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RESUMEN

La infertilidad es considerada como la incapacidad de lograr un embarazo, en el varón se

puede atribuir está afección a diferentes factores, que van desde la parte física hasta la

genética, entre ellas se destaca la azoospermia que se divide en dos tipos: obstructiva y no

obstructiva, esta última asociada generalmente a síndromes genéticos. Esta investigación se

realizó a través de un estudio de carácter descriptivo-analítico basado en métodos de análisis

referentes al espermograma, mediante una revisión bibliográfica con el fin de responder a la

problemática. Los parámetros físicos-químicos y microscópicos están ligados a la calidad y

concentración espermática, además los factores genéticos muestran un enfoque etiológico de

la azoospermia, finalmente podemos concluir que la azoospermia no obstructiva es más

común en personas ligadas a un síndrome genético, en este caso causante de la infertilidad en

el hombre.

Palabras clave: Infertilidad masculina, Azoospermia, Síndrome 46 xx, Diferenciación sexual,

Gen SRY.
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ABSTRACT

Infertility is considered as the inability to achieve a pregnancy, in men this condition can be

attributed to different factors, ranging from the physical part to genetics, among them

azoospermia stands out, which is divided into two types: obstructive and non-obstructive.

obstructive, the latter generally associated with genetic syndromes. This research was carried

out through a descriptive-analytical study based on analysis methods referring to the

spermogram, through a bibliographic review in order to respond to the problem. The

physical-chemical and microscopic parameters are linked to sperm quality and concentration,

in addition, genetic factors show an etiological approach to azoospermia, finally we can

conclude that non-obstructive azoospermia is more common in people linked to a genetic

syndrome, in this case causing infertility in men.

Keywords: Male infertility, Azoospermia, 46 xx syndrome, Sexual differentiation, SRY gene.
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1. INTRODUCCIÓN

La infertilidad es considerada como la incapacidad de poder lograr un embarazo en 12 meses

de mantener una vida sexual activa libre del uso de anticonceptivos, siendo este un problema

social de gran importancia 1.

Los casos de infertilidad incrementan progresivamente y su prevalencia es aproximadamente

de 9% en un año, cabe recalcar que solo el 50 % de ellos buscan ayuda médica, según la

OMS las parejas en edad reproductiva viven este trastorno en un porcentaje del 10 al 20%2,

estudios recientes destacan, que el número de hombres infértiles en el mundo es de alrededor

de 30 millones y su mayoría se encuentran en África y Europa 3.

En cuanto al estudio de infertilidad, el hombre iniciará con un análisis seminal que ayudará a

reconocer la azoospermia. El 1% de la población masculina en general lo padecen, se debería

realizar un estudio: exploración física minuciosa, perfil hormonal y estructura genética 4.

Uno de los factores de infertilidad masculina es la azoospermia que es la ausencia de

espermatozoides en el eyaculado, existen dos tipos obstructiva y no obstructiva siendo esta la

causa de diagnóstico de infertilidad en un 12% de hombres 5, se estima que la ausencia de

espermatozoides no obstructiva, puede ser vinculada al síndrome masculino 46xx que se

expuso en 1964 por primera vez, con una incidencia de 1 caso por cada 20 mil niños recién

nacidos 4.
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2. OBJETIVOS

2.1 OBJETIVO GENERAL

Identificar métodos analíticos en el estudio de azoospermia, mediante el análisis de un caso

clínico, como ayuda en el diagnóstico de la infertilidad.

2.2 OBJETIVOS ESPECÍFICOS

· Clasificar parámetros físico-químicos y microscópicos del semen, mediante revisión

bibliográfica, para el diagnóstico de la azoospermia.

· Interpretar estudios genéticos relacionados con la azoospermia, mediante la revisión del

caso, para determinar qué factor influyó en la infertilidad.
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3. DESARROLLO

3.1 MARCO TEÓRICO

3.1.1 Semen

El semen es un fluido expulsado por el pene durante un orgasmo, esta muestra biológica es el

conjunto de espermatozoides, líquidos seminales, líquido prostático y líquido de las glándulas

bulbouretrales 6.

3.1.2 Infertilidad

Se denomina infertilidad a la incapacidad de conseguir un embarazo, en personas que han

mantenido relaciones sexuales sin métodos anticonceptivos, existen dos tipos: la primaria

consiste en no conseguir un embarazo después de mantener una vida sexual activa sin

protección, y la secundaria no poder terminar un embarazo con éxito después de ya haber

tenido hijos1.

3.1.3 Azoospermia

Es la inexistencia de espermatozoides en el semen, clasificándose en: obstructiva, donde se

producen espermatozoides normalmente, pero no pueden ser expulsados por alguna barrera

en la vía seminal y no obstructiva o incapacidad de producir espermatozoides 7.

3.1.4 Análisis Hormonal

Es fundamental una correcta estimulación de hormonas para lograr una adecuada

espermatogénesis, la obtención de un resultado fisiológico sincronizado abarca una buena

composición de señales hormonales, para ello se analizan hormonas como: TSH, FSH, LH,

progesterona y testosterona 8.

Tirotropina (TSH), produce hormonas tiroideas, los niveles bajos afectan la calidad del

semen, la función eréctil y la morfología de los espermatozoides. Prolactina, los niveles altos

pueden provocar infertilidad en hombres y mujeres. Foliculoestimulante (FSH), hormona que

intercede en la gametogénesis en mujeres y hombres. Hormona luteinizante (LH), estimulante

de células Leyding para producir testosterona en los varones. Testosterona, hormona

involucrada en la formación de caracteres sexuales y producción de espermatozoides 8.
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3.1.5 Espermograma

Definido como el análisis de una muestra de semen compuesto de diversas pruebas en las que

se estudian factores a nivel macro y microscópico 9, con la finalidad de diagnosticar la

fertilidad masculina 10, además, nos permite especificar si la muestra es o no apta para una

inseminación artificial 9.

Una precisa interpretación se relaciona con el uso de pautas según la OMS, en donde muestra

los valores normales 11:

Tabla 1. Valores referenciales espermograma

Parámetros Normalidad Espermiograma

Volumen >1.5 ml

Concentración >15.000.000/ml

Motilidad Progresiva >32%

Vitalidad >58%

Morfología >4%

Autores 11.

3.1.5.1 Análisis Físico

La primera prueba que se debe realizar para llegar al diagnóstico de infertilidad masculina es

el análisis de semen, en donde se estudian las características macroscópicas entre ellas están

el volumen, color, olor, viscosidad, pH y licuefacción 10.

El volumen es de 1,5 ml, el color es blanco claro o lechoso, suele ser amarillento si se

consume ciertas vitaminas, su olor es característico a moho, el pH normal está entre 7,2 y 7,8

y la licuefacción ocurre en 10-20 minutos a temperatura ambiente12.

3.1.5.2 Análisis Químico
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La bioquímica del plasma seminal valora una serie de funciones de las glándulas sexuales

accesorias, las vesículas seminales son evaluadas por el citrato que está presente gracias a la

testosterona, los niveles muy altos indican insuficiencia de las mismas 13 y la fructosa que a

niveles altos nos permite sospechar una ausencia de espermatozoides 14.

La próstata es evaluada por el ácido cítrico, indicador de su acción secretora con niveles

normales de 52 ul, y el zinc fundamental en la fisiología espermática ya que es necesario para

la división de muchas células en el proceso de espermatogénesis, además controla el uso de

energía en la motilidad del espermatozoide 10.

El epidídimo es evaluado por la fosfatasa ácida que contribuye con la regulación de la

fosforilación proteica, esencial para la movilidad espermática, los niveles altos demuestran

alteraciones prostáticas, enfermedades hepáticas o hematológicas 13 y la alfa glucosidasa

neutra que da información segura de la presencia o ausencia de procesos obstructivos, es

indispensable para la maduración, la movilidad y fertilidad de los espermatozoides, provocan

cambios en la secreción de la membrana espermática, sus niveles son menores cuando existen

obstrucciones en pacientes con azoospermia 15.

3.1.5.3 Análisis Microscópico

En el análisis microscópico se observan y estudian los espermatozoides tanto cualitativa

como cuantitativamente, este estudio nos permite valorar la calidad espermática que nos va a

sugerir una infertilidad que comprometa a los espermatozoides, se consigue fundamental

información sobre los parámetros de los espermatozoides como 16.

La concentración es la cantidad de espermatozoides en el eyaculado, la viabilidad es la

cantidad de espermatozoides vivos, la movilidad determina el desplazamiento los

espermatozoides, se clasifica en: movilidad progresiva, movilidad no progresiva e inmóviles,

y la morfología analiza la forma correcta de los espermatozoides ya que existen diversas

malformaciones en cabeza y flagelos 12

3.1.6 El síndrome 46xx

El síndrome masculino de 46xx es una alteración de distinción sexual, en donde son

discordantes las gónadas tanto el fenotipo y el sexo cromosómico, debido a la existencia del

gen SRY. Este síndrome es secundario responsable de codificar el factor que permite la
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diferenciación testicular, es imprescindible debido a que inactiva las señales de diferenciación

sexual femenina y activa las masculinas 4, este gen está situado en el cromosoma “Y” y

durante la meiosis paterna puede transferirse al cromosoma “X”, los pacientes con este

síndrome suelen tener los genitales masculinos internos y externos del todo diferenciados,

pero con un decrecimiento del volumen de los testículos 17.
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4. METODOLOGÍA

El siguiente trabajo de investigación se realizó mediante un estudio transversal, utilizando

como apoyo la revisión bibliográfica de artículos científicos, con información asociada a la

infertilidad por azoospermia y la importancia del estudio genético en el mismo, empleando

métodos descriptivos y analíticos para la resolución del caso.

5. CASO CLÍNICO

Paciente de 32 años que es derivado para el estudio de infertilidad, presentando un

espermograma con azoospermia (ausencia de espermatozoides en el eyaculado). El paciente

está en pareja desde hace cuatro años y buscando el embarazo desde hace un año y medio. La

mujer tiene 28 años y los estudios de fertilidad que ha realizado al día de la fecha son

normales. El paciente no refiere antecedentes significativos, su desarrollo puberal fue normal

y presenta función sexual normal. El examen físico evidencia un fenotipo masculino normal,

170 m de estatura y 79 kg de peso, distribución del vello normal, ausencia de ginecomastia,

pene normal e hipotrofia testicular bilateral (volumen testicular 4 ml valor normal > 15 ml).

Se solicita nuevo espermograma que confirma la azoospermia y en las determinaciones

hormonales, la FSH está marcadamente elevada: 32 mUl/ml (VN: 1 a 8 mUl/ml), la

testosterona en el límite inferior de la normalidad: 3.2 ng/ml (VN:2.8 a 8 ng/ml y la LH en el

límite superior: 10 mUl/ml (VN: 2 a 12 mUl/ml). Se solicita estudio genético (cariotipo en

sangre periférica con técnica de bandeo) que muestra una constitución 46 XX (cariotipo

femenino normal), el cual es reconfirmado. Con el fin de complementar el diagnóstico de

reversión sexual (sex reversal XX) se solicita estudio por PCR del gen SRY (determinante de

la diferenciación testicular), el cual resulta positivo. Se explica al paciente las características

del cuadro y la imposibilidad de que tenga espermatozoides a punto de partida de su cuadro

genético, por lo cual la pareja ingresa en un plan de adopción.

Fuente de consulta:

Rey Valzacchi. G (2008) 46XX revista hospitaliano. 28(2)
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6. ANÁLISIS

1. En base a los resultados del paciente. ¿mediante qué análisis de laboratorio se

diagnosticó con azoospermia?

Los resultados de laboratorio clínico son favorables para el diagnóstico, control del

tratamiento y prevención de las enfermedades 18, generalmente para la evaluación de

infertilidad masculina, según Cristian Álvarez, en primera instancia se realiza un análisis de

semen, donde se procede con un espermograma 19, la microscopia seminal permite evaluar la

motilidad, vitalidad y morfología de los espermatozoides, además de la concentración que me

va a indicar la azoospermia 20.

En condiciones normales, el volumen de los testículos y el tiempo de abstinencia va

relacionado con el número de espermatozoides en la eyaculación, de acuerdo a la OMS, el

número de espermatozoides es ³ 15 millones por eyaculado 11. Según la investigación de

Marcos Chaviano indica que si el número de espermatozoides es menor a 15 millones se

denomina oligozoospermia, si está entre (10 – 15 millones) es ligera, si está entre (5 – 10

millones) es moderada y si es (< 5 millones) es severa 21, así mismo el autor C.Terradas nos

indica que una concentración menor a 1 millón se considera criptozoospermia 22, y la

azoospermia como lo describe Cristian Palma es la ausencia total de espermatozoides y puede

revelar un gran daño del epitelio germinal con aplasia germinal o deberse a una obstrucción

en las vías seminales 11.

2. Según la clínica del paciente presenta hipotrofia testicular bilateral, explique ¿Qué

otro método aplicaría usted como bioquímico farmacéutico para llegar al

diagnóstico de infertilidad?

La hipotrofia testicular bilateral proporciona información física de los genitales masculinos,

la cual se define como una disminución testicular, característico de la azoospermia 10.

Para llegar al diagnóstico de azoospermia, existen diferentes métodos, se puede sugerir un

análisis bioquímico del plasma seminal, ya que en esta investigación no se menciona dicho

estudio, según Vásquez en su investigación, nos permite obtener niveles de fructosa, citrato,
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ácido cítrico, zinc, alfa glucosidasa neutra, las cuales valoran las funciones de las glándulas

sexuales secretoras accesorias, relacionados con la actividad espermática e infertilidad 10.

Complementando a esta información, Monika Fraczek señala que la determinación de alfa

glucosidasa neutra brinda información sobre el estado del epidídimo 15, este parámetro es un

método no invasivo y eficaz que diferencia la azoospermia secretora de la excretora, al

analizar su actividad se lograría evitar una biopsia por su gran fiabilidad 23.

De acuerdo, al estudio realizado por William Buckett señala, que las concentraciones de

fructosa elevada en el plasma seminal, también nos permiten sugerir la presencia de

azoospermia no obstructiva, ya que la fructosa señala ausencia de espermatozoides, al no ser

consumida por los mismos, por ende, aumenta su concentración 14.

3. De acuerdo al caso clínico. ¿Por qué se solicita un estudio genético, cuando se sabe

que padece de azoospermia?

En casos de azoospermia no obstructiva, para llegar a un diagnóstico es necesario encontrar

el origen de la misma, el estudio genético es fundamental, según Andrea Casas, en hombres

el gen SRY es el responsable de la determinación sexual, situado en el cromosoma “Y”24, sin

embargo, Sergio Téllez mencionó que en el síndrome 4 6xx, es el responsable de la ausencia

del cromosoma “Y”4.

El gen SRY codifica el factor que va a determinar la capacidad testicular para la producción

de espermatozoides, por tal motivo existe una diferenciación sexual femenina de la masculina
4.

Los pacientes se diferencian fenotípicamente en dos grupos, el primero indica un fenotipo

masculino normal, con un desarrollo total de las gónadas como testículos con ausencia de

tejido ovárico, en el segundo grupo se identifican verdaderos hermafroditas, se unen

individuos con tejidos testiculares y ováricos simultáneamente en gónadas del mismo

individuo de forma continua o por separado 25.

En el caso clínico del paciente en estudio se sitúa en el primer grupo del síndrome 46 xx ya

que presenta fenotípicamente rasgos normales del varón, la variación fenotípica, en pacientes

con disgenesia gonadal XX puede ser por la presencia del gen SRY en el cromosoma “X”, o

por la presencia de mutaciones, microdeleciones que intervienen en la acción del SRY 25.
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Esta investigación se basa en el caso clínico del paciente con azoospermia debido al síndrome

46xx, el examen genético nos especifica la presencia de azoospermia no obstructiva, ya que

el gen SRY se encuentra en el cromosoma X cariotipo femenino normal, señalando que esta

es la causa de la ausencia total de espermatozoides.

Cabe mencionar que con esta alteración sería imposible procrear, ya sea de forma natural o

utilizando la inseminación artificial, por lo cual sería recomendable optar por el método de

adopción.
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7. CONCLUSIONES

Mediante la investigación realizada se logró identificar métodos analíticos en el estudio de

azoospermia como el espermograma que abarca un análisis microscópico, donde se evalúa la

calidad y concentración espermática, lo cual nos permite llegar al diagnóstico de infertilidad.

Los parámetros físicos nos ayudan a evaluar macroscópicamente la calidad del semen, los

químicos valoran las funciones de las glándulas sexuales accesorias y los microscópicos la

calidad y concentración espermática.

El análisis genético del paciente en estudio, muestra un cariotipo femenino normal (46 XX)

que indica la presencia del gen SRY en el cromosoma “X” y no en el “Y” donde usualmente

se encuentra, deduciendo de esta forma que el paciente tiene un fenotipo masculino pero un

genotipo femenino, lo cual explica la razón de la azoospermia.
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