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3,2,1, CS en individus amb cariotip mitdtic normal

Un total de 108 individus infértils amb cariotip mitdtic
normal Fformen la serie estudiada per nosaltres en aquest

treball (taula III),
|

Atenent-nos les figures de complexos sinaptinémics ob-
servades, els resultats obtinguts en aquests individus
{

poden ésser distribuits en quatre grups:

- Individusgamb formacié normal de complexos sinapti-

némics,

~ Individus amb bloqueig meidtic total en estadis

pre-paquiténics,
~ Individus amb anomalies als complexos sinaptinémics,

— Individus amb abséncia total de complexos sinaptiné..

mics,

La freqigncia draquests quatre grups en la nostra série
és representada a la taula VI i cada un d'ells serd trac-

tat més ampliament als apartats seglients,

3,2,1.1, Individus amb formacid normal de CS

Individus que presentaven una formacidé normal de complexos

sinaptindmics (fig. 26).

Podien ésser identificats tots els estadis de la profase
i la formacidé i morfologia dels complexos sinaptinemics

era equiparable a la de qualsevol individu control{veure
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et

Figura 26,- Nucli paquiténic d'un individu infértil amb for.
macid® normal de CS, Podem diferenciar els 23, XY

elements 1 en alguns CS es visible el cinetocor
(fletxes),

s
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3,1./1.). BEn tots els nuclis paquiténics, els CS aparei-
xien amb els elements laterals aparellats, ben formats,
podien ésser identificats (veure 3,1.3.) i el seu nombre

era de 23,XY,

Aquest grup inclou els individus amb meiosi completa, ai..
xi com aquells que présentaven un bloqueig mitjad de la me
iosi perd en els quals totes les figures de CS a 1'eétadi
de paquitd® eren normals (fig, 26). .

'f

(

3.2.1.2. Individus amb bloqueig meldtic pre-paquiténic

|

‘Individus que presentaven un bloqueig meidtic en estadis
anteriors a paquité; per tant totes lesg c&l,lules obser-

vades es trobaren en estadis pre~sindptics (fig, 27).

En tots aquests individus el bloqueig es detectava degut
a 1'alt index de fases de leptot® i/o zigotd (veure 3,1.2.)

i abséncia total d'estadis més avancats,

3.2,1,3, Individus amb anomalies dels CS

Individus en els quals observem'anomalies dels complexos
sinaptinémics (Ffig, 28) als nuclis estudiats a 1'estadi
de paéuité, Adquests individus, en Jeneral, presentaren

alhora associat un bloqueig meidtic més o menys drastic.

detectable per ltalt index de zigotés/paquitds observat,




g

Figura 27.— BEspermatdcits de dos individus que presentaven
‘ bloqueig meidtic total pre-~paquiténic,

a) ‘bloqueig a nivell de leptoté

b) bloqueig a nivell de zigoté.
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Les formacions anormals dels complexos sinaptinémics obw
servades en els nuclis paquiténics draquests individus

eren de tres tipus ben diferents:

A - preséncia de CS amb problemes draparellament dels seus
elements laterals, ja sigui de forma terminal o intersti..
cial (figs, (28 1 29). En tots els casos els elements late
rals dels complexos sinaptinémics que no aparellen eren
'perfectament visibles, Aquestes anomalies d'aparellament
/podien afectar un o més CS autosdmics, No hem observat en
cap'cas una falta total d'aparellament en tots els elements,

Cosa que donaria lloc¢ a nuclis‘amb 46,X Y elements,

B. -~ preséncia de complexos sinaptinémics fragmentats,amb
aspecte de trocos (fig. 30), Aquesta fragmentacid afecta

sempre nombrosos CS dintre dels nuclis paguiténics,

C - preséncia als nuclis paquiténics de CS amb els elements
laterals apareliats, perd amb CS draparenca laxa, on es di
ferenc1en claram@nt els elements laterals que formen part
dels complexos sinaptinémics (fig. 31), Aquestes fermacions
afecten sempre tots els CS autosbmiés del nucli pagquiténic
on s'obéerven, Tenint en compte la poca qualitat dels nul
clis observats amb aqﬁestes formacidns, no descartem la po
sibilitat d'un artefacte degut a 1l'extensid, Malgrat tot,
1 a 1'observar aquesta situacid associada a 1'Unic cas de
desinapsi amb fragmentacid estudiat en aquest treball, hem

considerat adient incloure'l com un tipus dtanomalia de

- formacié dels cs,

Fls individus afectats podien presentar anomalies dels CS
en totes les cdl,lules analitzades o bé tan sols en un de..

terminat tant per cent de les mateixes,
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Figura 28,.- Espermatdcit Paquiténic humd amb. anomalies en
1l'aparellament dels elements laterals, tant

final com 1nterstlcla1ment dels complexos si

naptinémics (fletxes).,
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Figura 29.- Espermatdcit paquiténic humd amb la preséncia
d'anomalies d'aparellament en nombrosos ele-

ments (fletxes). En alguns CS podem diferen-

ciar els cinetocors (cap de fletxa), i el bi

valent sexual hi é&s perfectament identifica-

ble,



Figura 30.-—

110

Nucli paquiténic d'un pacient amb fragmentacid
de complexos sinaptinémics. Els nombrosos frag
ments (fletxes) fan impossible la identifica-

cib dels CS; 1'Gnic element clarament visible

és el parell XY.
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te

Figura 31,- Nucli paquiténic huma amb complexos sinaptinémics
draspecte laxe, Podenp observar..hi 1taparellament

dels elements laterals de]s CS, perd no drengai-
zament total,
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3.2.1.4, Individus amb dbséncia total de CS

Grup format per aquells individus en els quals no stobser
varen complexos sinaptinémics, ja sigul per no presentar

. En cap cas no sthi detectava la preséncia

cél,lules germinals, o bé perqué no sthi iniciava la divi
sié meiéticz

‘de CS, ni tén sols en estadis precocgos de formacid,

1'3,2,2, CS en individus portadors dranomalies cromosdmiques

Aquest grup era format en la nostra série per dos indivi-
dus portadors dranomalies crombsémiques estructurals (lr'un

portador druna translocacié 14/21 i 1'altre diuna translo

‘cacid 13/14) i per un individu que presentava sindrome de

Klinefelter en forma de mosaic 46,XY/47,6XXY.

3.2,2,1, Formaci® dels CS en individus portadors de trans-—

locacions

Les preparacions de complexos sinaptinémics presentaven,
en ambdbds casos, nombrosos nuclis profadsics,  El predomini
drestadis de leptoté i zigot@ evidenciava un bloqueig par

cial en 1'inici de profase,

Els nuclis paquiténics estudiats presentaven 22 XY comple

x0s -sinaptinémics i la formacid del trivalent corresponent
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Figura 32,- Espermatdcit profasic en un individu portador
d'una translocacibé 14/21, Els CS que formen el
trivalent sén facilment identificables (requadre),



trans

Figura 33.— Complexos sinaptinémics corresponents als tri
valents formats en un individu portador dtuna
translocacid 14/21,

a), b) i ¢) aparellament del trlvalent en con
figuracid cis.

d) aparellament del trivalent en configuracid
trans. :

Les fletxes assenyalen els teldmers dels tri-
valentss
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i

en cada cas (fig, 32)., El trivalent era identificable per
la seva morfologia 1 mida, essent les configuracions si..
naptiques presentades idéntiques a les esperades teorica-
ment, Tots els trivalents estudiats presentaven un apare-
llament incomplet dels finals centromérics dels elements
acrocéntrics del trivalent; La regid aparellada dels trd

valents no presentava diferéncies respecte a qualsevol

“altre CSs, Algunes de les figures paquiténiques presenta-

ven també complexos desindptics,

En analitzar la geometria, en cis.o trans (fig, 33), que

presentaven els trivalents en les dues translocacions es-

tudiades,;hem obsérvat un total predomini draparellament
dels trivalents en conlfiguracid cis (99%) i tan sols en
molt rares ocasions hem trobat cél,lules que presentaven
el trivalent en configuracié trans (1¢%). Aquestes dades,
només posibles d'obtenir mitjangant ltestudi dels CS, pre
senten un gran interés a 1lthora de preveure la segredacid
dels cromesemes implicats en la translocaci® (veure dis-
cusid) i demostren la precisid en la deteccid i caracte-

ritzacid de translocacions que ofereix ltestudi de CS amb

microscopi Optic,

3,2,2,2, Formacid de CS en la Sindrome de Klinefelter

Bl pacient estudiat era un individu dque presentava un Ca-

riotip somdtic 46,XY/47,XXY amb aproximadament un 50% de

cada 1inia cel,lular,

Bl nombre de figures profasiques amb CS era melt abundant,
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i ens permetia lfanalisi acurada de 180 paquitds, Atenent..
nos ‘a les caracteristiques dels nuclis paquiténics obser-

vats, podem reunir-los en tres grups:

a) nuclis paquiténics en els’quals stobservava una forma-
cidé normal de CS, amb els 22 elements autosdmics i el pa-—
rell XY perfectament diferenciables (fig, 34), Aquestes
cell, 1ules correspondrien a la linia cel,lular 46, XY amb

[

comportament meidtic normal fins a paquitd,

b) nuclis ensels quals el seu recompte de CS reflectia 24
elements 1 en els quals no es. diferenciava cap formacid
que pogués atribuir—se al parell XY (f£fig, 35), Aquestes
cél,lules podrien interpretar..se com les corresponents a
la 1inia cel,lular 47,XXY en les quals la vesicula sexual
no es formaria; La qualitét draquestes figures no va per-
metre un bon cariotipat dels CS, i per fant no podem de~
mostrar 1l'aparellament entre les dues X i la preséncia de

la Y sola, encara que sembla el cas més possible,

¢) nuclis que presentaven una fragmentacid de CS similar
a la descrita anteriorment per a individus infértils cro-
mosdmicament normals (veure 3,2,1,3,), La mateixa fragmgg
tacidé feia impossible la identificacid dels CS i per tant
ltassociacid d;aquestes figures"a una linia cel,lular o

ltaltra,(fige 36).
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Figura 34.- BEspermatdcit paquiténic d'un individu amb Sin-
drome de Klinefelter (46,XY/47,XXY), amb forma
ci6 normal de complexos sinaptinémics, presén-
cia de vesfcula sexual i identificaci6 de 23,X%Y
elements.
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Figura 35.- Espermatdcit paquiténic en un individu amb Sfn-
drome de Klinefelter (46,XY/47,XXY), amb forma-
ci6 normal de CS; no s'hi detecta la preséncia
del parell XY i es compten 24 CS.

Figura 36.- Espermatdcit paquiténic en un individu amb
Sfndrome de Xlinefelter (46,XY/47,%XXY), amb
fragmentaci® de CS (fletxes).
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3,3, BEstudi meidtic cromosdmic en individus infértils

Lrestudl meidtic convencional es va dur a terme paral,le.
lament al de complexos sinaptinémics en tots els indivi-
dus de la ngstra série, donant-nos aixi la possibilitat

d'obtenir informacid de les cél,lules en divisid en 1la

primera i segona divisid meidtica,

El nombre de divisions meidtiques estudiades i la seva

qualitat depenia de 1lt'individu analitzat en cada cas,

Ltestudi dels cromosomes meiét;cs es va dur a terme prin
cipalment a metafase I, cosa que permetia analitzar el nom
bre de bivalents, la pres®cia dfunivalents o multivalents
i calcular la freqliéncia de quiasmes que presentaven els
bivalents autosémics, Alhora, i principalment en els indi
vidus que presentaven bloqueig meidtic a nivell d'esperma
técit primari, stestudiaven les figures en profase I a fi
i efecte d'intentar detectar possibles anomalies d'apare-
llament entre els bivalents 1 la presdncia o abséncia de

vesicula sexual,

Segons els resultats de 1lt'estudi meidtic convencional, els
individus estudiats en aquest treball poden ésser distri-

buits en els grups segllents:

1 — Individus amb bloquelg complet a nivell d'espermatdcit
primari, Les Uniques figures meidtiques observades en
les preparacions draquests individus eren figures pro-

Pdsiques molt inicials,

2 ~ Individus amb bloqueig complet a nivell dtespermatdcit

primari 1 amb preséncia dranomalies draparellament en
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en cada cas,
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les figures profdsiques paquiténiques estudiades,

Individus que presentaven algunes figures meiétiQues
en metafase I amb aspecté'pormal perd amb un bloqueig
bastant drastic a nivell d'espermatdcit primari (oli-

gozoospermia severa o azoospermia),

Individus amb comportament meidtic normal i ~grau inter
medi de ?Foquelg meidtic (ollgozoospermla) A les pre-
paracions dtaquest grup dvindividus podien observar-se

tots els estadis de la meiosi,

Individus amb desinapsi cdmpleta de bivalents (Templa
do i col,, 1980), Les preparacions meidtiques estudia
des presentaven un aparellament‘crbmosbmic normal fins
al faquité, perd amb una baixa freqiégncia de quiasmes
a la metafase I entre els-bivalentS'autosémics (veure

1.4.).

Individus amb desinapsi individual de bivalents (Tem-
plado i col,, 1982), Les figures meidtiques observades
tenien caracteristiqﬁes molt similars a les del grup
anterior, perd les metafases I afectades presentaven
tan sols alguns dels bivalents autosdmics amb baixa

freqiidncia de quiasmes (veure 1.4.).

Individus amb anomalies cromosdmiques estructurals
(veure taula III), Les preparacions meidtiques demos-

traven la preséncia dels multivalents corresponents

Individus amb anomalies numdriques (Sindrome de Kline-
felter), Les ﬁniqnés figures meidtiques observades cor

responien a escases profases I de poca qualitat,
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1

9 - Individus que presentaven un comportament meidtic nor

mal fins a la profase I 1 la preséncia a la metafase I
drunivalents de petita mida, cosa que fins ara era con

siderada com a "normal",

10~ Individus amb abséncia completa de cél,lules germinals,
ja sigui amb 1ftinica preséncia de cél,lules de Serto-
1i o bé/ amb abséncia total de cé&l,lules a les prepara

cions estudiades,

/-La distribucid i freqliéncia d'aquests grups é&s representa

o

da a la taula VII,




| ' Individus

Bloqueig complet espermatdcit
Primari - 20
Bloqueig complet i anomalies
diaparellament a profase I 7
Escases mejaﬁases I i quasi‘byg
queig compyeﬁ a espermatdcit
primari 6
Meiosi normal i grau intermedi
de bloqueig ! 38
Desinapsi completa bivalents

. total : 1

. parcial 3
Desinapsi individual bivalents

. total

; parcial 2

-, parcial amb Ffragmentacid 1
Anomalies estructurals 2
Anomalies numériques » 1
Univalents de petita mida a metafase I 7

Abséncia cél,lules germinals 18

Taula VIT: Série de 111 individus infértils segons el seu

B P B

comportament meidtic cromosdmic,
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3.4, Estudi comparatiu dels resultats meidtics convencio..

nals i dels de complexos sinaptindmics

|

Tenint en compte els resultats obtinguts mitjancant 1rana
1isi de complexes sinaptinémics (veure 3.2,) i els de lres
tudi cromosdmic (Veufe 3.3.) realitzats paral,lelament,

stha intentat relacionar ambdues dades en un conjunt que

englobi aquEpts dos nivells de 1'estud1 de la meiosi en

JL masculina,
] i
Segons aquestes dades els individus es tudlat5 en aquest

1tinfertili

treballApoden ésger distribults en quatre diferents grups:’

[

I - Comportament meidtic normal

IT - Anomalies meidtiques detectables per 1l'estudi cromo-
sdmic i de CS

ITII — Anomalies meidtiques detectables tan sols per 1'€S.
tudi de C8 | |

IV - Abséncia de cél,lules germinals,

La freqléncia draquests quatre grups al nostre treball és
representada en la taula VIII i cada un d'ells serd trac-

tat més ampliament als apartats seglients,

3.4.1, Comportament meidtic normal

Cromosdmicament, les preparacions draquest grup d'indivi-
dus presentaven tots els estadis de la meilosi amb aspecte

normal,
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Lt'estudi de CS reflectia una formacid normal tot al llarg
de la profase I i en ltestadi de paquite lraparellament

entre els elements laterals dels complexos era total (fig,

37).

Aquest grup seria format péls 38 individus amb bloqueig

intermedi de la meiosi (oligozoospermia) (veure taula VII).

|

[

D

3.4.2, Anomalies meidtiques detectables a nivell cromosd-

mic

Les preparacions convencionals posaven de manifest un com
portament meidtic anormal (falles draparellament a profa-

se, multivalents, metafases I desindptiques, etc,..).

Ltestudi de complexos sinaptinémics presentava una forma-
cié anormal dels complexos amb anomalies draparellament

a paquitdé o CS fragmentats,

Aquest grup seria format pels 7 casos de bloqueig meidtic
complet amb anomalied draparellament a la profase, els 12
casos que presentaven desinapsi, els dos casos amb anoma
lies estructurals i els 7 casos amb univalents de petita

mida a la metafase I (fig, 38 i 39),



