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46 XX male DSD which was previously named “de la Chapelle” syndrome is 

a rare disorder found in every 20000 infant males. Sixty to ninety percent of 

46-XX males are fully virilized and have normal genitalia except small 

testicles. This report explains a 40 year-old infertile man presented with small 

testes and azoospermia but no signs of undervirilization. His had 

hypergonadotropic hypogonadism. Lymphocytes were cultured in GibcoTM 

RPMI Medium 1640 for 7 days for karyotyping which revealed 46XX. In 

conclusion, not to miss genetic defects like 46, XX male DSD, karyotype test 

should be considered in cases with atrophic testicles plus azoospermia even in 

adult men. 
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 کینادر با بروز  یاختلال ،شدیم دهیکه قبلاً سندرم چاپل نام xx male (SRY+) 46یاختلال جنس

تنها نرمال دارند که  یدرصد آنان کاملاً ظاهر مردانه با اندام جنس 00- 00.استنوزاد پسر هزار  10در 

م ئکه بدون علا میکنیساله نابارور را گزارش م 00مرد  ک، یمقاله نی. در ااستکوچک  هاة آنضیب

 ی،بود. از نظر هورمون یدنبال درمان نابارورهسال قبل ب 20شناخته شده از  یبا آزواسپرم تنهاو  یجنس

 Gibco TM طیها در محتیلنفوسی کیژنتی ابیارز در. داشت سمیپوگنادیه کیپوگنادوتروپیه او

RPMI medium 1640 46 پیوتایروز کشت شدند. کار 7 یبراxx  .نیا ةهدف از ارائرا نشان داد 

 ژهیودر مردان آزواسپرم بهی کیژنت اختلال با مارانیب ندادن ازدست منظوربه پیوتایکار، سیک

 .استکیآتروف ةضیب بای درهمراه

 

 

 

 

 هاضهیبی آتروف ی،آزواسپرم ،مردان ینابارور ،male46xx،SRYی اختلال جنس: کلمات کلیدی

 این مقاله، برای دانلود

زیر را با موبایل  کد

 خود اسکن کنید. 

 
 

دسترسی  ی؛در ارولوژ قاتیتحق ©رایت کپی

آزاد؛ کپی برداری، توزیع و نشر برای استفاده 

 غیرتجاری با ذکر منبع آزاد است.
  

 

 

 

 مقدمه      

 ژن یدر اثر ناهماهنگ تواندیم یاختلال تکامل جنس

 (sex determining region of Y protein) SRY  در مردان

 تیدرصد جمع2در کمتر از  یاختلال کروموزم .[2]رخ دهد

 رسدیمردم نابارور م انیدرصد در م 20که تا  شودیم دهید

[1، 1]. XX male46 در  شدیکه قبلاً سندرم چاپل نامیده م

درصد  00 - 00. شودیمورد دیده م 2شیرخوار  هزار 10هر 

 تنهاهمراه ژنیتالیای نرمال دارند که آنان کاملاً ظاهر مردانه به

ها معمولاً بعد از بلوغ با آن؛ بنابراین [0] بیضه آتروفیک است

وگنادیسم, ژنیکوماستی, کاهش میل جنسی و ناباروری هیپ

در  وزپدریاختلال، در خلال م نیا در .[0] کنندیمراجعه م

کروموزوم  یرو  SRYیةناحتنها  ای Yاسپرماتوژنز, کروموزوم 

X ازیپوسپادیدرصد آنها ه 00- 20. در شودیجا مهجاب، 

اما  ،شودیم دهید یاختلال اندام جنس ایم سیدیپتورکیکر

قد کوتاه  ،فلتر نیاست. برخلاف سندرم کلا یعیهوش طب

 .[7 ،0] است بلوغ در تستوسترون اختلال لیدلهدارند که ب

 کندیرا گزارش م 46XX maleساله  00مرد  کیمقاله  نیا

که یدرحال ؛بود یدنبال درمان نابارورهسال ب 20 مدتبهکه 

 نشده بود پیوتایکوچک هرگز کار ةضیو ب یباوجود آزواسپرم

 گزارش مورد 

 ةضیاما ب ،ساله با ظاهر کاملاً مردانه 00مرد  کی

ارجاع شده بود.او  لیدر اردب حانهیر یکوچک به مرکز نابارور
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قرار  یتحت بررس رانیا یسال در مراکز نابارور 20 یبرا

متر یسانت 270نشده بود. قدش  پیوتایاما هرگز کار ،گرفته 

و  لایبدن در آگز یرشد مو یالگوبود.  لوگرمیک 00و وزنش 

 20در حالت کشش  یآلت تناسل ةنرمال بود. انداز سیپوب

 کیبروتیف هاضهیبودو ب یسیس 1 ضهیمتر و حجم بیسانت

در  یمن شیپروستات نرمال بود. آزما یبودند. در سونوگراف

 حجم و بدون اسپرم بود. یسیس 1تا  0/2 موارد متعدد

 یهورمون شیآزما

 کیپرگنادوتروپیه تیوضع ةدهندنشان یهورمون یابیارز 

 .بود سمیپوگنادیه

Follicle-stimulating hormone (FSH) =45 mIU/mL (N 

1.7-10.3) 

Luteinizing hormone (LH) =7.8 mlU/mL (N: 0.4-7.0) 

Testosterone =0.9 ng/mL (N: 2-6.2 ng/mL) 

 100 ماریب یبرا؛ بنابراین نرمال بود دییرویتست ت 

 .شد شروع یهفتگ قیصورت تزربه تستوسترونانانتات گرمیلیم

 یکیزژنتیآنال

 Gibco TM RPMI mediumطیدرمح هاتیلنفوس

 نگمتداولیباند -Gروز کشت داده شدند.  7 یبرا 1640

 یبرا QF-PCRاساس پروتکل استاندارد انجام شد. بر

انجام شد.  KBC Aneuquick تیبا استفاده از کYیی شناسا

در  SRYییشناسا یبرا GENEQUALITY AZF-Typeتیک

 46xxنشان داد که فرد  پیوتایانجام شد. کار Yکروموزوم

شد  یابیارز QF-PCRبا  Yنبود کروموزوم . (2)شکل  است

 حذف هیناح نیمشخص کرد ا AZFیةناح یبررس .(1)شکل 

 وجود دارد SRYاما  ،شده

 

 

 
 دهدیرا نشان م xx 46که  هاتیکاریوتایپ لنفوس .1شکل 
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 .دهدیرا نشان م Yکشت نشده که نبود کروموزوم  یتهایدر لنفوس QF-PCR .2شکل 

 

 و نتیجه گیری بحث 

de la Chapelle 2000 سالتوضیح این سندرم در  در 

مردانه در افراد  پیدر فنوت یکه گاهگفته است  [0]

. [2] شودیم دهید ینابارور کینیکننده به کلمراجعه

است  دهیچیپ ی، امریاختلال تکامل جنس یماریب تیریمد

 یداشته باشد و رو ازین یجراح ایی یدرمان دارو تواندیکه م

 XX.[0]بگذارد ی فرد اثر منف یو اجتماع یجنس یزندگ

male 00 بلکه  ،دهدیرخ نم جایی ژنتیکیهدلیل جابهب تنها

در اثر هایپرپلازی مادرزادی آدرنال هم رخ بدهد.  تواندیم

تظاهرات  تواندیم FGF13همچنین ابراز شدید و فراوان ژن 

 کی XX male 46ی ماریاما ب، [20]مشابه داشته باشد 

هم دارد  یلیکه انواع فام [22]است  کیاسپوراد یماریب

یی مبتلا لیفام چیه بودکه منفرد سیک کیمورد ما . [21]

 جادیای برا ریاقل سه مسحدی کیاز نقطه نظر ژنت .نداشت

 SRYیحاو Y. کروموزوم 2وجود دارد.  46XXmaleاختلال

 .منتقل شود گریهر کروموزوم د ایکسیکاملاً به کروموزوم ا

در  کسیوابسته به کروموزوم ا دیابراز شد ایونی. موتاس1

 مانند ضهیتکامل ب یهاژن

2 HMG related-SRY ابیدر غ یکه حتSRY  منجر به

تنها که  Yة کنندپنهان سمیی. موزا1. شودیسندرم چاپل م

که حامل  ییدرصد از گنادها 10 .[2] دهدیدر گنادها رخ م

Y مکرر  یوپسیکه ب شوندیهستند مبتلا به گنادوبلاستوما م

 .[21] در آنان مطرح است یو گنادکتوم ضهیب

                                                           
1 (High Mobility Group) box genes SOX9  

 SRYژن  یها دارا XX Male 46از درصد  00تا  00

 یملکول زیآنال .[20 ،20] ژن را ندارند نیا یهستند و مابق

اتفاق  کسیکروموزم ا یرو ییکه اکثراً جابجا دهدینشان م

در  1یآزواسپرم یافتد. در واقع فقدان تمام فاکتورهایم

از  .[20-20، 22]شود یمی منجر به آزواسپرم Yکروموزوم 

ی ابهام جنسسبب  در نوزادان معمولاً SRYنبود  گرید یسو

اتوزومال که به  یهاژن ریبا مهار سا SRYژن  .[1] شودیم

 یاتینقش ح یدر تکامل جنس ،ندیگویم Zیهاژن هاآن

ی از ابهام جنس یعیوس فیط سببSRYنبود  نیبنابرا ؛دارد

بلند کروموزوم  یبازو یرو  SOX9اختلال .[21] شودیم

 نیهمچن .ها هستندمثال نیجمله ااز  SOX3و  27

  ونیموتاس

(R-spondin-1RSPO1) از سندرم چاپل با  ینوع تواندیم

به کانسر اسکواموس  لیکف دست و پا با تما پرکراتوزیها

 مرد در که استی ژن زکهین 1DAX1. [20]کند جادیپوست ا

بدون  XX male 46 ندیدر فرا تواندیم ،شدن مهم است

SRY یها را بررسژن نیا خود ماریما در ب .[10] مهم باشد 

 XX maleما در گروه  ماریب SRYکردن دایبا پ زیرا ؛مینکرد

+SRY .قرار گرفت 

                                                           
2 Azoospermia factor: AZF 

1 Dosage-sensitive sex reversal, adrenal hypoplasia 

critical region, on chromosome X, gene1 
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 نرمال بلوغی ابتدا در مارانیباین  تستوستروناگرچه 

؛ بنابراین کندیشدت افت مه ب سن شیافزا با جیتدرهب، است

 سمیپوگنادیها کیپرگنادوتروپیدر گروه ها ماریب جیتدرهب

ی سیس 0کمتر از  هاضهیب زیسا .[12 ،0] ردیگیقرار م

منجر به فقدان  یمن یهالوله ونیزاسینیالی. هاست

 زین و ما ماریب سیپن زیسا.[20 ،7] شودیاسپرماتژنز م

. نداشتی کوماستیژن و بود نرمال لایآگز و عانهیموی الگو

 تیشکا تنهای جنس لیم فیخف وکاهش ساله 20 ینابارور

بود که با وجود  نیا ماریب نیجالب ا ةنکت. بود ماریب

ساله تحت  20 کیبروتیکوچک و ف یهاضهیو ب یآزواسپرم

نرمال  ةتظاهرات مردان قرار نگرفته بود. پیوتایتست کار

 حال او جزنیمقالات است. با ا ریما در توافق با سا ماریب

 گریمشکل د یو نابارور زیناچ اریبسی جنس لیم کاهش

 10 که بودی قو کشاورز کینداشت و ی تناسل وی جسم

 تستوسترون لیدلهب اوی برا ما. بود کرده نیارسنگک سال

تستوسترون  یهفتگ گرمیلیم 100 یعضلان قیتزر سرم کم

 یشناسروان تیو حما کیژنت ة. مشاورمیانانتات شروع کرد

 یاز نابارور یناش یکاهش اضطراب و مشکلات خانوادگ یبرا

 مارانیاز دست ندادن ب یبرا جهیدرنت .شد انجام شیبرا

 پیوتایتست کار XX male 46مانند  یکیاختلال ژنت یدارا

همراه با  ژهیوهب یمبتلا به آزواسپرم مارانیدر ب دیحتماً با

 .انجام شود ضهیب یآتروف

 سپاسگزاری

تمام همکارانی که به ما در انجام این پژوهش یاری ز ا

 .ودشتشکر و قدردانی می  ،رساندند
 

 تعارض منافع

نویسندگان هیچ گونه تعارضی در منافع وجود ین ب

 .ندارد
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