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Durant el procés de divisio cel-lular conegut com a meiosi, poden tenir lloc errors en la segregacié cromosomica,
donant gametes amb un nombre erroni de cromosomes, que poden ser I'origen d'infertilitat masculina, avortaments
espontanis o de descendéncia afectada. Aquest treball descriu, per primera vegada, la separacié prematura de
cromatides germanes —ja detectada en oocits- en la formacié de gamets masculins (espermatogénesi).

La meiosi és un procés de divisio cel-lular especialitzat, que permet la formacié de gametes diferents geneticament i amb

el nombre de cromosomes reduit a la meitat. Per aix0, les cel-lules germinals pateixen una sola replicacié del seu material
genétic, seguida de dues divisions consecutives: la meiosi | (MI) i la meiosi Il (MIl). Durant agquestes divisions poden tenir lloc
errors en la segregacié cromosomica, donant gametes aneuploides (amb un nombre erroni de cromosomes) que poden ser
origen d'infertilitat masculina i, en cas de fecundar, d'avortaments espontanis o d'embrions aneuploides.

A l'espécie humana, les anomalies numériques son responsables d'aproximadament un 45% dels avortaments espontanis

i un 5% de les morts perinatals. Un 0,3% dels nounats neixen amb malformacions i retard mental causats per anomalies
cromosomiques numeriques, de les quals la més freqlient és la sindrome de Down (trisomia del cromosoma 21).

En el nostre treball, hem analitzat la meiosi en biopsia testicular i semen procedent d'un individu amb teratozoospermia
(alteracions en la morfologia de >30% dels seus espermatozoides) i historia d'avortaments espontanis, per detectar anomalies

meiodtiques que poguessin causar la seva infertilitat. S'han utilitzat técniques de citogenética molecular per la deteccid
d'aneuploidies a MI, MIl i espermatozoides.
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Figura 1. Mecanismes de no disjunci6 durant la primera divisié meiodtica, origen d'anomalies cromosomiques a la
descendéncia. Adaptat de Hassold i Hunt, 2001 (Nat Rev Genet, 2: 280-291).

Un 41,5% dels espermatocits a Ml presentaven els cromosomes sexuals separats, amb una consegtient elevada frequéncia
d'aneuploidia a espermatocit Il i a espermatozoide. En aquest individu hem observat dos mecanismes de no disjuncié durant

la primera divisié meiotica (figura 1) responsables de la formacio d'espermatozoides aneuploides: (1) Segregacio a l'atzar dels
dos cromosomes homolegs degut a I'abséncia de quiasma (intercanvi entre cromatides homologues) entre ells (No disjuncié
aquiasmatica), i (2) Segregacio6 de les cromatides germanes a Ml (Separacidé prematura de cromatides germanes). Aquest Ultim
mecanisme de no disjuncid, detectat préviament en o0cits, s'ha descrit en lI'espermatogénesi humana en aquest treball per
primera vegada (Figura 2).
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Figura 2. Cariotip d'espermatocit Il amb separacié prematura de les cromatides germanes durant la Meiosi |. Presenta, a més
del cromosoma 21 (junt amb cromosoma 9), una cromatide 21 extra. A) tincié de DAPI. B) imatge d'M-FISH. Chr: cromosoma;
Cht: cromatide.
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