mikrodeletion pa Y-kromosomer
samt undersdkning av mutationer
cystisk fibros-gener. Anne Lis Mik-
kelsen och medarbetare presente
en initierad inventering inom et
viktigt omrade dar vi ocksa i Sve
rige behdver tydliga gemensamm
riktlinjer.
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| sveer grad

d Intracytoplasmatisk saedcelleinjek:
tetion (ICSI) har forbedret behandlings-

| bgrn, hvor manden er genetisk far ti

- resultaterne hos par, hos hvem infertgaard, cand.scient.
liteten skyldes steerkt nedsat sesedkvigaard, Karen Brgndum-Nielsen &
L litet hos manden. Disse par kan nu fSvend Lindenberg.

Mandlig infertilitet

Genetisk udredning og radgivning far
intracytoplasmatisk saedcelleinjektion
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Anne Lis Mikkelsen, gjvind Lide-
Michael Meld-

n barnet. Initialt blev metoden anvend
d ved oligo-astenozoospermi, nu ogs

ved azoospermi, hvor spermatozoer u

r hentes fra epididymis og testis. Ve

i- ICSI opnds en fgdselsrate pa 20-25

n perbehandlingscyclus, hvilket svarer ti

ar konventionel behandling med in vitro-

- fertilisering (IVF). Derimod er det fort-

0 sat utilstraekkeligt belyst, hvorvidt me-

I- toden kan have utilsigtede konsekve

ser for b@grnene.

Obstetriske data fra 904 konsekutiv

r graviditeter opnéet efter ICSI med an
vendelse af savel ejakuleret, epididy

n- mal og testikuleer sperma har ikke give

h holdepunkt for, at denne teknik gger ri

- siko for obstetriske komplikationer (1),

e- Det er dog fortsat pakraevet med en ev

i- luering af denne teknik og de mulige ge

I- netiske faktorer, som kan nedarves, n

2d ICSI anvendes ved mandlig infertilitet i

A sveer grad.

r-  Ved praenatal diagnostik i form af
chorion villus-biopsi eller fostervands-
prove er der beskrevet kromosoman

e- malier hos 1,2% af de barn, som er fg

efter ICSI (2). Denne procentsats €

- ikke hgjere, end hvad der ses efter spo

V- tant opstdede graviditeter. Dog er de

b- bemaerkelsesveerdigt, at der ud af se

- begrn med kromosomforandringer val

- fem med kanskromosomforandringe

v Ogsa andre arbejder tyder pa, at en a
norm beseaetning af kenskromosomg

i forekommer med gget hyppighed ve
ICSI-graviditeter (3). Denne relation
rarmellem ICSI og kenskromosomaneu

t ploidi hos fostret er naeppe et resultat

- selve proceduren, men kan forklare

Resumé

Intracytoplasmatisk sesedcellei
jektion har forbedret behandlingsre-
sultaterne hos par, hos hvem inferti-
liteten skyldes steerkt nedsat sagd-
kvalitet hos manden. Metoden kan
ligeledes anvendes ved azoosper
hvor seedceller udhentes fra epididy-
mis og testis. | denne artikel opsu
meres den viden, vi i dag har om e
genetiske faktorers betydning for
seedcelledannelse og funktion. In-
fertile meend har gget forekomst jaf
karyotypeforandringer, og hos 10-
20% findes mikrodeletioner pa
kromosomet. Hos 75% af de maend,
som medfgdt bilateralt mangler vas
deferens, findes mutationer i cystisk
fibrose-genet. Vi anbefaler, at alle
par henvist til fertilitetsklinikken
pga. mandlig faktor tilbydes gene-
tisk rddgivning, inden intracytoplas-
matisk saedcelleinjektion foretages.
Meaend med oligozoospermi eller ik-
keobstruktiv azoospermi bgr tilby-
des kromosomundersggelse, og med
etablering af diagnostik for mikro-
deletioner pa& Y-kromosomet bgr
dette foretages hos den samme grup-
pe maend. Hvis azoospermi skyldes
manglende vas deferens, bgr disse
maend og deres partner tilbydes un-
dersggelse for mutationer i cystisk
fibrose-genet.

a ved kgnskromosomaneuploidi i mo-
saikform hos den mandlige population,
som behandles med ICSI.

Mandlig infertilitet i sveer grad kan
ud over karyotypeforandringer veere

ringer som mikrodeletioner af Y-kro-
mosomet og mutationer i cystisk fibro-

forbundet med andre genetiske forand-

se-genet (CFTR = cystic fibrosis trans
membrane regulator). Lancet har fo
nylig publiceret en hollandsk undersg
gelse, som omfattede 80 maend med o

go/azoospermi, og i denne gruppe kur

Artikeln har tidigare varit publi-
cerad i Ugeskrift for Laeger 199;
161: 2348-51.
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