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L'analyse des spermatozoTdes en microscopie electro- 
nique est facilit6e par le fait que les differentes structu- 
res spermatiques ont une forme et un emplacement 
d6fini. Mais cet avantage est contrebalance par le fait 
que les structures sont solidaires les unes des autres 
[6]. En consequence, une anomalie de constitution 
d'une structure, entra~ne, le plus souvent, des anoma- 
lies de forme ou de maintient des constituants qui lui 
sont associ6s. Cette caract6ristique rend difficile, et 
m~me parfois impossible, de determiner quel consti- 
tuant 6tait primairement affecte au cours de la spermio- 
genese. 

Seule une analyse quantifiee des diff6rentes structures 
spermatiques permet de definir un ph~notype sperma- 
tique tandis qu'une analyse grossiere conduit a ignorer 
de nombreux phenotypes qui sont regroup6s sous une 
m~me nomenclature. De plus, I'existence chez les hom- 
mes f~conds d'un taux moyen non n~gligeable de 
diverses anomalies spermatiques a conduit a consid~- 
rer que de nombreuses anomalies n'ont pas de carac- 
t~re pathologique, notion que les donnees sur les sou- 
ris knockout homozygotes remettent en cause. De plus, 
ces souris montrent que les anomalies qui les caract~- 
risent peuvent n'affecter qu'une partie des spermatozo'i- 
des, et que rares sont ces souris avec des anomalies 
monomorphes [7, 8]. Par ailleurs, I'analyse ultrastructu- 
rale quantitative chez I'homme r~v~le qu'il peut exister 
des anomalies dominantes ~ des taux differents chez 
des fr~res consanguins [10]. Ce fait pourrait s'expliquer 
par des differences de pen~trance selon le fond g~ne- 
tique de I'individu. 

Toutes ces donnees remettent en cause les classifica- 
tions des anomalies du spermatozo/de humain qui 

reposent sur I'opposition entre anomalies acquises 
(h6terog~nes) et anomalies sp6cifiques (monomor- 
phes), et seules les anomalies affectant tousles sper- 
matozoides ont et6 consider6es comme sp6cifiques [1, 
2]. La definition d'un phenotype constitutif devrait donc 
tendre ~ reposer sur les crit~res suivants. L'analyse 
quantitative montre que I'anomalie predominante est 
presente ~ un taux tres superieur a celui d'hommes 
f6conds et I'anomalie a 6t~ d~crite chez des freres 
et/ou des patients consanguins. La notion de ph6noty- 
pe constitutif pouvant 6tre renforc~e par la connaissan- 
ce d'une anomalie comparable induite par une deletion 
d'un g~ne chez I'animal. 

Les premiers phenotypes anormaux ont ete decrits 
dans les ann6es 1970 [9]. Les donn6es bibliogra- 
phiques permettent de d6nombrer 14 diff6rents ph~no- 
types humains qui ont 6te retrouv~s chez des fr~res 
et/ou des patients consanguins (plusieurs autres ne 
sont pas encore publies). Ces caracteristiques sugg~- 
rent donc une origine g6n6tique de ces ph~notypes, ce 
qui est confirm6 pour deux d'entre eux : la macroc~- 
phalie [5] et la globozoospermie [4] dont un g6ne 
responsable a 6te identifie. Les 12 autres ph~notypes 
sont : les miniacrosomes, les d6fauts d'assemblage 
t~te-flagelle, et pour le flagelle : macroc~phales avec un 
flagelle rudimentaire ou absent, I'absence des deux 
bras de dyn6ine (complete ou partielle), des bras exter- 
nes de dyn6ine, des structures axon6males centrales, 
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d'assemblage des structures flagellaires, f lagelles 
absents, anomalies des colonnes Iongitudinales de la 
gaine fibreuse, anomalies des anneaux de la gaine 
fibreuse, absence de gaine mitochondriale avec gaine 
fibreuse immature. On pourrait aussi mentionner des 
ph6notypes retrouves chez des patients avec transloca- 
tion chromosomique, comme le defaut de maturation et 
d'elimination cytoplasmique et les spermes ne contenant 
que des spermatides rondes. 

La plupart de ces phenotypes ont res plusieurs deno- 
minations rendant la recherche bibliographique aleatoi- 
re. C'est le cas des spermatozo'ides de type globo- 
zoospermie (acrosomeless, round-headed), des macro- 
cephales (macronuclear, large heads), des flagelles iso- 
les (decapitated, acephafic, headless). On peut s'interro- 
ger aussi sur les denominations floues et inappropriees 
de phenotypes tels que {{ type Kartagener >> et << 
Immotile Cilia Syndrome ~, qui ne renseignent pas sur 
le type d'anomalie flagellaire, notamment de I'axoneme. 
De meme pour la denomination <{ dysplasie de la gaine 
fibreuse >> [3], qui, en fait, est une anomalie secondaire 
due a I'entassement de la gaine fibreuse sur une axone- 
me trop court : on y regroupe plusieurs phenotypes 
concernant des anomalies des bras de dyneines (des 
deux bras ou d'un des deux bras) ou I'absence du cent- 
re de I'axoneme. 

La caracterisation des phenotypes spermatiques (ultras- 
tructurale et parfois parametres de mobilite) a ete le plus 
souvent abandonnee ces dernieres decennies, du fait du 
developpement de I'ICSI qui permet parfois de surmon- 
ter I'anomalie morphologique ou de,mobilite. Une autre 
raison est la constatation que les hommes fertiles ont, en 
moyenne, un tres faible indice de morphologie normale, 
laissant penser que le r61e de ce parametre dans la 
fecondation est difficile & apprecier. Cependant, des don- 
nees recentes montrent que certaines anomalies flagel- 
laires ultrastructurales (non decelable en analyse de rou- 
tine) et constitutives (selon les criteres precedemment 
definis), semblent etre plus particulierement associees 
des echecs du developpement embryonnaire [10], ce fait 
etant egalement constate chez des souris knockouts [8]. 
Par ailleurs, une mutation du g~ne responsable de la 
macrocephalie [5] et de celui responsable de la globo- 
zoospermie [4], n'a ete retrouvee que pour certains 
patients avec ces phenotypes. Or la microscopie electro- 
nique a montre I'existence de differences formes pheno- 
typique dans ces populations. La connaissance du {{ 
sous-phenotype >> correspondant a chacun de ces 
genes faciliterait la selection de patients pour la recher- 
che de mutations. 

Ces faits montrent que I'analyse ultrastructurale des 
spermatozofdes peut encore apporter des informations 
utiles pour la procreation medicalement assistee et pou- 
vant contribuer & faciliter I'obtention de resultats en 
genetique. 
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