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08h30
09h00

09h00-10h30

09h00-09h20

09h20-09h40

09h50-10h30

JEUDI 1°" JUIN 2023

Accueil des participants
Introduction / Ouverture par le président de la SALF

Actualités Andrologie et Virus Emergents

Modération : Sandrine Giscard d’Estaing & Gilles Brami

Au-dela du spermogramme : évaluation de la fragmentation de 'ADN spermatique
Florence Boitrelle

Les infections virales de I'appareil génital masculin Nathalie Dejucg-Rainsford

Les Prix « Bernard Jegou — Jeunes Chercheurs »
Modération : Aminata Touré & Ingrid Plotton

e Spermatogénése et fertilité chez le lapin : réle de DMRT1 et de I'acide rétinoique

Iris Barka

e Evaluation de la technique HOST pour la sélection des spermatozoides en vue d’une ICSI chez des

patients ayant une fragmentation de 'ADN spermatique élevée

Mathilde Victoria

10h30-11h00 Pause-café et visite des stands

11h00-12h00

11h00-11h20

11h30-11h50

12h00-13h00

Pédiatrie
Modération : Jordan Téoli & Aurélien Caballero

Chirurgie urologique et variation du développement génital : quid a 'adolescence et I'age

adulte ? Daniela Gorduza
Préservation de la fertilité avant et apres puberté. Qui ? Comment ?

Ingrid Plotton/Valeska Bidault

K

Theramex

'f For Women, For Health

Symposium : Intérét de la stimulation de la
spermatogénése ? Quelles molécules en 2023 ?

13h00-14h00 Déjeuner et visite des stands

14h00-15h30

14h00-14h20
14h20-14h40

14h40-15h00
15h00-15h20

15h30-16h00

15h30-15h50

Médecine sexuelle et le rble des perceptions sensorielles
Modération : Amin Bouker & Lucie Renaut
Regards croisés : une histoire de pupille ou de libido Georges Azar
Nouvelles connaissances sur les circuits neuronaux du plaisir
Charlotte Methorst
Odeur et attractivité homme/femme Camille Ferdenzi Lemaitre
Fonction sexuelle et fertilité chez les patients transplantés/dialysés
Cédric Lebacle

Plan fertilité 2022
Modeération : Ingrid Plotton & Hervé Lejeune

Un an aprés I'écriture du plan fertilité, ou en est-on ? Samir Hamamah

16h00-16h30 Pause-café et visite des stands

16h30-18h00

16h30-16h50

17h00-17h20

17h30-17h50

Est-ce que ’AMP est toujours la solution ?
Modération : Gaelle Soignon & Sélima Fourati
La prise en charge andrologique permet de rester en fertilité naturelle sans avoir recours
alaFlv Fréderic Lamazou
Quand la prise en charge sexologique permet de rester en fertilité naturelle sans avoir
recours a la FIV Carol Burte
Machine learning et AMP Mehdi Benchaib

20h Diner de synthése




08h30

09h00-10h30

09h00-09h20

09h20-09n40

09h40-10h00

10h00-10h20

VENDREDI 02 JUIN 2023

Accueil des participants

Session recherche : spermatozoides
Modération : Aminata Touré & Christine Rondanino
Etat des connaissances et modéles de blocage en méiose

Gabriel Livera
Interaction des spermatozoides avec les cellules de l'oviducte

Marie Saint Dizier
Interaction gamétique : rencontre du spermatozoide et de I'ovocyte

Ahmed Ziyyat

Impact de la croissance sur la qualité des gamétes Jean Francois Lemaitre

10h30-11h00 Pause-café et visite des stands

11h00-12h00

11h00-11h20
11h30-11h50

12h00-13h00

Chirurgie : TESE en dehors de ’azoospermie non obstructive

Modeération : Rabih El Osta & Béatrice Cuzin

Faut-il passer en TESE aprés échec d'ICSI ? Eric Huyghe
Asthéno/nécrosospermie/tératospermie/Cryptozoospermie  Charlotte Methorst

7 Fablife

Symposium : Fertilité et Hygiéne de vie

13h00-14h00 Déjeuner et visite des stands

14h00-14h30

Role de Tex44 dans la fertilité masculine

Les prix « Graines d’andrologue »
Modération : Aminata Touré & Christine Rondanino
Sophie Dupuis

Medical treatment of Peyronie’s disease with collagenase Clostridium Histolyticum :

Prospective outcomes from 150 patients.

Aliki Germanou

Transition de genre chez un patient portant un déficit en 17B-Hydroxysteroide

deshydrogenase type 3

Laurine Mebarki

L’isolement des spermatozoides avec FelixTM et sélection de cellules a faibles dommages a

'ADN

Le THC interfére avec I'activation du canal calcique CatSper

14h30-16h00
14h30-14h50
14h50-15h10
15h10-15h30
15h30-15h50
16h00-17h00

16h00-16h20
16h30-16h50

Pauline Villeneuve
Lydia Wehrli

Quel est I’'avenir et préservation de la fertilité

Modération : Christine Rondanino & Hervé Lejeune

Reprogrammation cellulaire in vitro pour modéliser le développement gonadique
Caroline Eozenou
Nathalie Rives
Lucie Tosca

Spermatogénese in vitro : de la souris au gargon
Cellules IPS

Modéle primate de cellules souches Iréne Aksoy
Session Sexo

Modération : Ahmed Belhanafi & Jacques Sangwan

Sexualité et les dessous de I'histoire de France Rabih El Osta

Dysfonction érectile apres prostatectomie radicale : quoi de neuf en 2023 ?
Damien Carnicelli

17h00 Cléture du congres & annonce du congres 2024




Programme Annexe des symposium

Jeudi 1° juin 2023 : Symposium Theramex

Intérét de la stimulation de la spermatogénése ? Quelles molécules en 2023 ?

|
e Charlotte Methorst T
Fréderic L
e Fréderic Lamazou / Theramex

1 For Women, For Health

Vendredi 2 juin 2023 : Symposium Fablife

r
Ferti!ité et hygiéne de vie 7 FG bLife

Modeérateur : Charlotte Methorst
¢ Contexte général, introduction sur la fertilité et hygieéne de vie : Charlotte Methorst

e L’importance de I'environnement paternel pré conceptionnel sur la santé des enfants :
Charlotte Dupont

e Programme de nutrition personnalisée pour les hommes infertiles : Eric Lameignére

NOS PARTENAIRES

"

fr FQbL|fe / Theramex

For Women, For Health
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Les caractéres spermatiques au niveau du service d’histologie Ku, (“"
embryologie et génétique clinique Centre Hospitalo-Universitaire \__ 7.5~
Tlemcen : Enregistrement sur cing ans

Kherraf. Y2, Benbekhti. § 13, Cherifi. FZ 2, Houichi L !, Abdelah. | }, Loudjedi.5 1*

L Université Abou Belr Belkald, faculté de médecine Themcen

#; Service d'histologe embryolog e et génétique clinkgue ; CHU de Tlemcen
3 Service dépidémiologie et de médacine préventive ; CHU de Tiemcen

4 service de chirurgie géndrale B ; CHU de Tlemcoen

Au cours da dernléra décennﬁ un .
contexte alarmant de dédin des paramétres Répa rtition des spermogramimes norma ux et anormaux entre

du sperme est d'accroissement constant, des l'année 2017-2021 au niveau du laboratoire d'HEGC
pathalogies génitales masculines a été déerit CHU Tlemcen

dans de nombrewus pays industrialisés,

LUobjectif principal est détudier les 120

caractéristiques biologiques des paramétres

spermatiques  au niveauw  du service 100

d'histologie  embryologie et génétique
clinique (HEGC) du CHU Tlemcen.

u cours des derniéres décennies, un contexte

alarmant de déclin des pammetres du

sperme est daccmissement constamt, des

pathologies génitales masculines a été décrit

dars de nombreux pays industrialisés.

Uobjectif  prncipal  est  détudier  les

caractéristiques biologiques des paramétres

spermatiques  au  niveau du  service 0

d'histologie  embryologie et génétique 2018 2021
clinique [HEGC) du CHU Tlemcen,

B & B8 8

mnormal W pathologigue

METHODE Casd'azoospermie durant les années 2017 - 2021 au Laboratoine d'HEGC
CHU Tlemcen
120

Population

ﬁ 632 patients ont consulté pour un bilan d'infertilité 100
i= Data sources
Registre Huspi1u|ier 20172021 a0 - -
@~ Design
T Etude descriptive & recueil prospectif et exhaustif 60
Eggl Lieu de I'étude
CHU Tlemcen a0
W Analyse Statistique
logiciel IBM SPSS 17 20
0

CONCLUSIONS 2017 2018 2019 2020 2021

----------------------------------------------------- ) o M pathologique B Azoospermie o
Répartition des spermogrammes avec mobilité rare [ des

spermogrammes avec mobilité normale/ des spermogrammes avec
asthénosper mie durant les anndes 2017-2021 au laboratoire d'HEGC
CHU Tlemcen

Motre étude a permis de révéler les
anomalies spermatiques les plus
fréguentes, Les résultats retrouves sont

similaires aux travaux scientifigues 10
effectuées dans le monde dont la majorité

d'entre euxont conclu qu'il y a une baisse 120
de la fertilité masculine,

[r'autres études complémentaires sont 00
souhaitables afin de confirmer le déclin de

lafertilité masculine et pour prendre les 80
mesures sanitaires qui s imposent, o
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Medical treatment of Peyronie’s disease with
collagenase Clostridium Histolyticum :
Prospectlve outcomes from 150 patients.

mlogy, IV ont pelie: F i Men's Health Inlennational

3 Results

To evaluate the efficacy and safety of + Overall, 150 patients were enrolled.

collagenase Clostridium « The penile curvature improved from
Histolyticum (CCH; Xiapex®) in patients 53.07° + 16.35° before treatment to
with acute or chronic phase of Peyronie’s 38.65° + 16.08° after treatment,

disease. representing a mean change of 14.42°.

2 Methods » There was a statistical improvement in
all three PDQ domains independently of

+ Patients 18 years of age or older with the initial penile curvature, PDQ-PS (-1
Peyronie’s disease were enrolled to a (-6;2), p=0.005), PDQ-PP (-1 (-
retrospective study. 6;0), p<0.001) and PDQ-BD (-2 (-

« All patients received at least one 6;0), p<0.001)) from baseline to last
injection of CCH by a single surgeon. observation carried forward.
The angle of curvature before and after » CCH was well tolerated. One adverse
treatment was measured. event was reported, managed

- Peyronie’s Disease Questionnaire conservatively.
(PDQ) and its sub-scores, PDQ-PS
(psychological symptoms), PDQ-PP
(penile pain) and PDQ-BD (bother
disease) were completed to assess at
the baseline and at the last observation
carried forward.

* In between injections, patients applied
the modeling protocol at home.

4 Conclusions

* CCH is a safe and effective injectable
drug for all curvature directions
regardless the phase of the disease.

+ Millions of PD patients can benefit by
this treatment modality and its return in
European market should be

. : o , reexamined.
Figure: Penile curvature evolution in a patient
during Xiapex® treatment.

Before freatment After 1 injection After 3 injections

Contact author : aliki.germanou@hotmail.com



o TRANSITION DE GENRE CHEZ UN PATIENT PORTANT
UN DEFICIT EN 17B-HYDROXYSTEROIDE
DESHYDROGENASE TYPE 3

Ly

INTRODUCTION

La 17 B-hyd roxystéroide déshydrogénase de type 3 [HSDI1TB3) est une enzyme qui
catalyse la conversion de |la deltas androstenedione en testostérone au niveau des
cellules de Leydig dans le testicule (figure 1)

Un déficit en HSDI17ES va induire labsence de production de testostérone par le
testis foetal et induire le développement d'un phénoty pe féminin. Aregnansione I P —"

DHT

Cette pathologie rare est liée a une anomalie du géne HS017E3 et se transmet selan le ——— eetotanr
rmode autosormicue récessif l R e
Il existe une hétérogénéité clinique (tableau 1) avec dans la plupart des cas des patients 17-Hiyiron ypreg nencicns
46 XY de phénotype féminin avec des testicules en position inguinale (2] 19, 20 hase 17R-H50 26 Bloc en 17R-HSD
Sile diagnostic mest pas fait durant l'enfance, et I'enfant est élevé en tant que fille. il W HED
pourra étre suspects devant une virilisation a la puberté et une aménorrhée primaire. DHES ~——— Andrestensdione
El TAP T | (L)
- . STIQ , - . N B3 (2)
Hypertrophie ditoridienne 2
o ﬂ:g:t:ﬁi = 10) Micropénis + hy.p-u_:.spadlas 1
Feminin | 4. Phénotype féminin avec gonades palpés sans 2
Sexe du hyperirophle clitordienne
patient au Diagnostic anténatal 5
moment Hypertrophie ditoridienne 4
du Diagnostic durant Micropénis il htwdias - 1
diagnostic I'enfance (n = 9) Phénutypelfajmlrlb avec gonades palpés sans 3
hypertrophie clitoridienne
Masculin | 5 Suspicion d'hemie inguinale 2
Diagnostic durant | Aménorrhée avec hyperirophia cliteridianne 1
r'i d“'“l u“?:;’}“ Aménorthée sans hypertrophie litoridienne 1

CAS CLINIQUE
GEMNETIQUE
. Caryotype 46,XY
Pas d'anomalie du géne codant le récepteur
aux androgénes

CLINIQUE & LA NAISSANCE

: Hypertraphie clitcridianne «  Variant pathogéne NM_000197.2 :
. Score de masculinisation €277+ 4A>T du géne HSDI7B3 a l'état Wﬂnﬂ
(external masculinization score, EMS) ho ote >Al2 ans: tralt‘ern'_a'nt sut_astltutlf par
entre0 etl2=3 z¥9 ’ L estradiol cutane et acetate de
» Unesceur de 22 ans: méme variant a I'état chiemmadinena
nemezygate et cAnGiy/pe 48XY, crgs nes = A 17 ans : demande de transition du
génitaux dapparence plus féminin a la genre féminin vers masculin Ftoh
naissance. identité de genre féminin > Depuisses 18 ans - énanthate de
BIOLOGIE & 26 jours de vie Iestostirons
Ratio testosterone /and rostenedione =0.2 Mammectomie et phalloplastie

[avant et aprés test a "HCG)
valeur basse suspecte d'un déficit en
HSDI7B3 (N=0.8)

PRISE EN CHARGE IMITIALE
Gonadectomie en néanatal
Reéduction clitoridienne & 14 mols
Complément chirurgical 42 ans
Pas d'organes génitaux internes féminins

DISCUSSION ET CONCLUSION

Mous rap portons iciun cas de déficit en 1T7BHSD3 qui a demandé une réassignation de genre FtoM

Une revue de 21 cas Iyonnais a ete recemment publiee dans Endocrine Connections (2]

Motre patient. qui avait subi une gonadectomie bilatérale et une chirurgie féminisante pendant lenfance. est le seul cas de cette revue a
avoir exprime une demande de reassignation de genre.

Les décisions initiales concernant le sexe choisi ont évolué au fil du temps. passant d'une assignation féminine a8 une assignation
masculine depuis la généralisation d'une évaluation et d'un diagnostic précoces dans les années 2000.

Dans le passé lorsque les options de traiternent étaient limitées, les patients présentant un déficit en HSDI7B3 étaient souvent assignés au
genre feminin. en mison de la présence dorganes genitaux externes daspect plutat feminins

Cependant. cela ne reflétait pas nécessairement leur identité de genre et pouvait entrainer des réassignations de genre plus tard

Ln autre article (3] rapportait entre 39 et 64% de demande de reassignation du genre féminin vers masculin

Une conséquence majeure de cette évolution est la diminution du nombre de gonadectomies précoces. Cependant. le changement en
faveur de 'assignation masculine a augrmenté le nombre dinterventions hormonales et chirurgicales, tout au long de 'enfance des patients




Bilateral absence of vas deferens (BAVD) a case report
Mzyiene MohammedZ0J.Dieudonné A.Melloukj M.Ahsainj S.Mellas MF.Tazj JE.Elammarj MJ.Elfassj MH.Farih
Department of Urology, Centre Hospitalier Universitaire Hassan 2, University Sidi Mohamed BenAbdellah,

Morocco

Abstract

Mutationsn transmembraneonductanceof cystic fibrosis(CFTR)are foundin menin couples
followedforinfertilityand for which azoospermiassociatedwith congenitalbilateralabsenceof
thedeferentiatanal (CBAVD) were foundin men. Thereis a frequentassociatiorbetweenCFTRand
CBAVD abnormalitiesCBAVD existsin almostall menwith cystic fibrosisand causesan obstructive
azoospermidhatcannotbe treatedsurgically;this posesa diagnostiand therapeutiproblem
becauseits managementremainscomplex.However ,with the use of assistedreproductive
techniques(ART),in particularthe aspiratiorof testicularor epididymicsperm,theinjectionof
intracytoplasmispermand in vitrofertilizationjt is possiblethatmen with CBAVD can produce
offspring We reportthe case of a 32-year-olgatientwho consultedfor primaryinfertilityevolving
over the past5 years (genetiadvice was provided) The aim of thisarticleis to showthe diagnostid
andtherapeutidifficultieselatedto this particularformof maleprimaryinfertilityRecent
assistedhumanreproductiortechniquedike IntracytoplasmiSperm Injection(ICSI) or In Vitro
FertilizationFIV)offer very goodresults for coupleonsultingforinfertilityof man withCBAVD.

Key note message:Surgicalspermcollectionis thehopeforobtaininga pregnancyfrominfertility
couplesconsultingforazoospermiassociatedvith congenitabilateralabsenceof thevas deferens
(CBAVD).

Figure 1 PelviawRI A, B, Cnoted an

Keywords: Azoospermia yas deferens congenitabilateralabsenceof the vas deferens genetic absenceof bilateralvas deferens
counselling jnfertility cystic fibrosis (CBAVD).

D agenesiof a left seminal vesicland
hypotrophyof theright seminabesicle

Conclusion

The lack of deferenspalpationor atreticcord clinically with spermatichypovolemiaon the spermogranremainsignsof CAVD. The searchfor mutation
of the CFTRgeneand endorectalultrasoundnd pelvic MRl are essentialin the assessmentof an obstructiveazoospermido deferens(shot

palpated(s)Deferensagenesisis considereda minorformof cystic fibrosis.A GeneticCouncilis necessaryto searchfor otherassociatedsenetic
pathologiesSurgicalspermcollectionis the hope for obtaining aregnancyin thepartner fothis type ofpatients.
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Extraction testiculaire de spermatozoides (TESE) chez un
patient avec un variant pathogene non decrit du gene NR5A1
jLyon 1 (SF-1) : p.(Phe70Serfs*5)

J. Teol®, D, Mallet*=, L, Renaults?, C-L, Gay=®, E, Labrune*® P Bretones*s, 5, Giscard-d'Estaing*®, B, Cuzin®, F, Dijoud®,
F. Roucher-Boulaz2t, |, Plottonabs

= Gmoupemen i Hospilalier Es1, Hospices Civils de Lyon, Bron, Franocs; "Universiié Claude Bamand Lyon 1, Lyon, France: “Cenim de Rélérence Malades Rams du
Dévaloppement Génital, Bron, France: 9insétut Saint-Pleme, Palavas-Les-Flats, France: * Chinumgie Urdogique. Centr Lyonnais d Umlogie Balecour. Lyon . France

La protéine SF-1 (Steroidogenic Factor 1), codée par le  Table 1. Résultats de la TESE chez des hommes 48, XY avec NRSAT muté ot azoo s-rmmlk}
giéne NRS5AT (Muclear receptor subfamily 5 group A N : normal SubN © subnarmal, VT © volume fesficulaire, ICS! - infracyloplasmic sperm

member 1), est un facteur de transcription essentiel —— Donnéos T —— polesitts de In TN (aa) | Mot
NR5AT hormonales gonades

pour lorganogenése des testicules et la régulation de
¢ 118A>C FSH A LH » Hypoplasie lesticulaine 4

la stéroidogenése. Des variants pathogénes de

NR5A1 sont responsables da variation du Absence de spermatozoides
développement génital (VDG) et d'azoospermie | filiemyees | e Ba o iban {18ans)

chez des individus 46 XY' La transmission est 390 el Groides
autosomique dominante. La préservation de 1a fertilité " p'::{C)alﬁ":l FSH #,LHN VTbashfigeaddn  sprbs m;z"\;‘n:ﬂEa "
chez les patients MR5AT muté avec azoospenmie reste Hidvrryae Tesicsténone N irabe de clomifina (20 am)
difficile et seulerment 4 cas avec résultats d'extraction

testiculaire de spermatozoides (TESE) ont été publiés . TI0A>G I Queloues Spermalozoloes
avec des résultats inconstants (Table 1). 3 pdlle2daval) Testosidrone M VTN &l'dge adulle  aprés 3 mois de vilamine Eet 3
Mous rapportons les données d'un suivi longitudinal Hétérozygote citrate de clomifiéne (35 ans)

chez un patient pertant un nouveau variant frameshift
de NRS5AT el qui a eu une prise en charge pour 4
préservation de la fertilité en fin de puberté.

VT bas, spermato- Spermatozoldes en nombre
genése nomale & suffisant pour une ICS| 3
Mhistologie 4 Mge aduble {31ans)

C244+1G=A FSH 2, LH »
Heterozygous  Testosiérone subM

Case report

Le patient &tail hétérozygote pour le nouveau variant pathogéne NM_004859.5(NR5AT): ¢.207del p (PheT0Ser fs*5) (GRCh3T [ hgl9) entrainant un
décalage du cadre de lecture et apparition d'un codon Stop prématuré conduisant 4 une protéine SF-1 tronquée inactive ou 4 'absence de production de
SF-1 par le mécanisme de dégradation des ARNm non-sens (NMD). Ce variant n'est pas connu dans Gnomad_v2, ClinVar, dbSNP ni dans la littérature
et n'a pas &té recherché chez les parents du patient, La Table 2 résume les données morphologiques et biclogiques relevées lors du suivi du patient,

| 1 Ala naissance ,\?'/.' Buberté
* Parents non consanguins. + Puberté précoce centrale & 9 ans (augmentation du volume testiculaire & 35x18 mm) confirmée par un
.« 46XY VDG : pefit bourgeon testa laLHRH. IRM hypophysaire normale. Traiternent par triptoréline pendant 2 ans.
géntal (B mm), hypospade - Virilisation spontanée mais traitement par androgénes de 13 ans et 6 mois 4 14 ans et 10 mois devant
pérnéal, gonade palpée dans le des taux de LH &levés et pour augmenter |a taille du pénis, mais traitement peu efficace,

bourelet gauche et gonade
doile en position inguinale,
absence d'utérus et de vagin.
Elevé dans le sexe masculin,

Préseryation de la fertilité
+ Varicocéle du cite gauche reperée a I'achographie testiculaire a 14 ans et traitée a 17 ans et 2 maois.

2 ] Enfance + Azoospermie sur 3 spemogrammes réalisés entre 16 ans et 4 mois et 16 ans et 10 mois.
\ y + TESE bilatérale comventionnelle & 17 ans et 10 mois ; seul un spermatozoide a &bé retrouvé sur une
ltraﬂrternE en;::;:}ndmgéne& el fraction du testicule dmoit (insuffisant pour une cryopréservation).

Chirurgie pour hypospade (3 1 + L'analyse histolegique sur les fragments testiculaires blopsiés a montré une hypospermatogenése

an), abaissement testiculaire (4 2 sévére avec certains tubes séminiféres qui etaient atrophiques, d'autres qui présentaient seulement des

ansl et 6 mois), courbature du cellules Sertoli et d autres qui présentaient un amét de la spemmatogenése au stade spermatocyte. Une
' hyperplasie des cellules de Leydig et un tissu fibro-ocedemateux ont également & retrouyvés,

pénis (2 9 ans).
Table 2, Résumd des données momhologiques ot biologiques récoltées lors du suivi du patient
A ang, D droll, G gauche, H:hewe, J ! jour, m o mols W ow A dmingg ou devé respectivement par rapport aus intervalles de référence pour 1Bge et le sexe
[ tae Ll ot ] i [ 0t | rocatine ety il ® ot bt ooy
Hi2 WE{G?.NmMé{m -’ 640\-
J14 ! a5 2 e 3.02 puis 10.85 {aJZT aprés T injections de hCG) f 825%
-1 35x18 (Get D) ! ! 9.00 <300 187
1ZATM 3316 (G), 3215 (D) »T, 10,6 # ! 6.0 13%
13A6M 25x20 (G), 26x20 (D) B2 1852 13863 ! )
15A1TM ! 2952 2502 946 ! )
16440 & ml{G), & ml (D) B2 19.8 2 6.50 % 8.0 28
168 ABM ! 2E 0 2012 840 6.0 25w
16A10M ! 2042 19.0» 13.08 T.0% 25\

MNous décrivons un patient avec un nouveau varlant pathogéne de NR5A1 qui présentalt une VDG 46, XY et des
concentrations d'AMH et testostérone abalssées & la nalssance Indiquant une dysgénésie testiculaire. A la puberté, les
données récoltées suggéraient une fonction Sertolienne trés altérée (volume testiculaire faible, concentrations d'AMH et
inhibine B effondrées, concentrations de FSH élevées) en regard d'une fonction Leygienne partiellement préservée
{concentrations de testostérone subnormales, concentrations de LH élevées) ce qui concordaient avec la virilisation
spontanéde & la puberté et labsence de spermatozoides au spermogramme. LA TESE, réalisée en fin de puberté, n'a pas
permis de retrouver de spermatozoides en nombre suffisant pour une future ICSI.

R o rend s
! Bashambaa etal. (2010} Human Male Irderiity Assocsied with Mutations in NRSAT Encoding Semidagenic Factar 1. The Amercan Joumal of Human Ganatics, 874}, 505-512.
Tyvamer ot al. 2017 ). New MRS 1 mutatans and phenatypio variatons of gonadal dysgenesis. PLOS ONE, 12(5), eI 76720

Aanatal (2021}, Tamead ned-genaralion saquancing panal screaning of 563 Chinesa palents with non-ab sirucive parmia . Journal of A sed Reproducton and Ganetics, 388 ), 1997 -2005.

Las auteurs na dacamnl aucun conil dintang. 418 congres da la SALF, 17 et 2 jun 2023, Lyan
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INTRODUCTION

Grdce a l'analyse d'une souche de souris congénique recombinante interspécifique (IRCS)?, nous avons précédemment identifié
chez la souris un locus de caractéres quantitatifs (QTL), nommé Mafq1® au niveau du chromosome 1, associé a une
hypofertilité masculine et 3 des anomalies ultrastructurales au niveau du spermatozoide. Au sein de ce locus, nous avons
identifié un nouveau geéne candidat spécifiquement exprimé dans les cellules germinales males post-méiotiques : Tex44 (Testis-
expressed protein 44) et avons effectué son invalidation par la technique CRISPR-Cas9 chez |a souris afin d’étudier sa fonction.

MATERIEL ET METHODES

- Souris Tex44-KO : Générées par PHENOMIN (Institut clinique de la souris, Strasbourg) par I'approche CRISPR-Cas9.

- Fécondation in vivo : Femelles WT C57BL/6) accouplées avec des midles WT ou Tex44 KO. La taille des portées de
souriceaux est relevée aprés 3 semaines de gestation.

- Fécondation in vivo aprés super-ovulation : Femelles WT C57BL/6J super-ovulées (via une injection intrapéritonéale de
PMSG et de hCG a 48h d’intervalle) puis accouplées avec des males WT ou Tex44 KO. Le lendemain de I'accouplement les
ovocytes sont prélevés puis le taux de fécondation est calculé en fonction des ovocytes présentant une téte de
spermatozoide décondensée dans leur cytoplasme (marquage au DAPI).

- Fécondation in vitro : Des complexes cumulus-ovocytes (FIV cumulus-intact) ou des ovocytes dépellucidés (FIV zona-free)
ont été inséminés avec des spermatozoides capacités, a une concentration finale de 10%ml ou 10%/ml respectivement. Le
taux de fécondation est calculé pour les FIV en cumulus-intact. Pour les FIV en zona-free, I'indice de fécondation est calculé
en fonction du nombre de tétes de spermatozoides décondensées par ovocyte (marquage au DAPI).

- Microscopie électronique : Préparation des échantillons et acquisition des images effectuées par la plateforme de
microscopie électronique de I'Institut Cochin.

RESULTATS ET DISCUSSIONS
a Fertilité in vivo p Fécondationinvivo . Fryencumulus-intact d  FIV en zona-free Annilus Téte
{apres super-ovulation) Piece Piece |
PP shdn Exes athaded terminale Piece principale intermédiaire |
o 104 r—l =98 15+ o LF
T o £ £ 5o w51 5 (50) '\> £E
g 8] wee o+ T s % Flagelle 2"
® - e 8 = 40+ T 1.0
2 64 e . = - & -5
g Ty - .g S 304 :_4-' - ég.
T 4 § 3 204 3« - - ¥
2 P A 2 Tt - .
o 24 - © 10 S (55) —
: . 5 2 (124) E ‘ . A
= 0 A——p———ypr— = L 04
WT Texéd KO WT Texdd KO WT Texdd KO WT Texdd KO
Les miles Tex44 KO présentent une sévére hypofertilité in vivo et in vitro.
= La taille moyenne des portées de souriceaux obtenues aprés accouplement (a), le taux de | [~
fécondation in vive (b) et in vitro (¢) ainsi que l'indice de fécondation in vitro (d) sont l
significativement diminués lors de l'utilisation de males Tex44 KO en comparaison a des males WT. '
Anomalies dans la pidce principale -
du flagelle des sp i 10 um 10
Z 100+
e
- 80
165)
Rt
n-
A
S 2
Cavouciog pu (188) -
- o T e . Les ides des miles Texdd KO présentent
Adaptng from Schoeller 51 et o, (020) : =3 _ WT  Texdd KO spermatozo es s Tex: p
des anomalies structurelles au niveau du flagelle.
Les spermatozoides des miles Tex44 KO présentent des anomalies structurelles au niveau du flagelle. | | pasorganisation de la jonction entre la pidce
Absence de certains doublets de microtubules axonémiques et de fibres denses externes dans la piéce || intermédiaire et la pléce principale entralnant une
principale du flagelle des spermatozoides des males Tex44 KO (comme indiqué par la fleche rouge dans | | disjonction (fleches vertes) et un repiement & 180°
Fimage de microscopie électronique). du flagelle {fiéches oranges) au niveau de cette zone.

=> Chez la souris, I'absence du géne Tex44 entraine une importante malformation au niveau du flagelle spermatique
impactant ainsi la motilité de ces derniers et par conséquent la fertilité des males. La fonction précise de la protéine TEX44
ainsi que son implication chez I’'humain reste encore a investiguer.

REFERENCES
! Burgio et al. (2007). Inter specific recombinant congenic strains between (S7BL/6 and mice of the Mus spretus species: A powerful todl to dissect genetic control of complex traits.
Genetics 2007, 177, 2321-2333
?Vatin et al. (2020). Kentification of a New QTL Region on Mouse Chromosome 1 Responsitie for Male Hypofertility: Phenotype Characterization and Candidate Genes ».
international Journal of Molecutar SGences 21(22): 8506.
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INTRODUCTION

* | a dysfonction érectile (DE) est définie par I'incapacité persistante ou récurrente a obtenir ou maintenir une érection permettant un rapport
sexuel satisfaisant, En France |, la prévalence de la DE est estimée entre 11% et 44% alors elle est de 52% en Amérigue du nord . Généralement
en Afrigue et particulierement au Maroc, il existe peu d'études surla sexualité gui constitue un sujet tabou.

*Ce travail vise a décrire le réle du systéme nerveux autonome dans la DE en étudiant le profil autonomigue des patients suivis pour
dysfonction érectile au niveau du service d'urologie aw CHU Ibn Rochd de Casablanca,

MATERIELS ET METHODES

* || s'agit d'une étude prospective monocentrigue incluant les patients suivis pour dysfonction érectile au service d'urologie du CHU Ibn Rochd
et bénéficient d une exploration du systéme nerveux autonome au niveau du service de cardiologie du CHU |bn Rochd sur une période de &
mois du 1 décembre 2021 au 30 juin 2022,

*La fonction érectile était évaluée par I'indice international de la dysfonction érectile.

*Concernant la méthodologie de recherche utilisée dans notre étude, nous avons utilisé une méthode d'analyse quantitative des données
collectées a partir des dossiers médicaux. La comparaison des variables gualitatives a été faite par le test Chi.2, dont les différences ont été
considérées comme significatives pour P <0,05,

* Les tests autonomiques cardiovasculaires utilisés au cours de cette étude étaient : Deep breathing, le test hand grip, le test
d'hyperventilation, le test du stress mental et le test d'orthostatisme.

RESULTATS

< Caractéristiques para-cliniques :
# Le profil tensionnel au cours du test était normal chez 14 malades
(44%) alors gue 18 malades avaient une HTA [56%).
¥ L'exploration du systéme nerveux autonome objectivait une
dysrégulation autonomique chez 24 malades (75%) alors que 8 patients
(25%) avaient un profil autonomigque normal. Uhyperactivité
sympathique alpha et beta (centrale et périphérigue) était la principale
anomalie observée chez 24 malades (75%) alors la réponse vagale était
W 45-55 ans presgue conserviée,
B 5665 ans = Hand Grip objectivait une hyperactivité sympathique alpha
périphérique avec valeur moyenne de 45% Le stress mental trouvait
W= 65ans une hyperactivité sympathigue alpha centrale et beta centrale avec des
valeurs moyennes de 55% et 48% respectivement.
~ Les tests Deep Breathing, Hand Grip et le test orthostatique
objectivaient une activité vagale presque normale chez 30 cas (94%)

< Caractéristiques cliniques :
= 32 malades ont été inclus dans notre étude, dont I'ige
moyen des malades était de 58ans (47ans et 69 ans).

Age moyen

# Evaluation de |a sexualité faite par 'indice international de |a alors que 2 malades (06%) avaient une déficience vagale | Tableau) .
dysfonction érectilea mis en evidence uneﬂvsfum:tinn erectile » Les résultats de cette étude ont montré que I'hyperactivité vagale
medérée chez 63%, sévere chez 25%, et légere chez 12%. et la déficience sympathique mise en évidence par les différents tests
. ) explorant le SNA est largement retrouve chez les patients qui
Dysfonction érectile présentaient une dysfonction érectile secondaire 3 une insuffisance

autonomigue primaire,
Tableau : Résultats de différentes explorations du SNA.

activité
W Légére Vagale hyperactivhyperactiviyperact v yperac tivd éficience
= Modérée HTA Mormal itéaC  REBC  itéaP. HEBP  vagle
|
Stvidre Profil Tensionnel 56%
Exploration SNA Sa% T5% T5% T5H T5%
Hand Grip S4% 45% %
Stress Mental 55% a48%
Deep breathing 9% &%
Test orthostatigue 94% 6%

DISCUSSION

» Lesdysautonomies primitives ou secondaire a été décrit dans = Parmiles tests cliniques de réactivité cardiovasculaire, englobant des
plusieurs pathologies et son exploration a connu un regain tests de la fonction cardio-vagale et des tests de la fonction adrénergiqu
d'intérét au cours de ces derniéres années pour poser le certains provoguent des variations de PA (épreuve d'orthostatisme (TO),
diagnostic étiologique et pour orienter le choix thérapeutigue, effet isometrique (HG)) et/ou des variations de FC (respiration ample a
cette exploration a &té facilitée par le développement de plusieurs fréquence imposée (DB) et manozuvre de Valsalva). D'autres explorations
systémes qui permettant 'appré ciation de I‘activité du SNA par sont réalisés permettant Pévaluation du SNAcomme les tests dela
une méthode clinique non invasive basée principalement sur fonction sudomotrice; les trois principaux tests sont le test quantitatif
I'enregistrement continu de la PA et de |a FC, de réflexe axonal sudomoteur (QSART), le test thermorégulateur de la
sueur (TST) et les réponses cutanéessympathiques (S5R).

CONCLUSION BIBLIOGRAPHIE

La dysfonction érectile est une entité dinique trés fréquente retrouvée SGIULISNG F, CHEVRET-MEASSON M., TSATSARES A, REITZ C,, MURING M., THONNEAU P,
dans plusieurs pathologies dominés par les causes neurologiques, leur Prévalence de Pinsuffisance érectile en France ; résultats d'une enquéte épidémiclogique mem
Eravité est variable affectant la sexualité du couple ce qui cause une auprés d'un dchantilion représentatif de 1004 hommes. Prog. Ural., , 2002 ;12 : 260-267.

. . . I ) laradeh 55, Priets TE. Evaluation of the autonamic nerveus system. Phys Med Rehali) Clin N §
altération de la qualité de vie et de I'estime imposant un soutien . .
9 2008;14|2):287-305. ded:10.1016/51047-9651{02)00121-3

psychologique. La recherche de cette affection doit &tre systématique “Ereaman R, haphisu MW, Testing th au i A rvOuS SyEtem, Handb Clin Newol,
£t précoce ce qui permet la recupération d'une sexualité normale. 2013;115:115-136. doi: 10, 1016/6978-0-444-52002-2.00007-2
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INTRODUCTION

* L'infertilité touche B0 millions de personnes dans le monde, un couple sur dix est confronté a une miertilité primaire ou secondaire |

* Le role du partenaire masculin dans Pinfertilité a ¢ I'objet de plusicurs études au cours des derniéres années.

* En France, la prévalence de linfertilité est de Vordre de 15 %%, ce qui signifie quiun couple sur six consultera au cours de sa vie reproductive
pour des difficultés i concevoir

* Au Maroc, selon une enquéte réalisée par la Société marocaine de médecine de reproduction (SMMR), 4 travers un sondage effectué par
I'mstitut Averty, réalisé auprés de 1034 couples de 25 4 45 ans et dans 40 villes du Maroe @ 15 % souffrent d'un probléme d'mfertihite.

* L'objectif de notre étude éait de déterminer la prévalence de cette affection au niveau du serviee durologie du chu Ibn Rochd et dillustrer ses
particularités ¢lmiques et paracliniques,

MATERIELS ET METHODES

+ Il s'agit d'une étude rétrospective descriptive, a visée émdémiologique et d'mde au disgnostic, portant sur 150 patients vus en consultation
d'urologie et gynécologie obstétrique pour infertilité conjugale du couple du Ler janvier 2018 au 31 décembre 2020 avant un dossier médical
complet.

* Le recueil des données s'est fait sur la base d'un questionnaire contenant l'ensemble des paramétres @ étudier, pour répondre aux objectifs de
notre étude.

RESULTAT

< Caractéristigues clinigues : » L'examen clinigue:

FMNotre étude a porté sur un échantillon de 150 patients, 1'ige o

maoven des patients &tait de 37.5 ans avee des extrémes de 25 ¢ 50

ans, la tranche dige comprise entre 35 ¢t 40 ans est la plus e
fournie avec (43,33 %) 42 patients, e
ElE
25%
45% 0%
0% 15% I
5% 10%
e 5% .

45%

5% - - - —_—
varkocele atraphie testiculaire  anomalie epididymaine sipnes d
a0 hypoardrogénie
15%
Figure 2; Répartition des paticnts sclon les données clinigues,
0%
o n + Caractéristiques para cliniques : Spermogramme
o
25-30 n-35 35-40 40-45 45-50
Figure 1: Répartition des paticnts cn fonction de la tranche dige. nécrospermis -
# Les antécédents médico-chirurgicaux: tératospermie [N
Tableau Répartition des patients selon les antécédents. JT— _
Antécédents Hombre Pourcentage(’%)
docm a—
Infection uro-génitale 14 933%
Cryptorchidie 4 1,66 %
Traumatisme des bourses 4 2,66 % osgorpermie |
Antécédants d'hydrocéle 3 1% T T T T T T
orchidectomie unilatérale 1 0,66 % o 5 ISR 20k 3k A% 35K

Figure 3: Répartition des malades selon les anomalies du sper mogreamme.

DISCUSSION

& L'infertilité masculine, isolée ou non, est présente dans plus I'Amérique du nord, I'Australie et I'Evrope centrale et orientale
de 50 % des infertilités de couple. Cependant, ces chiffres ne varisient de 4.5 & 6 %, 9 % et 8 4 12 % respectivement.
représentent pas exactement toutes les régions du monde. = Malheureusement au Maroc et au moven orient, les chiffres
# La prévalence de linfertilité de couple est de 14,42 % avec un sont imprécises pour des raisons culturelles. Selon une
fge moven de 38 ans chez les hommes. diclaration du président de la sociéié marocaine de fertilivé ot
F Ltude d"Agarwal ot al, a montré que les taux d"infe rtilité de contrace ption 800 M0 Marocains soulTriraient d'infertilité
masculine Etaient les plus élevés en Afrique, Europe centrale et un chiffre qui reste entouré d'incertitude el qui n'est Eayvé par
oricntale, alors que les wux correspondants pour aucune ¢tude épidémiologique |
CONCLUSION EBIELIOGRAPHIE

Le diagnostie dune infertilité masculing néeessite une approche « Tirikh M, Mrimar M, Kasousti J, Hameaoui A, Maleh A, LemnouerA, F10uennass bl
méthodique, tout d'abord clinique, dans le but d'identifier tous les Prévalence strfile des TgG anti-Chlamyd irachomedis chez une population dhomenes

. . [ . . mlertikes au Maroc. Prag Ural 2019;12:612—4.
facteurs potentiels d'infertilité, Les examens biologiques et « Agarval A, et al. Annique view on mak inEniliaround e globe Reprod Biol
radiol ogiques permeltent de conforter le ou les diagnostic(s), Endocrinol 201 %1337

= Taheri H, El ghali H, Benali |, Ahda N, Saadi H, Mimsmuni A-Pra "] épidémial agique de
Finfentilité an Marac, Med Reprad 20202221191 —7,

d'évaluer le pronostic et les possibilités de traitement de
Finfertilité. Tt/ il chodorg! 10,1684 fmie 20200799,
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Introduction

La régulation dynamique du calcium est essentielle
pour la mobilité des spermatozoides et la fertilité, Chez
I'Homme, le principal canal cakique présent dans la
membrane flagellaire des spermatozoides <appelle
CatSper, Il a éé démontré gue 'activation de CatSper

est  impliquée dans  des  fonctions clés  des
spermatozoides, natarmment la  capacitation,
I'hyperactivation et peut-Etre  aussi b réaction

acrosomique [AR). CatSper est un canal polssensoriel
constitué de multiple sous-unités, qui peut &tre activé
par des ligands endogénes (comme la progestérone et
la prostaglandine E1), ainsi que par une variété de
composés exogénes qui peuvent imterférer avec la
capacité des spermatozoides a atteindre et a fertiliser
'ovule. Le Cannabis [Connobis sotiva) est la troksieme
drogue récréative la plus utilisée dans le monde, en
particulier chez les personnes en dge de procréer, Le
cannahis est compose de plus de 120 cannabinoides,
dont le THC et le CBD sont les plus abandants.

L ——

Fig. 1 : le coval colcigue

CatSper, est sitwd dons lo
partie  principole  de o
membrame fingel kaing.

Objéctifs

Etudier les effets des principaux phytocannabinoides
THC et CBD, sur la modulation de CatSper et leurs
effets sur les fonctions spermatiques meédiées par
CatSper.

I Meéthadologies
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Ag. 3 : Effets du THC swr la concentration introcellwaine de Co® dans
s spermatonoides humaing  Signous de o reprdsentatifls, dvoguds
par 'opplcation de concentrotions crolssontes de THE sew! (A), delo
progestérane (P4, SuM) (B) ouw PGET [SuM ] IC) aprés incubation gves ke
THL. Comporaison de b concentration plosmatique moximale (Cmax)
fapportde dins by NEndedt weg, g b concgntaation mirimale §nhililrice
absarvde (IC ) et de ko concentration inhibitrice semb-maximale (IC,;)
du THC. IC, géndrde de 1.73 £ 1.08 uM n=12) pour ke progestérone e
de 217 10 70uM {n=5) pour by PGEL respectivement (D).

A B

Fig. 4 : Evaluation de ke molilité des spermatazoides humaing ing s
e i P4, la PGEL, les phytoconnalbimoides (10 pM) ov le tampon
pendant B0 minutes et avalysés & Paide d'un systéme CASA (Computer
Assisted Sperm Analyser] (n=8) (A]. Matilité en milley wsguews dvalide
aprés incubotion des spermatoroides avec lo P4, lo PGEL les
phytoconmebingides (10 pM) ou ke tampon pendant 60 minuvtes (8.
Evolugtion de lo réoction oorosomique des spermatoroides humaing
vivants en utilsant le colorant flrorescent, PSA-FITC, powr marguer i
membrone interne acrosomigue, oprés incubation avec la P4, o PGEI,
lg THC aw CBD {10uM), ou Ionaphane AZ3187(2 M) fn=7) i€}

Le THC [mais pas le CBO) réduit fortement I'influx de calcium
induit par les ligands naturels de CatSper. En particulier, le
THC inhibe linflix de C#'* induit par la progestérane wia
CatSper de maniére non compétitive & des concentrations
pharmacologiquement pertinentes. En outre, le THC inhibe
I'hyperactivation et la pénétration des spermatozoides dans
les milieux wvisqueux et induit une  augmentation de
Fexocytose acrosomique spontanée in vitro, De futures études
sont nécessaires pour tester la pertinence physiologique in
wivo du THC sur les fonctions spermatiques.




L’'isolement des spermatozoides avec Felix™ surpasse les performances de préparation par gradient de
densité dans la sélection de cellules a faibles dommages a I'’ADN

Villeneuve P’ Saez F',, Schubert B?, Force A?,, Drevet JR’
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L'optimisation des techniques de préparation des spermatozoides, ayant pour objectif d'obtenir des fractions cellulaires enrichies en spermatozoides
structurellement et fonctionnellement « supérieurs », est un ob)ecuf clé dcs ptotovok: de proucalvon médicalement as»nslw

K s (Felix™, Memphasys Ltd,

Le but de cette étude est d'¢

Sydney, Australie) et de comparer ses gerhm\ances avec Ia préparauon pa centruugation en gradlem de densité (DGC), méthode la plus
couramment utilisée. Une attention parliculiére a été donnée a l'évaluation de lintégrité nucléaire des spermatozoides,
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La préparation des spermatozoides avec Felix™ a permis..

L'amélioration de la mobilité progressive Ladiminution de la fragmentation de I'ADN La baisse de I'oxydation de I'ADN
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Le systéme Fellx™ s'avére étre un dispositif performant alliant raplidité (<6 min) et standardisation pour les services de procréation

medicalement assistée et permettant 'amélioration des paramétres spermatiques, comme en témoignent la diminution du DF| et de E < E

'oxydation de I'ADN, deux altérations courantes de I'ADN paternel connues pour avoir un impact sur le succes reproductif, EI s

La préparation des éjaculats avec le Felix™ représente donc une alternative intéressante au DGC. Néanmoins, son faible taux de "35{;#-
-

récupération ne peul pas convenir a la préparation d'échantillons oligozoospemiques :
La prochaine étape consistera en I'évaluation de la préparation des spermatozoldes via Fellx™ en termes de taux de succés E -
reproductifs. aniion




= Spermatogenése et mutation de 'AMH, a propos d’un cas
@\.-mm

Dr L. Renault, Dr M. Lapairie, Dr ). Teoli, Dr D, Mallet, Dr F. Roucher, Dr 5. Giscard O'Estaing, Dr M. Benchaib, Dr F. Dijoud,
PrH Lejeuns, Dr | Plotton

Introduction

Mutation du géne de I'AMH
+  Découverte pour la premiére fois en 1991 chez un patient avec persistance des canaux de Miller (PMDS) et AMH indétectable [1]
* Cause rare d'infertilité
*  Induit une PMDS et est souvent associé a une ectopie testiculaire ou un cryptorchidie [2]
*  Peu dedonnees sur la fertilité dans la littérature :
+ 1 patient décrit avec une oligo-asthénospermie, une biopsie testiculaire positive avec naissance d'un enfant [3]
* 1 patient avec une azoospermie et une biopsie testiculaire négative [4]

Cas Clinigue

Patient adressé en consultation d'andrologle pour préservation de la fertilité
Parents cousing issus germains

Chirurgie pour hernie inguinale bilatérale

Découverte non régression des canaux de Mller )
Décowverte d'une mutation homozygote au niveau de l'exon 1 du géne de I'AMH : [ rigein ot
duplication d'une cytesine en position 208 : c.20Bdup. Décalage du code de lecture : | T -n. *J
p.(Leu7OProfs*11): codon stop prématuré 11 AA plus loin = protéine tronquée de 80 AA s A

Hystérectomie 23 et descente testiculaire sans canaux déférent fonctionnel.
Involution du testicule droit en post opératoire

Chirurgie pour récidive hernie inguinale droite

Bilans hor monaux
Apefannées | 10 | 14 | 16 | 16 |
1#= consultation d'andrologie pour préservation de |a fertilité FSH {IU/1) 6.7 216 17 204
Puberté normale et gynécomastie bilatérale minime T 18 3.2 6.7 91
Spermogramme ; difficultés de prélévement: pas de spermatozoides x2 nhibin B (ng/1) 122 22 18 24
Génétigue : caryotype normal, pas de micro-délétion du chromosome ¥ 19 64 57

Echographie testiculaire : testicule gauche unigue de 6-7oc
hograp . e une estostérone totale (nmol/fl) [E%5E 264 B.26 961
estosterone non lide (ng/fl) 0987 321 293

Biopsie tEStICl.!!aIFE hlla.téla.le mnventmnnellg permettant |E).taEtIDI'I AMH (pmol/) <3 <3 <3 <3
de spermatozoides testiculaires avec congélationde & micro-paillettes G (U 0.1 0.1
Anatomopathologie : hypospermatogenése avec mosaiclsme, (/) — —

Score de Johnsen : 2 (10%), 4-7 (70%), 8-9 (20%) AFP {ug/l) L7 19
Prolactine (ug/fl) 34

Discussion

+  Azoospermie d'origine mixte, probablement avec :
* Obstruction du canal déférent par des canaux Miillériens persistants etfou posto pératoires
* Trouble de la spermatogenese d a une ectopie testiculaire
+ Malgré une orchidopexie dans la premiére année de vie : hypo-spermatogenése
= role de 'AMH dans la spermatogenése ¢

+ Chez I'nomme :
+  L'AMH est sécrétée par les cellules de Sertoll pendant lavie feetale pour induire la régression des canaux de Muller [5]
+ Diminution a la puberté lorsque la testostérone augmente localement dans le testicule (6], role de I'AMH aprés la naissance ¢

*  Les souris knock-out Amhr2 et double knock-out Amrh2/amh présentent [7], tableau moins sévére :
+ Morphologie anormale des cellules de Sertoli,
+ Augmentation du nombre de cellules de Leydig
*  Persistance des dérivés Millériens, super posés a I'ap pareil reproducteur méle
* Testicules de taille normale dans le scrotum
* Pasdalteration de la spermatogendése
+ Certains males étaient infertiles en raison de I'obstruction exercée par les organes reproducteurs féminins

Conclusion :
Peu de données disponibles sur la fertilité des patients atteints de PMDS. Mutations de I'AMH =» phénotype plus sévére ?
Préservation de la fertilité a la puberté a envisager : possibilité d'un trouble de la spermatogenése lié a la cryptorchidie
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Caractérisation immuno-histochimique dans les arréts de la maturation de la
spermatogenése chez I'humain : définition d'un panel et utilité diagnostique

Aissatu BALDG-CAMARA. Joanne FORTEMPS Célnno
CIERNIEWSKI-BEL, Angéle BOURSIER, Gabriel LIVERA,
Scphie FERLICOT, Ftanqols VIQLARD ‘Anne-Laure
BARBOTIN

L'azoospermie, caractérisée par |'absence de spermatozoides
dans I'éjaculat, peut-étre obstructive, par anomalie sur les
voles génitales, ou non-obstructive suite a une altération de la
spermatogenése (ANQ). Les étiologies de I'ANO sont varides
dues a des facleurs généliques, environnementaux,
hormonales, iatrogénes, etc.. La réalisation d'une biopsie
testiculaire a permis de caractériser 3 phénotypes
histologiques: le syndrome des cellules de Sertoli seules,
I'hypospermatogenése et l'arrét de maturation. Le demier
phénotype, lorsqu'il touche I'ensemble des tubes séminiféres,
est le phénotype le plus rare. Il est caractérisé par la présence
de cellules germinales en grand nombre mais s'arrétant 2 un
stade de la spermatogenése (pré-méiotique ou post-
méiotique). Or, afin de mieux réaliser une corrélation entre le
génotype et le phénotype, il semble nécessaire de ne pas
s'arréter a une analyse conventionnelle, mais d'y ajouter une
analyse immunohistochimique afin d'étre précis sur l'arrét de la
spermatogenése.

o tdWwN -

: RHUMA, UMR-BREED, UFR-SVS, UVSQ, 78180 Montigny le bretonneux

: Laboratoire d"anatomopathologie, CHI de Poissy S1 Germain en Laye, 78300 Poissy

: Laboratoire de Biclogie de la Reproduction, Hopital Jeanne de Flandre, 59027 Lille

: Laboratoire Développement des gonades, UMR-E008, CEA, 92265 Fontenay aux roses
: Laboratolre d"anatomopathologe, Hopital du Kremlin Bicitre, 94 Bicétre

: Département de Génétique, CH| de Poissy St Gerrmain en Laye, 78300 Poissy

Définir un panel d'anticorps permettant de mieux
caractériser sur le plan immunohistochimigue (IHC) les
arréts de maturation et plus particuliérement, définir le
stade précis du blocage de la spermatogenése.

5 patients témoins avec azoospermie obstructive (AO)
seront inclus afin de valider notre approche. Puis, 10
patients avec ANO seront analysés, soit avec un arrét de
maturation homogéne, soit avec un arrét associant

au minimum 2 stades, classiquement
spermatocyte/spermatide.

STRA 8 -  Spermatogonies

MEI ~—  Leptoténe

SYCP3 — Zygoténe

h2AFX s Pachyténe

ACRV1 ———s Spermatides ronds
PRM1 —  Spermatides allongés

Nous avons pu mettre au point 5 des 6 anticorps nécessaires pour une validation plus précise des stades d'arrét de la
maturation dans les ANO chez I'humain, Ceci devrait permettre a 'ensemble des laboratoires d'anatomopathologie de pouvoir
mieux caractériser les arréts de la maturation et homogénéiser les comptes-rendus de résultats, Cette approche peut conduire
a une amélioration de la corrélation génotype-phenotype et faciliter l'interprétation des résultats obtenus via le plan France
Médecine Génomique 2025 (PFMG2025; https://pfmg2025.aviesan.frl), les arréts de la maturation de |la spermatogenese étant

une des indications retenues aujourd'hui.

Cette caratérisation immunohistologique devra étre asociée a une analyse fonctionnelle des variants identifiés via le

PFMG2025.
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