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GLOBOZOOSPERMIE
• Production de spermatozoïdes à tête ronde avec 

absence d’acrosome.

• <1% des causes d’infertilité masculine primaire

• DPY19L2 :
• 1 délétion homozygote récurrente de 200 kb

• 23 mutations ponctuelles publiées

Observations au microscope optique de spermatozoïdes normaux (A), globozoospermie partielle (B)
et globozoospermie totale (C). 

Schémas d’un spermatozoïde normal 

et d’un spermatozoïde globocéphale

(Control)
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Mitochondries

INTRODUCTION
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ANALYSES D’UNE COHORTE DE PATIENTS GLOBOZOOSPERMIQUES
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Globozoospermie 
≥50% : 

Performance 
diagnostique à 

73.6%

Globozoospermie 
<50% : 

Performance 
diagnostique nulle

Corrélation génotype-phénotype

Taux de 
globozoospermie 

élevé 

Anomalie 
perte de 

fonction de 
DPY19L2 
détectée

Taux de 
spermatozoïdes 

normaux bas 

RESULTATS
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INTEGRATION DES RESULTATS A LA 
LITTERATURE
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PROPOSITION D’UN NOUVEAU 
PROTOCOLE DIAGNOSTIQUE 

• ≥ 50% de spermatozoïdes globocéphales

• ≥ 1 million de spermatozoïdes/mL

Indication de recherche d’anomalie 
de DPY19L2

• Détection des délétions homozygotes de DPY19L2

• Abandon de la MLPA

PCR qualitative classique

• Pour les patients sans délétion homozygote de DPY19L2

• Détection des délétions hétérozygote du gène entier + délétions 
d’exon(s) + mutations ponctuelles de DPY19L2

• Exploration d’autres gènes pour 26.4% des patients 

• Abandon du séquençage Sanger des 22 exons

Séquençage exomique

CONCLUSION
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