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Description

Près de 15% des couples sont confrontés à des problèmes d’infertilité. Dans la moitié des cas,
une composante masculine est retrouvée, avec souvent une anomalie des paramètres du
spermogramme montrant une diminution de la qualité du sperme. L’étiologie de la grande
majorité des infertilités masculines reste cependant inconnue et une origine génétique est
probablement responsable d’une proportion importante des troubles de la spermatogénèse. Ce
travail comporte deux parties: dans la 1ère partie, l’analyse d’une large cohorte de patients
(n=87), nous a permis d’identifier deux nouvelles mutations du gène AURKC. La 2ème partie
de notre étude a été réalisée sur 20 patients infertiles présentant un phénotype homogène
d’anomalies flagellaire associé a une asthénozoospermie. Cette étude a permis d’étendre le
spectre des diagnostics d’infertilité masculine et d’élargir les connaissances sur les gènes
impliqués dans la spermatogenèse.
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16 oct. 2013 . Pour faire face à la baisse de la fertilité et aux grossesses toujours plus ..
L'infertilité correspond à une aptitude diminuée à concevoir et à . Défaut ou obstruction du
système reproducteur (cryptorchidisme, agénésie déférentielle) . La fertilité masculine baisse
pour des raisons environnementales.
Raymond ARDAILLOU La thérapie génique est définie comme l'introduction délibérée de
matériel . dans le but de corriger un défaut génétique ou de pallier le manque d'une protéine en
apportant le gène responsable de sa synthèse. ... (effet prolongé) et les inconvénients potentiels
(mutagenèse) que cela implique ?
26 oct. 2017 . Il s'agit d'un problème d'infertilité fréquent qui concerne environ 5% des
femmes . possibles facteurs responsables, ce qui aurait un impact positif pour identifier la .
sont les anomalies génétiques, responsables de 50% des cas environ. . ponctuelles des gènes
impliqués dans la cascade de coagulation.
est ici pris en défaut puisqu'un certain nom- . d'aider le clinicien à identifier les syn- .
Hyperandrogénie (hirsutisme, alopécie, oligo-spanioménorrhée, infertilité). Stéatose .
GENETIQUES ... gènes impliqués dans le vieillssement pré- maturé ou la signalisation de
l'insuline sont également responsables de syndromes.
.si femelle est le "sexe par défaut", . "Contribution of Domestics Animals to the Identification
of New Genes Involved in Sex Determination" . "Progrès des connaissances génétiques sur
l'intersexualité associée à l'absence de . observé en faveur des mâles); c'est une mutation
récessive qui est donc responsable d'une.
28 août 2012 . d'infécondité assimilable à des cas d'infertilité masculine sévère dérivant .
permettant soit d'identifier le sujet comme porteur d'un gène responsable d'une . génétiques,
grâce au transfert sélectif des embryons. .. est atteint, cela implique une interruption de
grossesse à partir de trois mois, ce qui est.
de gènes mutés impliqués dans la spermatogenèse ; les modèles animaux montrent que des
mutations géniques spontanées ou induites sont responsables . chromosomique, voire
génétique, d,infertilité masculine la .. Toutefois, l,identification de tous les ... Défaut de la
spermatogenèse, diminution de spermatozoïdes.
caractéristiques génétiques qu'un ou plusieurs parents atteints d'une maladie ... clinique de
fertilité à faire du dépistage préimplantatoire (DPI) dans le cas d'une .. et masculins non
affectés sans avoir recours à un dépistage spécifique d'une ... texte mentionne « les tests
destinés à identifier un gène responsable d'une.
responsable d'infertilité par anovulation et de signes clini- . devenir après la ménopause,
l'absence de phénotype masculin bien identifié ont limité . moléculaires impliqués dans la
genèse du syndrome des OPK et permettre de proposer . décrit des anomalies génétiques au
cours du syndrome des OPK. (5). Anomalies.
UE2 Régulation de l'expression génique et épigénétique . en génétique moléculaire pour
identifier et analyser la fonction des gènes. . Cette lignée présente un défaut de mise en place
des axes de polarité antéro-postérieur et dorsoventral. .. sur plusieurs maladies génétiques
comme l'infertilité, les maladies rénales,.



On Aug 1, 2012 JP Siffroi (and others) published: Infertilité masculine : des anomalies .
eventuelle des anomalies genetiques responsables de leur infertilite. . permis d'identifier une
partie des genes, situes sur le bras long de ce chromosome, . a l'implication d'autres genes qui,
chez l'homme, sont a l'origine de sterilite.
6 juin 2012 . (iv) d'identification d'au moins un miARN dont le niveau ... Parmi certains
acteurs connus et impliqués dans la différenciation et la .. d'un défaut de régulation de
l'expression d'un ou plusieurs gènes ; cette .. l'infertilité masculine (mobilité des
spermatozoïdes) et féminine (e.g. grossesses extra-utérines) ;.
La recherche des causes génétiques d'infertilité présente de multiples intérêts. . Des délétions et
des mutations ponctuelles sont responsables du syndrome de . De la même manière, des gènes
impliqués dans le développement de la tige . Dès lors, la recherche d'une contraception
masculine par blocage de la FSH ne.
24 avr. 2003 . génétique » (1995) et du « Rapport sur la thérapie génique humaine » (1994). II.
.. sexe masculin ou féminin), ou bien pour un emploi de donneur. ... l'association de
l'infertilité et de l'âge élevé de la mère, qui fait .. Le dépistage des gènes de susceptibilité
n'implique cependant pas un diagnostic ou la.
Identification de la mutation responsable de la DM1 . . 20. 2.1.2. Implication des gènes
adjacents à DMPK . .. symptômes d'infertilité masculine et aux défauts visuels décrits chez les
patients DM1. Cependant, il semble clair . découverte suite à des tests génétiques pour valider
cliniquement le diagnostique DM1. Un.
Recherche de nouveaux déterminants génétiques de l'infertilité . Génétique de l'infertilité
masculine : gènes impliqués dans . identifier les paramètres régulateurs provenant des milieux
de culture sont confrontées à plusieurs ... 986), l'unité de génétique médicale (responsable Pr J
Melki) et le service de neuropédiatrie.
. est remplacée par un autre type de protéines responsables de la compaction . Ce travail via
l'identification des partenaires et gènes cibles de SLY a permis de . Outre une infertilité
masculine, des défauts de remodelage et de compaction de . promoteurs de gènes impliqués
dans la régulation génique, la régulation de.
On appelle marqueur tout fragment chromosomique dont on ne peut identifier l'origine. . il
peut y avoir perte d'un petit fragment responsable de l'apparition de signes . sont le reflet des
recombinaisons génétiques entre les génomes parentaux. . gènes impliqués dans le segment
chromosomique en excès ou en défaut.
Amplification génique (Anglais : gene amplification) Production in vivo de copies .
Arhinencéphalie (Anglais : arhinencephaly) Défaut de développement du ... région spécifique
de l'ADN permettant d'identifier une cellule et sa filiation. ... fois de cellules de type masculin
et de type féminin dans les gonades d'un individu.
6 mai 2014 . Identification et caractérisation de g`enes impliqués dans l'infertilité mas- culine. .
MASCULINE .. Les causes génétiques . .. Identification de nouvelles mutations responsables
du phénotype de ... Tableau 9 : Gènes pour lesquels il a été montré que les souris invalidées
présentent des défauts de.
niens impliqués dans la croissance et le développement pubertaire. Tendances . L'analyse de
moyennes de taille masculine par département en France montre une ... fertilité, du déficit
gonadotrope définitif responsable d'infertilité définitive. .. puberté d'une part, et l'identification
de gènes contrôlant l'horloge pubertaire.
Modèles murins d'infertilité humaine : Avantage du système . l'identification de nouveaux
gènes impliqués dans l'embryogénèse et le développement de.
L'infertilité n'est pas une fatalité mais reste une souffrance que l'Eglise . une requête
moralement nécessaire à une procréation humaine responsable. .. La spermatide est la cellule



séminale masculine qui précède immédiatement . La fécondation in vitro implique
l'élimination volontairement acceptée d'un .. Identification.
Ces modifications peuvent se produire soit au niveau des gènes ponctuels, soit au . et d'autres
facteurs paternels peuvent avoir un lien avec des mutations géniques. .. Pour identifier les
risques de malformations congénitales sur le lieu de travail, les . LE SYSTÈME
REPRODUCTEUR MASCULIN ET LA TOXICOLOGIE.
puisse faire ses choix d'individu libre et responsable. La bioéthique . soient fortement
impliqués dans ce domaine. . En fait, l'application du droit des brevets aux gènes et, plus
largement, à ... La fécondation in vitro est pratiquée en cas d'infertilité féminine. . stérilité
masculine, et risque de sélection de spermatozoïdes.
28 oct. 2014 . Identification de gènes impliqués dans l'infertilité masculine. Défauts géniques
responsables d'infertilité masculine. Presses Académiques.
L'avortement, la baisse de fertilité, voire l'infertilité ainsi que le risque sanitaire des .. B.
melitensis et B. abortus, B. melitensis étant responsable des infections les plus graves. . à
risque sont certains professionnels, d'où une prédominance masculine. .. Identification
moléculaire de Brucella après PCR du gène omp25 et.
l'infertilité masculine est seule responsable de jusqu'à 20% de tous les couples infertiles et un .
Différentes atteintes mono génique ou des défauts polygéniques ont . répertorier les principaux
gènes impliqués dans la spermatogénèse à travers une étude ... pour identifier la cause
d'infertilité (Khallouk et al., 2010).
Cette hormone est responsable .. Infertilité masculine. 1 homme/500 est infertile à cause d'un
défaut génétique touchant la spermatogenèse . Gènes et infertilité. Identification des causes
génétiques d'infertilité : encore limité. . rapportées sur le rôle de l'expansion de répétition des
triplets CAG dans l'infertilité masculine.
des mécanismes génétiques mis en route des la conception. . Figure l. Régulation de liaxe
gonadon'ope et principaux genes impliqués . sexuelle masculine sera incomplete. Selon que .
(diíficiies à identifier chez l'enfant) tels qu'une .. Ces mutations sont responsables de 5 et 2,5%
des cas de .. mammaire et infertilité.
22 mai 2008 . Mécanismes moléculaires et contrôles géniques impliqués dans le maintien de
l'intégrité des .. Gene dosage methods as diagnostic tools for the identification of ...
L'endométriose est une maladie gynécologique fréquente, responsable d'infertilité. .. CL résulte
de défauts de croissance et / ou de.
9 Thérapie génique. Un malade atteint de . les défauts de la vision. Ils s'engagenT .
Responsable d'édition : Aurélien .. identifier certains des mécanismes . gènes impliqués dans le
processus infectieux par .. Infertilité masculine la levure.
euchromatinien de nombreux gènes impliqués dans la spermatogénèse. Ces gènes candidats .
échographiques et génétiques dans l'infertilité masculine.
Item Description: Book Condition: New. Publisher/Verlag: Presses Académiques
Francophones | Défauts géniques responsables d&apos;infertilité masculine.
stérilité (ou d'infertilité). Nourrisson . chapitre 6-03) ;. - « Recherche par culture,
l'identification des inclusions intracellulaires utilisant . Recherche d'ADN ou d'ARN par
hybridation moléculaire avec amplification génique (urines, sperme, .. 3. corps aberrant, forme
de persistance responsable d'infection chronique,.
Fp, SCO1, COX10, BcS1) responsables de mitochondriopathies. . La localisation et/ou
l'identification de ces gènes rend le conseil génétique possible et permet chaque . de ces
maladies génétiques, comme par exemple la réexpression du gène centromérique . Maladie,
Gènes impliqués, Études familiales, Test ADN.
Physiopathologie des maladies génétiques : aspects moléculaires. 14h30. • La PCR ..



Identification de gènes impliqués dans l'instabilité chromosomique par crible fonctionnel dans
la ... Inversion du chromosome X, retard mental et infertilité : à propos . novo, XIST-négatif,
identifié par FISH chez un fœtus masculin avec.
structure et la fonction des gènes au niveau moléculaire. (ADN). . syndromes génétiques. Les
chromosomes sont . un caryogramme féminin et un caryogramme masculin, ce qui . Cette
technique implique l'hybridation de sondes de séquences .. Infertilité. L'analyse FISH à sonde
unique est utile pour confirmer un.
infertilité masculine. Sophie Dahoun . Identification de maladies génétiques. • causes de
l'infertilité . implication génétique dans la pathologie. • moyens . défaut appariement autour
des points de cassure . Mucoviscidose (CF, gène CFTR).
Une infertilite masculine provo- q&e par une . tot apres le clonage du gene, cette apparentee
entre CFTR et les ABC fut un signe que CFTR pourrait &tre implique dans un transport
ionique .. lules epitheliales est done la cl6 de voQte responsable chez .. L'identification du gene
et son implication dans la muco- viscidose.
Il existe de nombreuses maladies rénales kystiques génétiques. . Ils sont responsables de
l'ensemble des manifestations rénales de la PKD. . Les autres facteurs de mauvais pronostic
sont le sexe masculin, l'âge au diagnostic .. un diagnostic de certitude est l'identification d'une
mutation dans le gène PKD1 ou PKD2.
montre qu'un défaut génétique est à l'origine de . génétiques de l'infertilité masculine et des
résultats récents obtenus en ce qui concerne l'identification de gènes impliqués dans la méiose
et la ... gènes responsables de la stérilité pour-.
9783841626585 - Identification De Gènes Impliqués Dans L'infertilité Masculine: Défauts
Géniques Responsables D'infertilité Masculine Omn Pres Franc by.
X Surnuméraire comme responsable des troubles psychiatriques . de vulnérabilité à la maladie,
l'identification des gènes liés à l'expression de cet endophénotype sera . Certes le chromosome
X serait probablement impliqué dans l'expression . Le déficit en hormone sexuelle masculine
joue un rôle incontestable sur la.
qui l'être humain partage 99 % de ses gènes, et que certaines plantes comme le l'Arabidopsis .
sentes sur les gènes sont responsables . aussi bien les gènes impliqués dans . génétiques ou
plutôt épigénétiques .. d'infertilité comportent vraiment un ris- . quilibres nutritionnels et des
défauts . à identifier les zones de.
Identification de gènes impliqués dans l'infertilité masculine: Défauts géniques responsables
d'infertilité masculine (Omn.Pres.Franc.) (French Edition) de.
domestication implique la protection, la propagation, la récolte, .. aux responsables des
banques de gènes des informations sur leur . présente une source potentielle de combinaisons
génétiques exceptionnelles. . l'aspect ou la fertilité des fruits. . de conserver les caractères
variétaux en corrigeant un défaut particulier.
L'infertilité et la stérilité ont déchiré le voile de la procréation naturelle. ... De cette démarche
progressive permettant ainsi d'identifier toutes les situations . A titre de quelques exemples
illustratifs, à défaut de pouvoir tous les citer, nous . Toutefois entre 20 à 40 millions de
gamètes masculins, la procréation reste possible.
Le gène hairless de la souris : Fonctions à la racine du poil et au coeur d'une . du locus hairless
pour identifier les altérations géniques impliquées dans les .. Aussi bien chez l'homme que
chez la souris, le défaut majeur évident chez les . qui vont souvent jusqu'à l'infertilité complète
et définitive : ces femelles sont.
Contrôle génétique et épigénétique de la fertilité et des fonctions de .. ment : elle implique la
rencontre de deux indivi- .. position des gènes sur les chromosomes et d'établir .. régulation de
l'expression génique. . afin de pallier l'infertilité (assistance médicale à la .. conservation de



gamètes masculins ou féminins,.
Amazon.com: Identification de gènes impliqués dans l'infertilité masculine: Défauts géniques
responsables d'infertilité masculine (Omn.Pres.Franc.) (French.
27 nov. 2012 . impliqués dans la physiopathologie de l'œsophagite éosinophilique, ont été . des
populations, ii) de confirmer que les gènes HLA sont également .. dermatite herpétiforme,
l'anémie, l'ostéoporose, l'infertilité et des problèmes ... développer la maladie chez les patients
de sexe masculin (112, 113).
genetiques: Consultez toutes les dernières actualités médicales, . Publiées dans les revues
Nature Communications et Nature Genetics, les 4 études sont le .. pour CER-001 dans le
traitement des patients présentant des défauts génétiques . doi:10.1186/2044-5040-3-3) est
consacré aux protéines impliquées dans les.
De caractériser les gènes impliqués dans l'infertilité de l'homme et de la femme. . sur la
compaction de l'ADN et les défauts épigénétiques des spermatozoïdes. . ou des thérapies
alternatives dans le domaine de l'infertilité masculine. L'identification des causes génétiques de
l'infertilité mâle nous permet . Responsables.
Par mon savoir acquis chez l'animal, je restais impliqué dans le champ de la procréation .
L'insémination artificielle, avec sperme de donneur (tiers masculin), fait .. de l'infertilité ; il
arrive donc souvent que plusieurs ovules soient fécondés, . de refuser la transmission d'un
défaut désormais curable (la stérilité masculine),.
due à ces défauts est estimée à plus de 200 millions . mentaux, des causes génétiques ont été
mises en . gènes sous-jacents aux anomalies directe- ment dans les .. sont masculins, avec
parfois un clitoris ... gènes responsables de ces anomalies (ou ... d'identifier les régions
chromosomiques des gènes impliqués.
La mucoviscidose (pour « maladie des mucus visqueux » en français) ou fibrose kystique (en
.. Restait à localiser et à identifier le gène dont la mutation provoque la . En 1989, le gène
impliqué dans la mucoviscidose est isolé par les équipes de . génotypage au protocole
diagnostique, et d'envisager la thérapie génique.
5 juin 2013 . L'infertilité masculine est un problème qui devient de plus en plus fréquente, qui
a un ... modification du ratio testostérone/œstradiol peut être responsable de ... En l'absence de
gonadotrophine, le défaut de la spermatogenèse est associé à ... Ces gènes sont en cours
d'identification et d'étude.
12 oct. 2017 . Si les «ciseaux génétiques» (Crispr/Cas9) ouvrent de grands champs . permettre
à des couples hétérosexuels de surmonter une infertilité.
d'infertilité masculine progresse également, malgré le grand nombre de gènes .. de dresser une
liste actualisée des gènes impliqués dans ... Les causes géniques responsables d'une diminution
. génome peut aider à leur identification, en particulier pour . défaut de production de
spermatozoïdes sont difficiles à.
Le premier essai de thérapie génique est autorisé en 1990, sur deux petites . Le séquençage du
code génétique ouvre la voie à l'identification des gènes et de . l'identification des gènes
morbides impliqués dans les maladies héréditaires et ... pour permettre la procréation soient
limitées aux couples infertiles en âge de.
folliculogenèse, responsables de la oligoanovulation . activité accrue des promoteurs des gènes
de certaines . d'enzymes impliqués dans la stéroïdogenèse ovarienne (17 α- . DEFAUT DE
SELECTION DU FOLLICULE . L'existence d'un phénotype masculin: calvitie à un .. Elle est
également source d'infertilité par.
18 sept. 2006 . nombreux gènes impliqués dans l'infertilité masculine. D'autres gènes ... des
chromatides en méiose II, associée à un défaut de cytokinèse, mais suivi ... examens
complémentaires qui vont identifier une ou plusieurs causes . La fréquence des anomalies



génétiques responsables d'infertilité faite que.
Malgré de multiples essais, le traitement médical de l'infertilité masculine reste ... divers des
anomalies de la vésicule sexuelle, des défauts d'appariement qui . Cette pathologie congénitale
relativement aisée à identifier (azoospermie à petit . fortuite avec les mutations du gène CFTR
impliquées dans la mucoviscidose.
On ne peut pas conclure à une baisse de la fertilité masculine sur un seul spermogramme,. car
il existe des fluctuations spontanées de la spermatogenèse, qui.
25 avr. 2017 . Le développement des nouvelles technologies génétiques va très vite .. des
scientifiques, des responsables politiques et un représentant du Comité .. des défauts dans un
seul gène, dont la forme est reconnaissable . extraites de l'ovule d'une donatrice (ce qui
implique la création de deux embryons).
Caractérisation des gènes impliqués dans l'infertilité humaine mâle (resp P. Ray) . AMP.
Signature du responsable de l'équipe: Christophe Arnoult, Pierre Ray .. Actuellement, des
causes génétiques d'infertilité masculine incluant les remaniements . Site web :
http://www.igh.cnrs.fr/FR/equipe-detail.php?id=42.
A noter que le cœur lui même n'est pas impliqué dans cette anomalie, sa fonction . Ce
syndrome est responsable de nombreuses morts soudaines, chez les jeunes enfants, . Le sexe
féminin semble être plus touché que le sexe masculin. .. Des tests génétiques permettent dans
certaines familles d'identifier le gène.
gènes circulants fait suggérer l'implication d'une anomalie du récepteur aux andro- . CAG
serait responsable d'un réglage fin du RA entre excès et défaut de . Mots-clés : Infertilité
masculine idiopathique, récepteur aux androgènes, I.C.S.I. .. Organisation génique et
principaux domaines fonctionnels du récepteur aux.
Quelques considérations sur la stérilité masculine. .. de l'infertilité et de la procréation
médicalement assistée dans toute leur complexité. Ce compte rendu.
6 avr. 2013 . De même, les symptômes permettant de l'identifier sont très variés. .. Quelles sont
les principales causes de l'infertilité masculine ? .. spermatogénèse est contrôlée par certain
gènes situés dans la région euchromatique . permet de confirmer l'infection, de déterminer le
germe responsable et d'établir le.
24 déc. 2014 . Dans le bilan d'infertilité du couple, le caryotype s'impose quand . Le but de
cette étude est donc, d'identifier et déterminer les . suggèrent fortement la généralisation des
tests génétiques et .. Caryotype masculin normal en bande R. Formule chromosomique : 46, ..
Un défaut de l'un de ces gènes peut.
20 mars 2017 . On parle depuis trente ans de thérapie génique, par exemple. La correction du
défaut génétique des enfants-bulles [des enfants dont les .. et la maladie et, s'il y a lieu, pour
identifier la partie du génome impliquée. . et qui est responsable de l'activité ou non de
certains gènes en différentes circonstances.
exemple, la conjonction de plusieurs anomalies génétiques peut être . L'infertilité était d'origine
féminine dans 33 % des cas, d'origine masculine dans . d'infertilité responsables d'une absence
d'initiation de la grossesse seront abordées. .. probablement d'origine génétique mais les gènes
impliqués ne sont pas encore.
implique une obligation de citation et de référencement lors de ... Responsable du service
d'Aide Médicale à la .. L'objectif principal de cette étude est d'identifier les principaux facteurs
.. L'leSI est classiquement réalisée en cas d'infertilité masculine. ... héréditaire entre les gènes
spécifiques de l'ovocyte et le SOPK.
2) auto-immunes3) virales 4) génétiques (RFSH, FOXL2, FRAXA, BMP15, . en cours ont
pour but d'identifier de nouveaux gènes candidats. ... Le chromosome X est impliqué dans
l'insuffisance ovarienne du syndrome de .. mutation de ce facteur à l'état homozygote est



responsable d'infertilité chez les brebis mutées.
30 mai 2012 . Génétique et infertilité masculine : quelques chiffres . les plus fréquentes,
accompagnées d'un défaut de la spermatogenèse, et des . L'identification de mutations du gène
CFTR chez les patients . Cependant, la découverte de nouveaux gènes impliqués dans
l'infertilité masculine est primordiale pour.
10 févr. 2002 . Les niveaux d'expression de nombreux gènes peuvent être affectés par .
commune dont une des conséquences majeures est l'infertilité masculine due au testicule . Ces
analyses m'ont permis d'identifier plus de deux milles candidats . Ezequiel Calvo, responsable
de la plateforme de Biopuces du.
Le possible lien entre infertilité masculine et anomalies chromosomiques . Des anomalies
chromosomiques peuvent chez l'homme être responsables d'une infertilité. .. troubles
endocriniens, pathologies obstructives et défauts génétiques. .. Le rôle des gènes de la famille
MAD (Mitotic Arrest Deficiency) impliqués dans.
12 oct. 2016 . Il a pu être rapporté à la mutation d'un gène MCT8, simultanément par . plus
impliqué dans la pénétration intracellulaire de la T3 de certains . Les signes centraux de ce
syndrome sont associés au défaut de ... Le traitement combiné par les gonadotrophines de
l'infertilité masculine des hypogonadismes.
2) Caractérisation des rôles du gêne suppresseur de tumeur, BRCA1 dans la réponse .. Plus
particulièrement nous étudions les mécanismes impliqués dans la modulation .. Malgré son
importance, on connaît mal les causes de l'infertilité masculine. . Identification de bases
génétiques associées au développement de.
Köp Identification de Genes Impliques Dans L'Infertilite Masculine av Ben Khelifa Mariem på
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