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ABSTRAK 

Riduan, M. 2025. Gambaran Mikrodelesi Kromosom Y pada Infertilitas Laki-Laki 

dengan Oligozoospermia dan Azoospermia di Laboratorium Genetika 

Fakultas Kedokteran Universitas Wijaya Kusuma Surabaya. Skripsi, Program 

Studi Pendidikan Dokter, Fakultas Kedokteran, Universitas Wijaya Kusuma 

Surabaya. Pembimbing: Maria Juliati Kusumaningtyas1, Eva Diah Setijowati1 

Tingginya angka infertilitas laki-laki yang disebabkan oleh kelainan 

genetik mulai menjadi perhatian terutama  mikrodelesi kromosom Y, terutama 

pada regio azoospermia factor (AZF). Tujuan dari penelitian ini adalah untuk 

mengetahui gambaran mikrodelesi kromosom Y pada pasien infertil laki-laki 

dengan oligozoospermia dan azoospermia serta menentukan regio AZF 

terbanyak yang mengalami mikrodelesi. Penelitian ini merupakan studi 

deskriptif retrospektif yang dilakukan di Laboratorium Genetika Medik 

Fakultas Kedokteran Universitas Wijaya Kusuma Surabaya. Data diambil dari 

rekam medis pasien tahun 2019-2024 dengan total sampel sebanyak 31 pasien. 

Pemeriksaan mikrodelesi dilakukan dengan metode multiplex PCR 

menggunakan primer spesifik pada regio AZFa, AZFb, dan AZFc. Hasil 

menunjukkan bahwa 16 dari 31 pasien (52%) mengalami mikrodelesi 

kromosom Y. Analisis sperma oligospermia pada 2 dari 4 pasien ditemukan 

mutasi sY84 pada regio AZFa dan sY134 di regio AZFb. Azoospermia 

obstruktif terbanyak pada mutasi sY134 sebanyak 11 dari 22 pasien di regio 

AZFb. NOA terbanyak pada mutasi sY134 yaitu 3 dari 5 pasien di regio AZFb. 

Kesimpulan penelitian ditemukan mikrodelesi kromosm Y sebagai penyebab 

dari infertilitas  sebesar 52% dari total pasien penelitian dan mutasi terbanyak 

yang ditemukan adalah mutasi sY 134 di regio AZFb. Saran dari penelitian ini 

adalah pentingnya pemeriksaan genetik pada pasien infertil laki-laki dengan 

hasil analisis sperma abnormal untuk menentukan strategi pengobatan dan 

pilihan reproduksi yang tepat. 

Kata kunci: infertilitas laki-laki, oligozoospermia, azoospermia, mikrodelesi 

kromosom Y, AZF 
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ABSTRACT 

Riduan, M. 2025. Profile of Y Chromosome Microdeletions in Male Infertility with 

Oligozoospermia and Azoospermia at the Genetics Laboratory, Faculty of 

Medicine, Wijaya Kusuma Surabaya University. Final Assignment, Faculty of 

Medicine, Wijaya Kusuma Surabaya University. Supervisior: Maria Juliati Kusu-

maningtyas1 Eva Diah Setijowati2 

The increasing prevalence of male infertility due to genetic 

abnormalities, particularly Y chromosome microdeletions in the azoooo-

spermia factor (AZF) regions, has become a growing concern. This study 

aimed to identify the pattern of Y chromosome microdeletions in infertile male 

patients with oligozoospermia and azoospermia and to determine the most 

frequently affected AZF region. This was a descriptive retrospective study 

conducted at the Medical Genetics Laboratory, Faculty of Medicine, Wijaya 

Kusuma University Surabaya. Data were collected from medical records of 

patients from 2019 to 2024, with a total sample of 31 patients. Microdeletion 

analysis was performed using multiplex PCR with specific primers for AZFa, 

AZFb, and AZFc regions. The results showed that 16 out of 31 patients (52%) 

had Y chromosome microdeletions. Among patients with oligozoospermia, 2 

of 4 showed microdeletions at STS markers sY84 (AZFa) and sY134 (AZFb). 

In obstructive azoospermia, the most frequent microdeletion involved sY134 

(AZFb), detected in 11 of 22 patients. Similarly, in non-obstructive azoo-

spermia (NOA), sY134 (AZFb) was the most common finding, present in 3 of 

5 patients. Overall, Y-chromosome microdeletions were identified in 52% of 

the study population, with sY134 in the AZFb region as the predominant alter-

ation. This study recommends the importance of genetic screening in infertile 

men with abnormal semen analysis to guide appropriate treatment strategies 

and reproductive options.  

Keywords: male infertility, oligozoospermia, azoospermia, Y chromosome 

microdeletion, AZF 
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DAFTAR SINGKATAN 

HH  : Hypogonadotropic Hypogonadism 
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DAFTAR SINGKATAN 

HH  : Hypogonadotropic Hypogonadism 

GnRH   : Gonadotropin Releasing Hormone 

FSH     : Follicle Stimulating Hormone 

LH    : Luteinizing Hormone 

AZF    : Azoospermia Factor 

WHS     : Wolf-Hirchhorn Syndrome 

WHO     : World Health Organization  

NAHR             : Non- Allelic Homologous Recombination  

STS  : Sequence Tagged Site 

HPG : Hypothalamic-Pituitary-Gonadal 

CBAVD      : Congenital Bilateral Absence of the Vas Deferens 

CFTR        : Certified Fundamental Tax Reporting 

RBT              : Reciprocal Balanced Translocations 

TESE        : Testis Sperm Extraction 

HPG : Hypothalamic-Pituitary-Gonadal 

MA : Maturation Arrest 
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