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Микроделеции Y-хромосомы являются одними из частых вариаций числа копий (CNV), связанных
с нарушением фертильности и бесплодием у мужчин. Исследованы частота и спектр делеций в ре-
гионе AZFc (локус Yq11.223) у российских фертильных мужчин (n = 436). Полные делеции региона
AZFc (b2/b4) не выявлены в исследованной выборке, частичные AZFc-делеции обнаружены у 77
(17.7%) индивидуумов. Наиболее частыми типами из них являлись делеции b2/b3 и gr/gr, которые
детектированы у 64 (14.7%) и 10 (2.3%) пациентов и составили 72.8 и 23.3% всех выявленных микро-
делеций Y-хромосомы соответственно. Другие (редкие) типы частичных делеций AZFc детектирова-
ны у 3 (0.7%) мужчин. Полученные данные свидетельствуют, что у российских фертильных мужчин
частичные делеции региона AZFc являются распространенными микроделеционными вариантами
(CNV) Y-хромосомы, при этом делеция b2/b3, характерная для N1-гаплогруппы, является наиболее
частым их типом.
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Микроделеции Y-хромосомы являются одной
из частых генетических причин нарушения ре-
продуктивной функции у мужчин. Патогенные
делеции эухроматиновой области длинного плеча
Y-хромосомы (локусы Yq11.221-q11.223) приводят
к нарушению сперматогенеза и мужской фер-
тильности [1–6]. Данный участок региона MSY
(the Male Specific region of the human Y chromo-
some) содержит ряд генов, имеющих тестис-спе-
цифичную экспрессию и контролирующих спер-
матогенез [7]. В нем картирован локус (регион)
AZF (Azoospermia Factor, “фактор азооспермии”),
в котором согласно локализации крупных повто-
ряющихся микроделеций выделены три (суб)ре-
гиона: AZFa, AZFb и AZFc [1]. Цитогенетически
идентифицируемые несбалансированные струк-
турные перестройки с вовлечением Y-хромосомы
(кольцевые и изодицентрические хромосомы,
транслокации, терминальные делеции и др.) и
микроделеции ее длинного плеча (Yq) могут при-
водить к потере всего локуса AZF (Yq11.2) или ка-
ких-либо его частей [2–4].

Наиболее часто микроструктурные перестройки
Y-хромосомы возникают в регионе AZFc (локус
Yq11.223), что связано с присутствием в нем мно-

жества протяженных повторов (ампликонов), име-
ющих высокую степень гомологии (более 99.9%)
(рис. 1) [7–10]. Межхроматидная и внутрихрома-
тидная неаллельная гомологичная рекомбинация
(NAHR) приводит к образованию несбалансиро-
ванных микроструктурных перестроек – микроде-
леций и дупликаций (вариаций числа копий – copy
number variation, CNV) Y-хромосомы [6, 8–10]. Все
полные AZF-делеции, т. е. удаляющие целиком
один регион или более протяженные, являются
патогенными мутациями de novo и вызывают вы-
раженное нарушение сперматогенеза, приводя к
мужскому бесплодию вследствие азооспермии
или олигозооспермии тяжелой степени [1–6].
Крайне редко у некоторых пациентов с олиго-
зооспермией, имеющих “нетяжелые” типы пато-
генных микроделеций Y-хромосомы, например,
делеции региона AZFc, отмечают сохранение фер-
тильности, но бесплодие у их сыновей [1, 11, 12].
Полные делеции региона AZFc (делеции b2/b4)
являются наиболее частым типом патогенных
микроделеций Y-хромосомы, составляющих 65–
70% всех клинически значимых AZF-делеций, и
приводят к необструктивной азооспермии или
выраженной олигозооспермии [1–6, 9, 13]. Про-
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Рис. 1. Схематичное изображение AZFc-региона Y-хромосомы человека, располагающихся в нем палиндромов и ам-
пликонов, а также частых типов его делеций. Сверху показана протяженность региона AZFc. Далее, сверху вниз: па-
линдромы (P1, P2 и P3), ампликоны (показаны стрелками различного цвета) гены данного региона Y-хромосомы и ис-
следованные STS-маркеры (маркеры sY254 и sY255 присутствуют в каждой копии гена DAZ), ниже представлены ос-
новные типы делеций (полная AZFc – b2/b4, частичные – b1/b2, b2/b3, gr/gr делеции и подтипы gr/gr делеции g1/g2,
r1/r3, r2/r4).
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ведение процедуры экстракорпорального опло-
дотворения методом ИКСИ (от англ. ICSI – In-
traCytoplasmic Sperm Injection, введение сперма-
тозоида в цитоплазму, интрацитоплазматическая
инъекция сперматозоида) позволяет решить про-
блему мужского бесплодия у большинства паци-
ентов с полными AZFc делециями [14].

В отличие от полных неполные (частичные)
делеции региона AZFc или в его проксимальной
границе – области, также относящемуся к регио-
ну AZFb (частично перекрывающемуся с ним)
встречаются как у мужчин с бесплодием, так и у
фертильных мужчин. При этом они часто явля-
ются микроструктурными полиморфизмами (не-
патогенными CNV) Y-хромосомы, которые на-
следуются по мужской линии [2, 4, 6–10]. Это
обусловлено ди-/мультикопийностью генов дан-
ного региона (DAZ, BPY2, CDY1, CSPG4LY,
GOLG2ALY) [7–10], поэтому при частичных деле-
циях данного региона Y-хромосомы теряется
только часть копий его генов, но сохраняется их
функция, при этом размер делеций может дости-
гать 1.6–2.2 млн пн [15–20]. Роль многих частич-
ных делеций региона AZFс в нарушении сперма-
тогенеза и мужской фертильности окончательно
не установлена. По крайней мере для некоторых

их типов, например делеций gr/gr, показано, что
они могут являться генетическими факторами
нарушения мужской фертильности, предраспо-
лагающими к снижению количества и качества
сперматозоидов у мужчин различных националь-
ностей [9, 19, 21]. Частота и спектр частичных
AZFс-делеций варьируют в разных популяциях и
клинических группах мужчин (фертильные, с
нормозооспермией, бесплодием и различными
формами патозооспермии), при этом данные ис-
следований свидетельствуют об определенных
этнических различиях по частоте и типам деле-
ций, а также о связи многих микроструктурных
перестроек Y-хромосомы с ее гаплотипом [2, 9,
10, 16–20].

Цель исследования – определение частоты и
спектра делеционных нарушений AZFc региона
Y-хромосомы у российских фертильных мужчин.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Исследованная выборка состояла из 436 не-
родственных российских мужчин с доказанной
фертильностью, являющихся биологическими от-
цами не менее одного ребенка от беременностей,
наступивших естественным путем. Факт биоло-
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гического отцовства подтвержден результатами
ДНК-исследования по поводу определения био-
логического родства.

Кровь получали методом венепункции в одно-
разовые пластиковые пробирки с консервантом
(0.5 М раствор ЭДТА) в соотношении консер-
вант/кровь – 1 : 10. Геномную ДНК выделяли с
помощью наборов DNA prep 100 (“Diatom”, Рос-
сия) и Wizard genomic purification kit (“Promega”,
США).

Для детекции микроделеций Y-хромосомы ис-
пользовали метод мультиплексной полимеразной
цепной реакции (мПЦР). Для выявления делеций
региона AZFc анализировали наличие/отсутствие
шести STS (sequence-tagged site)-локусов (ДНК-
маркеров): sY1192, sY1291 и sY1206, а также его
границ: проксимальная – sY142, sY1197 граница
(палиндром Р3) и дистальная – sY1125 (табл. 1).
Для полных AZFс-делеций (делеций b2/b4) харак-
терно отсутствие амплификации следующих STS-
локусов Y-хромосомы: sY1192, sY1291, sY1206, для

Рис. 2. Электрофореграмма продуктов мультиплексной ПЦР в 7%-ном полиакриламидном геле (ПААГ). Сверху ука-
зан номер дорожек (1–20), слева – STS-маркеры. Дорожки 1, 2, 6, 8, 10–17, 19 – норма (отсутствие делеций); дорожка 3 –
делеция sY1192, sY1197 (делеция в пределах палиндрома P3); дорожка 4 – положительный контроль; дорожка 5 – отри-
цательный контроль (без ДНК); дорожка 7 – делеция маркера sY1192 (b2/b3), дорожки 9 и 18 – делеция маркера sY1291
(gr/gr), дорожка 20 – маркер молекулярного веса.
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Таблица 1. Характеристика различных типов делеций AZFc-региона Y-хромосомы по наличию STS-локусов, раз-
меру делеции, числу утраченных и сохраненных генов
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делеций b2/b3 – отсутствие локуса sY1192, для де-
леций gr/gr – отсутствие локуса sY1291, для деле-
ций b1/b3 – одновременное отсутствие локусов
sY1192, sY1197 и sY1291.

Амплификацию ДНК выполняли на програм-
мируемом термоциклере МС2 (“ДНК-техноло-
гия”, Россия) с использованием Taq-полимеразы.
Реакционная смесь включала: 3 мкл геномной
ДНК, 2.5 мкл каждого dNTP в 2.5 мкл однократ-
ного буфера для ПЦР (67 мМ Tris-HCl, pH 8.8,
16.6 мМ (NH4)2SO4, 0.01% Twin-20), добавляли
0.3 мкл термофильной ДНК-полимеразы с анти-
телами, 20–30 мкл минерального масла. ПЦР
проводили в следующем режиме: первоначальная
денатурация t = 95°С – 2 мин, t = 94°С – 45 с, t =
= 65°С – 45 с, t = 72°С – 45 с, финальная дострой-
ка t = 72°С – 7 мин. Результаты амплификации
оценивали методом электрофореза в 7%-ном по-
лиакриламидном геле (ПААГ) с последующим
окрашиванием в растворе бромистого этидия
(0.1 мкг/мл в 1× TBE). Оценку полученных резуль-
татов и запись изображений полученных гелей про-
водили с использованием станции гель-документи-
рования GEL DOC 2000 и пакета программ “QUAN-
TITY ONE ®” фирмы “BIORAD” (Италия).

РЕЗУЛЬТАТЫ
Микроделеции Y-хромосомы обнаружены у 77

(17.7%) из 436 фертильных мужчин (табл. 2, рис. 1).
Среди обследованных индивидуумов не обнаруже-
но делеций, целиком захватывающих AZFc-регион,
т.е. полных делеций AZFc (b2/b4). Все детектиро-
ванные микроделеции удаляли только часть регио-
на AZFc или его проксимальной границы (палин-
дром P3), т.е. являлись неполными/частичными де-
лециями данного региона. Наиболее частыми
типами из них являлись делеции b2/b3 и gr/gr, де-
тектированные у 64 (14.7%) и 10 (2.3%) мужчин

соответственно. Данные вариации числа копий
составили 83.1 и 13.0% от всех выявленных мик-
роделеций Y-хромосомы соответственно. Другие
(редкие) типы частичных делеций AZFc детекти-
рованы у 3 (0.7%) индивидуумов. Среди них одна
делеция (с утратой локусов sY1192 и sY1197) рас-
полагалась в проксимальной области региона
AZFc и захватывала палиндром Р3, а две другие
делеции частично захватывали палиндромы Р2
или Р1 (sY1192, sY1206, n = 1; sY1291, sY1206, n = 1)
(табл. 2).

Вероятно, что все обнаруженные микроделе-
ции характеризовались потерей двух копий генов
семейства DAZ, представленных на референсной
Y-хромосоме в четырех копиях (DAZ1-4). Среди
мужчин исследованной выборки не обнаружена
делеция b1/b3, при которой также утрачиваются
две из четырех копий гена DAZ, а также отсутству-
ют локусы sY1192, sY1197 и sY1291. Также ни у од-
ного пациента не отмечено делеций, захватываю-
щих только локусы sY142 и sY1125, располагаю-
щиеся в проксимальной и дистальной границах
региона AZFc соответственно.

ОБСУЖДЕНИЕ
Многими авторами показана выраженная ва-

риабельность по частоте и спектру микроделеций
длинного плеча Y-хромосомы в различных группах
мужчин [2, 4, 5]. В значительной мере они зависят
от критериев формирования исследуемой выборки.
Основными факторами, влияющими на частоту и
типы делеций в локусе AZF (Yq11.2), являются нали-
чие фертильности, мужского бесплодия и его при-
чин (в том числе не связанных с микроделециями
Y-хромосомы), наличие и степень нарушения спер-
матогенеза и выраженность сперматологических
изменений (форма патозооспермии). Наиболее вы-
сокую частоту (в среднем около 10%) клинически

Таблица 2. Делеции AZFc-региона Y-хромосомы, обнаруженные у российских фертильных мужчин

Тип делеции AZFс-региона Делетированные
STS-маркеры

Число обнаруженных делеций,
n (частота делеций, %)

Полная делеция региона AZFc (del ‘b2/b4’) sY1192, sY1291, sY1206 0 (0.0)

del b1/b3 sY1192, sY1197, sY1291 0 (0.0)

del b2/b3 sY1192 64 (14.7)

del gr/gr sY1291 10 (2.3)

del P3a/b/c sY1192, sY1197 1 (0.2)

del P3d sY1197 0 (0.0)

Другие типы
частичных делеций региона AZFc

sY1192, sY1206 1 (0.2)

sY1291, sY1206 1 (0.2)

sY1206 0 (0.0)

Всего делеций: 77 (17.7)
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значимых микроделеций в локусе Yq11.2 регистри-
руют среди мужчин с необструктивной (секретор-
ной) азооспермией и олигозооспермией тяжелой
степени неясного генеза [4–6, 9]. При этом частота
патогенных микроделеций Y-хромосомы (боль-
шинство из которых являются полными “класси-
ческими”) AZF-делециями, у мужчин с наруше-
нием фертильности существенно не зависит от
региона мира/страны, т.е. от этнического состава
исследуемой выборки [22].

Наиболее частым типом патогенных микроделе-
ций Y-хромосомы является полная делеция региона
AZFc (b2/b4), доля которой составляет 65–75% всех
полных AZF-делеций [1–6, 9]. Ее частота у рос-
сийских мужчин с бесплодием, связанным с
азооспермией или олигозооспермией тяжелой
степени, составляет 8.2% [3]. Данная делеция
имеет размер 3.5 млн пн и возникает в результате
несбалансированной рекомбинации между ам-
пликонами b2 (blue2) и b4 (blue 4), располагающи-
мися в дистальных областях палиндромов P3 и P1
соответственно (рис. 1) и приводит к потере 21 из 32
генов и транскрибирующихся последовательно-
стей данного региона (табл. 1) [8]. В исследован-
ной нами выборке фертильных мужчин не обна-
ружено полных делеций региона AZFc (делеций
b2/b4 и других более протяженных делеций), все
детектированные делеции являлись частичными.

В литературе сообщались единичные случаи
сохранной фертильности у мужчин, имевших па-
тогенные микроделеции Y-хромосомы, в том чис-
ле полные делеции региона AZFc [1, 11, 12]. Дан-
ные случаи, как правило, были выявлены при об-
следовании их сыновей, которые обращались для
медицинской помощи в связи с бесплодием в
браке. У мужчин с полными делециями региона
AZFc может встречаться не только азооспермия
или олигозооспермия тяжелой степени (снижен-
ное количество сперматозоидов в эякуляте, менее
1–2 млн/мл), но и менее тяжелые формы олиго-
зоспермии, что может быть совместимо с сохра-
нением фертильности при отсутствии тяжелой
астено-/тератозооспермии помимо олиго-
зооспермии [1, 4, 11–14].

У мужчин с частичными делециями региона
AZFc в отличие от полных AZFс-делеций, напро-
тив, отмечается широкая вариабельность в пока-
зателях спермограммы (от нормозооспермии до
различных по тяжести форм патозооспермии
вплоть до азооспермии). У них отмечается выра-
женная гетерогенность по состоянию спермато-
генеза, отсутствию или наличию и выраженности
нарушений репродуктивной функции (от полно-
стью сохранной фертильности, до субфертильно-
сти и бесплодия) [2, 4–6, 9, 13].

У мужчин исследованной нами выборки не
выполнялось исследование эякулята, поэтому
невозможно оценить их сперматологические диа-

гнозы. Наличие фертильности не равнозначно
нормозооспермии (нормальным количественным и
качественным показателям сперматозоидов) и на-
оборот. Частота нормозооспермии в супружеских
парах с бесплодием в браке составляет 11–30%
[23]. Вероятно, что только часть обследованных
имели нормозооспермию, другая часть – пато-
зооспермию. Кроме того, следует учитывать, что
могут как количественные, так и качественные
характеристики эякулята существенно изменять-
ся со временем, и для их оценки у фертильных
мужчин следует их анализировать на момент на-
ступления беременности/родов, а не спустя дли-
тельного срока, поскольку это может не отра-
жаться на показателях спермограммы. Спермато-
логические исследования, которые оценивали бы
сперматологические показатели в динамике, у
мужчин с микроделециями Y-хромосомы не про-
водились.

Зависимость частоты и типов частичных мик-
роделеций в локусе AZF от этнического проис-
хождения и гаплотипа Y-хромосомы показана во
многих исследованиях [16–20]. Так, у мужчин из
западноевропейских популяций наиболее рас-
пространенным типом частичных делеций регио-
на AZFc является делеция gr/gr [19, 21, 23]. Она за-
няла второе место по частоте AZF-делеций у рос-
сийских фертильных мужчин (2.3%). Частота
делеции gr/gr варьирует среди мужчин из различ-
ных регионов мира, так в США она составляет 2.1,
в Польше – 2.5, Индии – 6.7, Тунисе – 7.1, Вьет-
наме – 15% [19]. Делеция gr/gr приводит к потере
9 из 32 генов и транскрибирующихся последова-
тельностей AZFc-региона, и имеет размер около
1.6 млн пн (табл. 1). Делеция gr/gr является наибо-
лее частой микроделецией Y-хромосомы у мужчин
различных этнических групп, при этом распростра-
ненность делеций gr/gr варьирует от 2.1 до 12.5%
среди у индивидуумов из общей популяции [24].
Исследование крупных выборок мужи от 0 до
10.2% среди мужчин с нормозооспермиейчин из
различных популяций и мета-анализ исследова-
ний позволили установить, что наличие gr/gr уве-
личивает вероятность сниженного количества
сперматозоидов в эякуляте, т.е. является факто-
ром риска снижения мужской фертильности в
среднем в два раза [19, 21]. Однако тестирование
на наличие частичных делеций региона AZFc не
является обязательным для диагностики причин
мужского бесплодия [22, 24].

Следует отметить, что некоторые распростра-
ненные частичные микроделеции Y-хромосомы,
в частности делеции gr/gr представляют собой не
одинаковые вариации числа копий (CNV). Они
имеют различные подтипы (g1/g2, r1/r3, r2/r4 и
другие) размер и генный состав, вследствие раз-
личий в механизме формирования [2, 9, 10, 20].
Определение подтипов (субтипирование) деле-
ций, а также наличия микроинверсий и частич-



ГЕНЕТИКА  том 58  № 7  2022

ДЕЛЕЦИИ AZFс РЕГИОНА Y-ХРОМОСОМЫ 843

ных дупликаций AZFc-региона требует дополни-
тельного молекулярно-генетического исследо-
вания. Их субтипирование так же как и Y-
гаплотипирование не было выполнено в данном
исследовании, так как это не входило в задачи ис-
следования. Y-гаплотипирование и определение
копий утраченных генов региона AZFc не исполь-
зуется широко в ДНК-диагностике мужского бес-
плодия [22].

В исследованной группе российских фертиль-
ных мужчин наиболее частой частичной AZFc-де-
лецией является b2/b3 (g1/g3). Данный вариант
числа копий (CNV) в локусе Yq11.223 приводит к
потере 12 из 32 генов и транскрибирующихся по-
следовательностей AZFc-региона, и имеет размер
около 1.8 млн пн (табл. 1). Она является микроде-
леционным полиморфизмом, характерным для
N1-гаплогруппы Y-хромосомы [17, 18]. Наиболь-
шую частоту делеции b2/b3 отмечают у мужчин из
Cеверной Евразии, а также в Прибалтийских
регионах. Частота данной гаплогруппы Y-хромосо-
мы у российских мужчин составляет в среднем око-
ло 15% [17, 25]. Ее влияние на сперматологические
показатели и мужскую фертильность не доказана у
мужчин разных этнических групп [19, 26]. Получен-
ные данные свидетельствуют о том, что делеция
‘b2/b3’ не оказывает существенного влияния на
сперматогенез и мужскую фертильность.

Делеция ‘b1/b3’, имеющая размер 1.6 млн пн
(табл. 1), в исследованной выборке не обнаруже-
на. Данная микроделеция Y-хромосомы является
редкой, ее частота у мужчин из общей популяции
составляет примерно 0.1% [19]. Поскольку другие
типы частичных делеций региона AZFc (помимо
делеций b2/b3, gr/gr) описаны в небольшом коли-
честве случаев, их фенотипическое влияние на
сперматогенез и мужскую фертильность изучено
недостаточно. Очевидно, что их наличие не вызы-
вает мужское бесплодие, поскольку не приводит к
выраженным нарушениям сперматогенеза и опло-
дотворяющей способности сперматозоидов [19].

Помимо рассмотренных описанных выше ва-
риантов числа копий в данном исследовании и
другими авторами описаны другие типы микро-
делеций и микродупликаций, располагающихся в
палиндромах 1, 2 и 3 [2, 9, 10, 15, 27, 28]
Y-хромосомы. Некоторые из них обнаружены не-
однократно, т.е. являются рекуррентными, на-
пример, делеции палиндрома P3 (P3a-d), другие –
описаны в единичных публикациях. Наличие не-
которых типов микроструктурных перестроек в
палиндромной области Y-хромосомы, их высокая
частота рекомбинаций/мутаций в регионе AZFс
может оказывать влияние на “стабильность” хро-
мосомы и предрасполагать к возникновению ее до-
полнительных микроструктурных вариантов и
структурных аномалий Y-хромосомы, влияя на
мужскую фертильность и эволюцию [9, 10, 20, 28].

Для некоторых вариаций числа копий (CNV),
в частности частичных AZF-делеций, предполагают
не снижение, а повышение концентрации сперма-
тозоидов в эякуляте. Очевидно, что их микрострук-
турные варианты Y-хромосомы, связанные с ее га-
плотипом, определяют количество (копийность и
соотношение копий) Y-сцепленных (и других) ге-
нов, контролирующих сперматогенез. Это может
быть как фактором, снижающим активность
сперматогенеза, приводя к олигозооспермии, так
и одним из факторов повышения его активности,
предрасполагающим к полизооспермии [27, 28].

Таким образом, полученные результаты свиде-
тельствуют о том, что частичные делеции региона
AZFc Y-хромосомы являются распространенными
микроделеционными полиморфизмами и часто
встречаются у российских фертильных мужчин.
Наиболее частая из них делеция ‘b2/b3’ характерна
для N-гаплогруппы Y-хромосомы, часто встреча-
ющейся среди мужчин Северной Евразии. Оче-
видно, что данная микроделеция Y-хромосомы не
является причиной мужского бесплодия и нару-
шения сперматогенеза. Вторая по частоте деле-
ция – ‘gr/gr’, в настоящее время рассматривается
как фактор снижения мужской фертильности.
Влияние других редких типов делеции редких
AZF-микроделеций на сперматогенез, и риск раз-
вития его нарушений и снижения мужской фер-
тильности остается недостаточно изученным и
требует дальнейшего исследования.

Работа выполнена в рамках проекта “Много-
центровая исследовательская биоресурсная кол-
лекция “Репродуктивное здоровье человека”
№ 15.БРК.21.0008 Министерства науки и высше-
го образования РФ.

Все процедуры, выполненные в исследовании
с участием людей, соответствуют этическим стан-
дартам институционального и/или национально-
го комитета по исследовательской этике и Хель-
синкской декларации 1964 г. и ее последующим
изменениям или сопоставимым нормам этики.

От каждого из включенных в исследование
участников было получено информированное
добровольное согласие.

Авторы заявляют, что у них нет конфликта ин-
тересов.
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Deletions in AZFс Region of Y Chromosome in Russian Fertile Men
V. B. Chernykha, b, *, O. P. Ryzhkovaa, I. A. Kuznetsovaa, M. S. Kazaryana, 

T. M. Sorokinaa, L. F. Kuriloa, O. A. Schaginaa, and A. V. Polyakova

aResearch Centre for Medical Genetics, Moscow, 115522 Russia
bPirogov Russian National Research Medical University, Moscow, 117997 Russia

*e-mail: chernykh@med-gen.ru

Y chromosome microdeletions are one of common copy number variations (CNVs) associated with male
(sub)infertility. The frequency and spectrum of AZFc region (locus Yq11.223) deletions in Russian fertile men
(n = 436) were studied. Complete AZFc (b2/b4) deletions were not detected in the studied sample, partial
AZFс deletions were detected in 77 (17.7%) individuals. The most frequent types of them were deletions b2/b3
and gr/gr, which were detected in 64 (14.7%) and 10 (2.3%) patients and which accounted for 72.8% and
23.3% of all detected Y chromosome microdeletions, respectively. Other (rare) types of partial AZFс deletions
were detected in 3 (0.7%) men. Obtained data indicate that partial AZFc deletions in Russian fertile men are
common microdeletion variants (CNVs) of the Y chromosome, while the b2/b3 deletion characteristic of the
N1-haplogroup is their most frequent type.

Keywords: Y chromosome, AZF locus, microdeletions, spermatogenesis, male fertility.
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