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АННОТАЦИЯ
Распространенность генетических аномалий у мужчин с бесплодием составляет 5.8 % (n = 9766), из них 

4.2 % — аномалии половых хромосом и 1.5 % — аутосомные аномалии; в РФ этот показатель варьирует в пределах 
от 4.72 % (n = 539) (Новосибирск) до 10.78 % (n = 204) (Санкт-Петербург, НИИ акушерства, гинекологии и репро-
дуктологии им. Д. О. Отта) — процент выявляемости, вероятно, зависит от концентрации пациентов в специализи-
рованных учреждениях. Учитывая высокую частоту встречаемости генетических аномалий у бесплодных мужчин, 
необходимо правильно подбирать методы диагностики в соответствии с конкретной клинической ситуацией. При 
снижении концентрации сперматозоидов менее 10 млн/мл рекомендуется проведение кариотипирования, при 
концентрации менее 5 млн/мл необходим поиск делеций в локусе AZF, при тяжелых нарушениях сперматогене-
за — поиск мутаций в гене CFTR. Для подтверждения генетически обусловленной астенозооспермии требуется 
проведение электронной микроскопии сперматозоидов.

Учитывая развитие вспомогательных репродуктивных технологий, в том числе активное использование ин-
трацитоплазматической инъекции сперматозоида, и взаимосвязь патологии сперматозоидов с тяжелыми генети-
чески обусловленными заболеваниями, необходимо информировать потенциальных родителей о рисках для здо-
ровья будущих детей, которые несет использование такого материала.

ABSTRACT 
The prevalence of genetic abnormalities in men with infertility is 5.8% (n = 9766), of which 4.2% are sex chromosome 

abnormalities and 1.5% are autosomal abnormalities. In the Russian Federation, this indicator varies from 4.72% (n = 539) 
(Novosibirsk) to 10.78% (n = 204) (St. Petersburg, the Research Institute of Obstetrics, Gynecology and Reproductology 
named after D.O. Ott) — the percentage of detectability probably depends on the concentration of patients in specialized 
institutions. Given the high frequency of genetic abnormalities in infertile men, it is necessary to correctly select diagnostic 

Ключевые слова: мужское бесплодие, концентрация сперматозоидов, олигозооспермия, подвижность спер-
матозоидов, астенозооспермия, морфология сперматозоидов, тератозооспермия, фрагментация ДНК спермато-
зоидов, кариотип, мутация, AZF, CFTR. 
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ВВЕДЕНИЕ
Согласно современным представлениям 

мужское бесплодие является многофакторной 
патологией и требует мультидисциплинарного 
подхода при выборе методов диагностики и лече-
ния (Европейская ассоциация урологов, 2000) 
[1]. На долю идиопатического мужского беспло-
дия приходится около 30–40 % в структуре муж-
ского бесплодия и предполагается, что оно может 
быть вызвано несколькими факторами, одни из 
которых — генетические и эпигенетические ано-
малии [2]. Распространенность генетических 
аномалий у мужчин с бесплодием составляет 
5.8 % (n = 9766), из них 4.2 % — аномалии поло-
вых хромосом и 1.5 % — аутосомные аномалии [2, 
3]. В РФ этот показатель варьировал от 4.72 % 
(n = 539) (Новосибирск [4]) до 10.78 % (n = 204) 
(Санкт-Петербург, НИИ акушерства, гинеколо-
гии и репродуктологии им. Д.О. Отта [5]); про-
цент выявляемости, вероятно, зависит от кон-
центрации пациентов в специализированных 
учреждениях. В общей популяции у младенцев 
мужского пола распространенность генетических 
аномалий составила всего 0.38 % (n = 94 465), что 
в 15 раз меньше, чем у бесплодных мужчин, из 
них 0.14 % — аномалии половых хромосом и 
0.25 % — аутосомные аномалии [6]. 

В Японии проанализировали кариотипы 
1790 мужчин с бесплодием: частота хромосом-
ных аномалий составила 12.6 %, из них у 3.6 % 
был выявлен синдром Кляйнфельтера, у 7 % — 
аутосомные аномалии, у 2 % — другие аномалии 
половых хромосом [7]. В Нидерландах когорту 
мужчин с бесплодием (1223 чел.) разделили на 
две группы: с азооспермией и без нее. Оказалось, 
что при бесплодии с азооспермией частота хро-
мосомных аномалий заметно выше — 15.2 %, чем 
при бесплодии без азооспермии — 2.3 % [8]. Тог-
да как в Испании при обследовании 787 пациен-
тов центра репродукции аномалии кариотипа 
обнаружили у 14.8 % в группе с тяжелым муж-
ским бесплодием [9].

Keywords: male infertility, sperm concentration, oligozoospermia, sperm motility, asthenozoospermia, sperm 
morphology, teratozoospermia, sperm DNA fragmentation, karyotype, mutation, AZF, CFTR.

INTRODUCTION
According to modern concepts, male infertility 

is a multifactorial pathology and requires a multidis-
ciplinary approach when choosing methods of diag-
nosis and treatment (European Association of Urol-
ogy, 2000) [1]. The idiopathic male infertility ac-
counts for about 30–40% in the structure of male 
infertility, and it is assumed that several factors are 
responsible, one of which is genetic and epigenetic 
abnormalities [2]. The prevalence of genetic abnor-
malities in infertile men is 5.8% (n = 9766), of which 
4.2% are sex chromosome abnormalities and 1.5% 
are autosomal abnormalities [2, 3]. In the Russian 
Federation, this indicator varied from 4.72% 
(n = 539) (Novosibirsk [4]) to 10.78% (n = 204) 
(St. Petersburg, the Research Institute of Obstetrics, 
Gynecology and Reproductology named after 
D.O. Ott [5]); the detection percentage is likely to de-
pend on the concentration of patients in specialized 
institutions. In the general population of male in-
fants, the prevalence of genetic abnormalities was 
only 0.38% (n = 94 465), which is 15 times less than 
in infertile men, of which 0.14% were sex chromo-
some abnormalities and 0.25% — autosomal anoma-
lies [6].

In Japan, the karyotypes of 1790 infertile men 
were analyzed: the frequency of chromosomal ab-
normalities was 12.6%, of which 3.6% had Klinefel-
ter’s syndrome, 7% had autosomal abnormalities, 
and 2% had other sex chromosome anomalies [7]. In 
the Netherlands, a cohort of infertile men (1223 indi-
viduals) was divided into two groups: with and with-
out azoospermia. It turned out that in infertility with 
azoospermia, the frequency of chromosomal abnor-
malities is noticeably higher — 15.2%, than in infer-
tility without azoospermia — 2.3% [8]. Whereas in 
Spain, among 787 patients examined in the clinic of 
assisted reproduction, the karyotype abnormalities 
were found in 14.8% in the group with severe male 
infertility [9].

In Brazil, 1236 karyotypes of fertile and infer-
tile couples who applied to 2 different reproduc-

methods in accordance with the specifi c clinical situation. When the concentration of spermatozoa decreases to less than 
10 million/ml, karyotyping is recommended; at a concentration of less than 5 million/ml, the search for AZF deletions is 
necessary; in severe disorders of spermatogenesis — the detection of mutations in the cystic fi brosis gene (CFTR). To con-
fi rm genetically determined asthenozoospermia, the electron microscopy of spermatozoa is required.

Taking into account the development of assisted reproductive technologies, including the active use of intracytoplas-
mic sperm injection and the relationship of sperm pathology with severe genetically determined diseases, it is necessary to 
inform potential parents what risks to the health of future children the use of such material carries.
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В Бразилии проанализировали 1236 карио-
типов пациентов с бесплодием и без, обратив-
шихся в государственный и коммерческий цен-
тры репродукции [10]. Авторы не нашли разли-
чий между группами с бесплодием и без, но об-
ращает на себя внимание различие в доле нор-
мальных кариотипов в государственном центре 
(81.6 %) и коммерческом (93.2 %). В Турции в го-
сударственном центре, анализируя группу из 
274 чел. (151 женщина и 123 мужчины), получи-
ли сопоставимую с Бразилией долю нормаль-
ных кариотипов (79.7 %) [11]. Но у них оказался 
очень высокий процент лиц с синдромом Кляйн-
фельтера (10.5 % от общей выборки пациентов и 
23.6 % от числа всех мужчин). А согласно одно-
му из обзоров, посвященных нейропсихологи-
ческим и социоэкономическим аспектам син-
дрома Кляйнфельтера [12], больные с этим син-
дромом в среднем имеют более низкий 
социально-экономический статус и часто нуж-
даются в психологической помощи и когнитив-
ной терапии. 

Согласно результатам исследования, прове-
денного среди пациентов киевской репродуктив-
ной клиники (3414 чел.: 1741 женщина и 
1673 мужчины), хромосомные аномалии выявле-
ны в 2.37 % случаев [13]. Сбалансированные 
структурные хромосомные аномалии преоблада-
ли над числовыми аномалиями и составили 
80.2 % от числа всех хромосомных аномалий, об-
наруженных в исследуемой группе. 

Среди кариотипов пациентов клиник экс-
тракорпорального оплодотворения (ЭКО), 
классифицируемых как нормальные, имеется 
значительная доля кариотипов с нормальным 
полиморфизмом. Как правило, эти изменения 
затрагивают прицентромерный С-хроматин 
хромосом 1, 9 и 16, а также сочетанные вариан-
ты. Кроме того, встречаются и другие вариан-
ты полиморфизма, такие как увеличение спут-
никовых нитей и спутников акроцентрических 
хромосом. На данный момент времени такие 
изменения классифицируют как нормальный 
полиморфизм. Но в литературе появляется все 
больше свидетельств о роли полиморфных 
блоков С-хроматина в процессе мейоза при об-
разовании гамет [14]. Есть также данные о вли-
янии нарушений синаптонемных комплексов 
гетерохроматиновых блоков нецентромерных 
регионов на фертильность, особенно это каса-
ется 1, 9, 15, 16, 21-й Х и Y хромосом [15]. 
N. Kosyakova et al. не нашли убедительных до-
казательств связи 24 гетероморфных вариан-
тов на хромосоме 9 с бесплодием [16]. В иссле-

tion centers, state and commercial, were analyzed 
[10]. The authors did not fi nd differences between 
the groups with and without infertility, but the dif-
ference in the proportion of normal karyotypes in 
the state center (81.6%) and commercial (93.2%) is 
noteworthy. In Turkey, when analyzing a group of 
274 individuals (151 women and 123 men) from the 
state center, a proportion of normal karyotypes 
comparable to that of Brazil (79.7%) was obtained 
[11]. But they had a very high percentage of 
Klinefelter’s patients (10.5% of the total sample of 
patients and 23.6% of all men). And according to 
one of the reviews devoted to the neuropsychologi-
cal and socioeconomic aspects of Klinefelter’s syn-
drome [12], patients with this syndrome, on aver-
age, have a lower socioeconomic status and often 
require psychological assistance and cognitive 
therapy.

According to the results of a study of the Kiev 
reproductive clinic’s patients (3414 individuals: 
1741 women and 1673 men), chromosomal abnor-
malities were diagnosed in 2.37% of cases [13]. Bal-
anced structural chromosomal abnormalities pre-
vailed over numerical, and accounted for 80.2% of 
all chromosomal abnormalities in the study group.

Among the karyotypes of patients from in vitro 
fertilization (IVF) clinics, classifi ed as normal, there 
is a signifi cant proportion of karyotypes with nor-
mal polymorphism. As a rule, these changes affect 
the pericentromeric C-chromatin of chromosomes 
1, 9, and 16, as well as combined variants. In addi-
tion, there are other variants of polymorphism, such 
as an increase in satellite stalks and satellites of ac-
rocentric chromosomes. At this point in time, such 
changes are classifi ed as normal polymorphism. 
However, there is more and more evidence in the 
literature on the role of polymorphic blocks of 
C-chromatin in the process of meiosis during the 
formation of gametes [14]. There are also data on 
the effect of disorders in the synaptonemal com-
plexes of heterochromatin blocks in non-centro-
meric regions on fertility, especially for the chromo-
somes 1, 9, 15, 16, 21 of X and Y type [15]. N. Kosya-
kova et al. did not fi nd convincing evidence for the 
association of 24 heteromorphic variants on chro-
mosome 9 with infertility [16]. The study included 
334 carriers (189 women and 139 men, there were 
no data on the gender of 6 carriers) of heterochro-
matin variants on chromosome 9 (192 patients from 
Western Europe and 142 — from Eastern), who were 
performed a 3-color FISH test (region 9p12 — 9q13 
~ 21.1 with 8 locus-specifi c probes). The most fre-
quent were pericentric inversions (49.4%), 9qh-var-
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дование включили 334 носителя (189 женщин 
и 139 мужчин, данных о половой принадлеж-
ности 6 носителей не было) гетерохроматино-
вых вариантов на хромосоме 9 (192 пациента 
из Западной Европы и 142 из Восточной), кото-
рым был проведен 3-цветный FISH-тест (реги-
он 9p12 — 9q13~21.1 с 8 локус-специфическими 
пробами). Наиболее часто встречались пери-
центрические инверсии (49.4 %), варианты: 
9qh (23.9 %), 9ph (11.4 %), cenh (8.2 %), дицен-
трический (3.8 %) и дупликатный (3.3 %). Три 
из 24 вариантов чаще выявлялись у пациентов 
из Западной Европы по сравнению с пациента-
ми из Восточной [16].

Испанские ученые пришли к выводу, что у 
мужчин с бесплодием имеется значительный 
процент мейотических аномалий в метафазе I 
мейоза, связанных со средними и большими хро-
мосомами. Но количество и тип нарушений раз-
личаются между разными клетками одного и 
того же индивидуума, что предполагает сосуще-
ствование клеточных линий с нормальным пове-
дением в мейозе и с отклонениями. Кроме того, 
хромосомные аномалии в метафазе мейоза ока-
зались тесно связаны с олигозооспермией у па-
циентов и/или с полиморфными вариантами в 
их кариотипе [17].

Учитывая высокую частоту встречаемости 
генетических аномалий у бесплодных мужчин, 
необходимо четко дифференцировать, в каких 
клинических случаях необходимо проводить ди-
агностический поиск. 

КОНЦЕНТРАЦИЯ  СПЕРМАТОЗОИ-
ДОВ  И  ГЕНЕТИЧЕСКИЕ  АНОМАЛИИ 

Достаточно давно описана взаимосвязь меж-
ду концентрацией сперматозоидов и генетиче-
скими патологиями. Согласно российским и за-
рубежным клиническим рекомендациям по диа-
гностике и лечению пациентов с мужским бес-
плодием проводить кариотипирование следует 
при снижении концентрации сперматозоидов 
менее 10 млн/мл [1, 18]; при концентрации менее 
5 млн/мл необходим поиск делеций в локусе AZF; 
при тяжелых нарушениях сперматогенеза — по-
иск мутации в гене муковисцидоза (CFTR), с 
дальнейшим решением вопроса о необходимости 
проведения предимплантационной диагности-
ки/скрининга в лечебных циклах вспомогатель-
ных репродуктивных технологий (ВРТ) или ис-
пользования донорской спермы. Также при на-
личии в анамнезе у супруги повторных спонтан-
ных абортов, пороков развития или умственной 
отсталости у детей необходимо определение ка-

iants (23.9%), 9ph-variants (11.4%), cenh (8.2%), 
dicentric- (3.8%) and duplication-variants (3.3%). 
Three of the 24 variants were more common in pa-
tients from Western Europe than in patients from 
Eastern Europe [16].

Spanish scientists concluded that infertile men 
have a signifi cant percentage of meiotic abnormali-
ties in metaphase I of meiosis associated with me-
dium and large chromosomes. But the number and 
type of disorders differ between different cells of 
the same individual, which suggests the coexistence 
of cell lines with normal behavior in meiosis and 
having abnormalities. In addition, chromosomal 
abnormalities in the metaphase of meiosis were 
closely associated with oligozoospermia in patients 
and/or with polymorphic variants in their karyo-
type [17].

Given the high incidence of genetic abnormali-
ties in infertile men, it is necessary to clearly differ-
entiate in which clinical cases it is necessary to con-
duct a diagnostic search.

SPERM CONCENTRATION AND 
GENETIC ABNORMALITIES

The relationship between sperm concentration 
and genetic abnormalities has been described for a 
long time. According to Russian and foreign clinical 
guidelines for the diagnosis and treatment of pa-
tients with male infertility, karyotyping should be 
performed when the concentration of sperm is less 
than 10 million/ml [1, 18]; at a concentration of less 
than 5 million/ml, it is necessary to search for dele-
tions at the AZF locus; in severe spermatogenesis 
disorders, it is necessary to search for a mutation in 
the cystic fi brosis gene (CFTR), with a further deci-
sion on the need for preimplantation genetic diagno-
sis/screening in treatment cycles of assisted repro-
ductive technologies (ART) or the use of donor 
sperm. Also, if a spouse has a past history of repeated 
spontaneous abortions, malformations or mental re-
tardation in children, it is necessary to determine the 
karyotype of a man regardless of sperm concentra-
tion [1, 18].

SPERM MOTILITY AND GENETIC 
ABNORMALITIES

The cases of genetically determined astheno-
zoospermia were described [19]. In genetic forms, 
either total immotility of spermatozoa or the motil-
ity of single spermatozoa is observed. Primary cili-
ary dyskinesia (PCD) is a rare genetically heteroge-
neous disease with an autosomal recessive mode of 
inheritance characterized by sperm abnormalities 
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риотипа мужчины независимо от концентрации 
сперматозоидов [1, 18]. 

ПОДВИЖНОСТЬ  СПЕРМАТОЗОИДОВ 
И  ГЕНЕТИЧЕСКИЕ  АНОМАЛИИ

Описаны случаи генетически обусловленной 
астенозооспермии [19]. При генетических фор-
мах наблюдается либо тотальная неподвижность 
сперматозоидов, либо подвижность единичных 
сперматозоидов. Первичная цилиарная дискине-
зия (ПЦД) — редкое генетически гетерогенное 
заболевание с аутосомно-рецессивным типом на-
следования, характеризующееся аномалиями 
сперматозоидов в виде отсутствия наружных или 
внутренних «динеиновых ручек», центральной 
пары микротрубочек, а также других жгутиковых 
структур, в том числе ресничек респираторных 
тканей [20]. Дисплазия фиброзной оболочки 
(ДФО) жгутиков сперматозоидов — генетически 
обусловленное заболевание, характеризующееся 
хаотичным расположением колонн и ребер фи-
брозной оболочки в аксонеме жгутика спермато-
зоида [21]. Метод интрацитоплазматической 
инъекции сперматозоида (ИКСИ) позволяет 
оплодотворить яйцеклетку у мужчин с выражен-
ной астенозооспермией, однако необходимо 
помнить, что у пациентов с ПЦД в 200 раз по 
сравнению с общей популяцией повышен риск 
возникновения бронхолегочных и сердечно-
сосудистых заболеваний [22]. Малочисленность 
случаев ИКСИ при ДФО, закончившихся рожде-
нием ребенка, не позволяет сделать выводы о ча-
стоте передачи цилиарных аномалий [23]. Также 
описана взаимосвязь между семейными случая-
ми множественных морфологических аномалий 
жгутиков сперматозоидов (MMAF) и мутациями 
в гене DNAH1 [24]. Для диагностики генетически 
обусловленной астенозооспермии необходимо 
проведение электронной микроскопии сперма-
тозоидов (ЭМИС).

МОРФОЛОГИЯ  СПЕРМАТОЗОИДОВ 
И  ГЕНЕТИЧЕСКИЕ  АНОМАЛИИ

Взаимосвязь между морфологическим стро-
ением сперматозоидов и генетическими анома-
лиями дискутабельна, однако есть исследования 
о взаимосвязи глобулозооспермии с гомозигот-
ной делецией в гене DPY19L2 [25, 26] и мутация-
ми в гене SPATA16 [26, 27]. Глобулозооспермия 
характеризуется полным отсутствием либо 
очень маленькой акросомой, отсутствием пери-
нуклеарной теки между акросомой и оболочкой. 
Кроме того, отсутствует фактор активации ооци-
тов (фосфолипаза С) и не запускается внутри-

in the form of the absence of external or internal 
dynein arms, a central pair of microtubules, as well 
as other fl agellar structures, including cilia of res-
piratory tissues [20]. Dysplasia of the fi brous 
sheath (DFS) of sperm fl agella is a genetically de-
termined disease characterized by a disorganiza-
tion of columns and ribs of the fi brous sheath in the 
axoneme of the sperm fl agellum [21]. Intracyto-
plasmic sperm injection (ICSI) allows the fertiliza-
tion of an egg in men with severe asthenozoosper-
mia, but it should be remembered that patients 
with PCD have a 200-fold increased risk of bron-
chopulmonary and cardiovascular diseases com-
pared to the general population [22]. The small 
number of ICSI cases in DFS, ending with the birth 
of an infant, does not allow drawing conclusions 
about the frequency of transmission of cilia anoma-
lies [23]. The relationship between familial cases of 
multiple morphological abnormalities of sperm 
fl agella (MMAF) and mutations in the DNAH1 gene 
has also been described [24]. To diagnose geneti-
cally determined asthenozoospermia, it is neces-
sary to carry out electron microscopy of spermato-
zoa (EMIS).

SPERM MORPHOLOGY AND GENETIC 
ABNORMALITIES

The relationship between the morphological 
structure of spermatozoa and genetic abnormali-
ties is debatable; however, there are studies on the 
relationship of globulozoospermia with a ho-
mozygous deletion in the DPY19L2 gene [25, 26] 
and mutations in the SPATA16 gene [26, 27]. Glob-
ulozoospermia is characterized by the complete ab-
sence or very small acrosome, the absence of the 
perinuclear theca between the acrosome and the 
sheath. In addition, there is no sperm oocyte acti-
vation factor (phospholipase C), that activates 
oocytes, and the intracellular transport of Ca2+ is 
not triggered, as a result of which a disturbance in 
meiotic division in a fertilized egg ensues [28]. 
Also, these patients are often diagnosed with an in-
creased level of sperm DNA fragmentation [29]. 
There are individual works indicating that biallelic 
SUN5 mutations cause autosomal recessive 
acephalic spermatozoa syndrome [30] character-
ized by either motile spermatozoa with small heads, 
or only motile fl agella with single, separately lying 
heads, or complete absence of heads in the ejacu-
late. These disorders arise due to the fragility of the 
head — neck junction because of a defect in the ba-
sal body of the fl agellum, which consists of 2 per-
pendicular centrioles involved in the formation of 
the spindle of the fi rst mitotic division [16]. Natural 
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клеточный транспорт Са2+, вследствие чего про-
исходит нарушение мейотического деления в 
оплодотворенной яйцеклетке [28]. Также у этих 
пациентов часто диагностируется повышенный 
уровень фрагментации ДНК сперматозои-
дов [29]. Есть отдельные работы, свидетельству-
ющие, что биаллельные мутации гена SUN5 вы-
зывают аутосомно-рецессивный синдром аце-
фальных сперматозоидов [30], характеризую-
щийся либо подвижными сперматозоидами с 
микроголовками, либо только подвижными 
жгутиками с одиночными, отдельно лежащими 
головками, либо полным отсутствием головок в 
эякуляте. Эти нарушения возникают вследствие 
хрупкости соединения голова — шея из-за де-
фекта базального тельца жгутика, состоящего из 
2 перпендикулярных центриолей, участвующих 
в создании веретена первого митотического де-
ления [16]. Естественная фертилизация у таких 
пациентов невозможна, однако описаны еди-
ничные беременности после комбинации ВРТ: 
ЭКО + ИКСИ [31]. Для диагностики нарушений 
необходимо проведение анализа морфологиче-
ского строения сперматозоидов по строгим кри-
териям Крюгера.

ИНДЕКС  ФРАГМЕНТАЦИИ  ДНК 
СПЕРМАТОЗОИДОВ  И  ГЕНЕТИ-
ЧЕСКИЕ  АНОМАЛИИ

Фрагментация ДНК сперматозоидов (ФДС) — 
наиболее частое ультраструктурное изменение 
сперматозоидов, вследствие одно- и двухцепо-
чечных разрывов молекулы ДНК, что связано с 
уменьшением содержания в хромосомах прота-
минов — специальных белков, защищающих мо-
лекулу ДНК от внешних повреждений [32]. ФДС 
оказывает влияние на ранние этапы эмбриональ-
ного развития, особенно на формирование бла-
стоцисты, снижая частоту наступления беремен-
ности в циклах ЭКО/ИКСИ [33–36].

По результатам метаанализа 2018 г., изучав-
шего данные о 2883 инфертильных (средний воз-
раст 35.22 ± 4.31 года) и 1294 фертильных мужчи-
нах (средний возраст 34.24 ± 3.03 года), у бес-
плодных мужчин были ниже количество и под-
вижность сперматозоидов и значительно выше 
индекс ФДС (р < 0.001) [37]. По данным россий-
ских исследований повышенный уровень ФДС 
встречается приблизительно у 60 % мужчин со 
стажем бесплодия 5 лет [38].

Данные о взаимосвязи ФДС с нарушениями 
кариотипа разнятся. Так, согласно Е.М. Шильни-
ковой для пациентов с аномалиями кариотипа 
(n = 22) характерен как широкий диапазон ва-

fertilization in such patients is impossible, howev-
er, single pregnancies after the combination of 
ART: IVF + ICSI have been described [31]. To diag-
nose disorders, it is necessary to analyze the mor-
phological structure of sperm according to the 
Kruger’s strict criteria.

SPERM DNA FRAGMENTATION 
INDEX AND GENETIC 
ABNORMALITIES

Sperm DNA fragmentation (SDF) is the most 
frequent ultrastructural change in spermatozoa due 
to single- and double-strand DNA breaks, which is 
associated with a decrease in the content of pro-
tamines in chromosomes — special proteins that 
protect the DNA molecule from external damage 
[32]. SDF affects the early stages of embryonic devel-
opment, especially the formation of blastocyst, thus 
reducing the frequency of pregnancy in IVF/ICSI cy-
cles [33–36].

According to the 2018 meta-analysis, which 
studied data on 2883 infertile (mean age 
35.22 ± 4.31 years) and 1294 fertile men (mean age 
34.24 ± 3.03 years), infertile men had lower sperm 
count and motility and signifi cantly higher SDF in-
dex (p < 0.001) [37]. According to Russian studies, 
an increased level of SDF occurs in approximately 
60% of men with 5 years of infertility history [38].

Data on the relationship between SDF and 
karyo type disorders vary. So, according to E.M. Shiln-
ikova, the patients with karyotype abnormalities 
(n = 22) are characterized by both a wide range of 
variation of all parameters of spermiologic analysis 
and fragmentation of sperm DNA [5]. In foreign lit-
erature, there are publications about the absence of 
differences in the degree of DNA fragmentation be-
tween groups with karyotype abnormalities and the 
control group [39]. And there are directly opposite 
data, according to which patients with balanced 
translocations have a signifi cantly higher level of 
sperm DNA fragmentation compared to healthy 
sperm donors [40].

CONCLUSION 
Taking into account the development of ART, 

including the active use of ICSI, and the relationship 
of sperm pathology with severe genetically deter-
mined diseases, it is necessary to inform potential 
parents what risks to the health of future children are 
carried by the use of such material.
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