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GIRIŞ

İnfertilite,	erkek,	kadın	veya	her	 ikisinide	etkileyen,	birçok	nedeni	olan	karmaşık	
bir	hastalıktır	(1).	İnfertilite	vakalarının	%20-30’	u	erkek	faktörüne,	%20-35’	i	kadın	
faktörüne	ve	%25-40	‘	ı	hem	erkek	hem	de	kadın	faktörüne	bağlı	olarak	geliştiği	
bilinmektedir.	Bununla	birlikte,	çiftlerin	yaklaşık	%10-20’	sinde	hiçbir	neden	tanım-
lanmamıştır	ve	infertilite	idiyopatik	olarak	kabul	edilir	(2,	3).

Yirmili	yaşlarının	ortasındaki	sağlıklı	genç	bir	çiftin	her	döngüde	gebelik	oluş-
turma	şansı	yalnızca	%20-25’tir	ve	buyüzden,	her	biri	farklı	genetik	kontrol	derece-
lerine	sahip	bir	dizi	faktör,	şanslarını	etkileyebilir	(4).

İdiyopatik	infertilite	vakalarının	çoğu	genetik	veya	genomik	kusurlardan	oluşur.	
Bu	kusurlar,	erkek	faktörlü	infertilite	nedenlerinin	yaklaşık	%50›sinden	sorumlu	ol-
duğu	düşünülmektedir.	 İnfertilitenin	kadın	faktörüne	bağlı	en	sık	 iki	durum	olan	
ovulatuvar	disfonksiyon	 (%25)	 ve	endometriozis	 (%15),	 kanıtlanabilir	 bir	 ailesel	
yatkınlığa	sahiptir	ve	ayrıca	genetik	bir	temele	işaret	eder	(3).

Pek	çok	infertilite	nedeninin	genetik	bir	bileşeni	vardır.	Spesifik	genotipler	ve	
karyotipler,	infertilite	fenotipleri	ile	ilişkilendirilmiştir	ve	insanlarda	spesifik	genler	
ve	modeller	üzerinde	yapılan	çalışmalar,	infertilitenin	poligenik	ve	çok	faktörlü	te-
meline	ışık	tutmaktadır	(4).
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