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BAÁT THÖÔØNG DI TRUYEÀN TRONG VOÂ SINH NAM 
 BS Nguyeãn Xuaân Quyù 

 Phoøng Khaùm Nam Khoa Beänh vieän Töø Duõ 

TOÙM TAÉT: 

Muïc tieâu: Caäp nhaät nhöõng kieán thöùc cô baûn vaø khaù ñaày ñuû veà nhöõng baát thöôøng di truyeàn 
trong voâ sinh nam, chuû yeáu laø ôû möùc ñoä teá baøo hoïc. 

Phöông phaùp: Vieát laïi moät caùch coù heä thoáng döïa treân tham khaûo y vaên treân theá giôùi veà 
laõnh vöïc baát thöôøng di truyeàn trong voâ sinh nam (coù boå sung moät soá döõ lieäu treân ngöôøi Vieät 
Nam). 

Keát quaû: Caùc bieåu hieän laâm saøng cuûa voâ sinh nam töø suy haï ñoài tuyeán yeân ñeán söï toån haïi 
cuûa quaù trình sinh tinh (thieåu tinh naëng, khoâng tinh truøng khoâng do beá taéc) ñeán khoâng tinh 
truøng do beá taéc ñeàu coù lieân quan ñeán caùc khieám khuyeát veà di truyeàn nhö: sai leäch nhieãm saéc 
theå veà soá löôïng vaø caáu truùc vaø ñoät bieán gen xô hoùa nang. Caùc sai leäch nhieãm saéc theå veà soá 
löôïng chuû yeáu ñeà caäp ñeán caùc baát thöôøng soá löôïng nhieãm saéc theå giôùi tính nhö: 47,XXY; hoäi 
chöùng nam 46,XX; 47,XYY laøm toån haïi quaù trình sinh tinh (thieåu tinh naëng vaø khoâng tinh 
truøng). Caùc baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå giôùi tính nhö ñaûo ñoaïn, chuyeån ñoaïn coù theå 
laøm suy keùm söï sinh tinh ñöa ñeán thieåu tinh. Chuùng ta ñaëc bieät chuù yù ñeán maát ñoaïn nhoû treân 
nhieãm saéc theå Y bao goàm caùc vuøng AZFa, AZFb, AZFc gaây khieám khuyeát quaù trình sinh tinh 
ñöa ñeán thieåu tinh naëng vaø khoâng tinh truøng. Caùc sai leäch veà caáu truùc nhieãm saéc theå thöôøng 
daãn ñeán nhöõng baát thöôøng trong voâ sinh nam döôùi 2 hình thöùc bieåu hieän laâm saøng laø thieåu 
tinh hoaëc saûy thai lieân tieáp. 

Keát luaän: Ngaøy nay, nhôø caùc kyõ thuaät hoã trôï sinh saûn, ñaëc bieät laø kyõ thuaät ICSI ñaõ taïo cô 
hoäi cho nhöõng tröôøng hôïp voâ sinh nam traàm troïng ñöôïc laøm cha. Tuy nhieân, nhöõng ngöôøi voâ 
sinh nam naøy coù nguy cô truyeàn nhöõng baát thöôøng di truyeàn cho con caùi. Do ñoù hoï neân ñöôïc 
tö vaán veà nhöõng nguy cô naøy tröôùc khi ñöôïc ñieàu trò baèng kyõ thuaät hoã trôï sinh saûn ñeå traùnh 
cho theá heä sau nhöõng baát thöôøng di truyeàn, xeùt treân töøng caù theå vaø cuûa caû coäng ñoàng. 

ABSTRACT: 

Purpose: We update the basic and rather sufficient knowledge of genetic abnormalities  
of male infertility, mainly in cytogenetics aspect. 

Materials and methods: To rewrite systematically on genetic abnormalities of male 
infertility base on referring to the world wide literature on this aspect (supplement some facts 
and figures on Vietnamese infertile men). 

Results: The variety of clinical presentation infertile man ranging from hypogonadotropic 
hypogonadism to spermatogenic failure (severe oligospermia, non-obstructive azoospermia) 
to obstructive azoospermia are associated with genetic defects including numerical and 
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structural chromosomal aberrations and cystic fibrosis transmembrane regulator mutational 
gene. Numerical chromosomal aberration mainly involved sex chromosome such as: 
47,XXY; 46,XX male; 47,XYY cause spermatogenic failure (azoospermia and severe 
oligospermia). Structural sex chromosomal aberrations such as inversions, translocations may 
impair spermatogenesis, resulting in oligoasthenotetratozoospermia. We especially pay 
attention to Y chomosome microdeletions including AZFa, AZFb, AZFc related to 
spermatogenic defects with extreme oligospermia and azoospermia. Structural abnormalities 
of the autosomes may cause disturbances of male infertilities, resulting in 2 different clinical 
manifestations: oligospermia or successive abortion. 

Lastly, cystic fibrosis transmembrane regulator mutational gene leads to congenital 
bilateral absence of vas deferens, resulting in obstructive azoospermia. 

Conclusion: Nowsaday,thanks to assisted reproductive techniques (ARTs), especially 
ICSI create opportunity for severe infertile men to father children. However, they have the 
risks of passing genetic abnormalities to the offspring. Therefore, they should be counseled 
about these risks before applicated of ARTs in order to avoid creating future generations of 
genetically abnormal community and each individual as well. 

A. MÔÛ ÑAÀU: 

Moät loaït caùc baát thöôøng veà di truyeàn gaây baát thöôøng quaù trình sinh tinh haäu quaû laø laøm suy 
giaûm khaû naêng sinh saûn cuûa nam giôùi. Theo 11 cuoäc khaûo saùt treân 9766 tröôøng hôïp voâ sinh 
nam khoâng tinh truøng hoaëc thieåu tinh cho thaáy 5,8% tröôøng hôïp coù baát thöôøng nhieãm saéc theå 
(1-10). Trong caùc tröôøng hôïp baát thöôøng nhieãm saéc theå naøy thì baát thöôøng nhieãm saéc theå giôùi 
tính laø noåi baät ôû nhöõng beänh nhaân khoâng tinh truøng vaø thieåu tinh naëng, chieám tæ leä 4,2% trong 
khi baát thöôøng veà nhieãm saéc theà thöôøng chæ chieám 1,5% tröôøng hôïp trong nhoùm khaûo saùt 
(baûng 1). 

Baûng 1: soá tröôøng hôïp baát thöôøng nhieãm saéc theå khaûo saùt treân 9766 tröôøng hôïp voâ sinh 
nam khoâng tinh truøng vaø thieåu tinh naëng: 

Caùc taùc giaû Soá tröôøng 
hôïp 

Voâ sinh nam 

Soá tröôøng hôïp 
baát thöôøng nst 
giôùi tính (%) 

Soá tröôøng hôïp 
baát thöôøng nst 

thöôøng (%) 

Toång soá caùc 
tröôøng hôïp baát 
thöôøng nst (%) 

Koulischer L (12) 1000 27 (2,7) 6 (0,06) 33 (3,3) 
Chandley AC (5) 2372 33 (1,4) 18 (0,7) 51 (2,1) 
Abyholm T (2) 356 24 (6,7) 10 (2,8) 34 (9,5) 
Zuffardi O (25) 2542 175 (6,9) 40 (1,6) 215 (8,6) 

Abramsson L (1) 342 6 (1,8) 4 (1,2) 10 (2,9) 
Jaffray JY (11) 318 13 (4,1) 7 (2,2) 20 (6,3) 
Micic M (15) 820 45 (5,5) 9 (1,1) 54 (6,6) 

Retief AE (19) 496 25 (5,0) 10 (2,8) 35 (7,0) 
Bourrouillou G (4) 952 65 (6,8) 33 (3,4) 98 (10,3) 
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Bonduelle M (24) 568 2 (0,35) 12 (2,1) 14 (2,4) 
Toång soá 9766 415 (4,2) 149 (1,5) 564 (5,8) 

 Theo y vaên theá giôùi gaàn ñaây vôùi caùc döõ lieäu ñöôïc thu thaäp töø  6 cuoäc khaûo saùt veà di truyeàn 
treân beänh nhaân khoâng tinh truøng vaø 5 cuoäc nghieân cöùu di truyeàn treân caùc tröôøng hôïp thieåu 
tinh (töùc laø maät ñoä tinh truøng < 20 trieäu/ml) cho thaáy nhöõng tröôøng hôïp coù baát thöôøng veà di 
truyeàn chieám tæ leä laø 13,7% ôû nhoùm beänh nhaân khoâng tinh truøng vaø 4,6% ôû nhoùm thieåu tinh 
(24). Trong ñoù hoäi chöùng Klinefelter (47,XXY) vaø Klinefelter khaûm (46,XY;47,XXY) laø noåi 
baät hôn caû, chieám tæ leä 10,8% beänh nhaân khoâng tinh truøng, coøn caùc tröôøng hôïp baát thöôøng 
nhieãm saéc theå giôùi tính khaùc vaø baát thöôøng nhieãm saéc theå thöôøng chæ chieám tæ leä 1,8% vaø 
1,1% trong nhoùm beänh nhaân khoâng tinh truøng. Trong nhoùm thieåu tinh thì baát thöôøng nhieãm 
saéc theå thöôøng chieám 3%, coøn baát thöôøng nhieãm saéc theå giôùi tính chæ chieám 1,6% (24). 

B.  BAÁT THÖÔØNG SOÁ LÖÔÏNG NHIEÃM SAÉC THEÅ: LEÄCH BOÄI 47,XXY (HOÄI 
CHÖÙNG KLINEFELTER); 47,XYY VAØ HOÄI CHÖÙNG NAM 46,XX: 

47,XXY: 

Nam giôùi bò hoäi chöùng klinefelter coù tinh hoaøn bò teo vaø hyaline hoùa, khoâng coù teá baøo 
maàm sinh duïc hoaëc teá baøo maàm sinh duïc bò tieâu huûy. Taàn suaát beänh laø 1/500, nam giôùi bò hoäi 
chöùng Kinefelter coù nguy cô cao bò ung thö vuù vaø loaõng xöông (20). Tinh truøng laáy töø tinh 
hoaøn cuûa nhöõng ngöôøi nam 47,XXY coù theå laøm ICSI. Tournaye vaø coäng söï ñaõ thaønh coâng 
trong vieäc laáy ñöôïc raát ít tinh truøng töø sinh thieát tinh hoaøn cuûa ngöôøi bò hoäi chöùng Klinefelter 
(23). Caùc tinh truøng naøy ñöôïc tieâm vaøo trong tröùng vaø taïo ñöôïc 5 phoâi ôû giai ñoaïn 6 teá baøo. 
Taát caû phoâi naøy ñeàu ñöôïc sinh thieát vaø ñöôïc laøm kyõ thuaät lai huyønh quang taïi choã 
(fluorescene in situ hybridization- FISH) vôùi que doø X vaø Y xaùc nhaän maãu nhieãm saéc theå giôùi 
tính bình thöôøng ôû caû 5 phoâi (21). Tuy nhieân sau khi chuyeån 4 phoâi vaøo 3 ngöôøi phuï nöõ thì chæ 
chæ coù 1 ngöôøi coù thai maø laø thai sinh hoùa. Gaàn ñaây Palermo vaø coäng söï ñaõ thaønh coâng khi 
laøm ICSI vôùi tinh truøng laáy töø tinh hoaøn cuûa nhöõng ngöôøi ñaøn oâng 47,XXY vaø keát quaû laø 2 
ngöôøi phuï nöõ coù thai vaø ñaõ sinh ra 3 treû bình thöôøng (16).  

Nhöõng ñöùa treû sinh ra coù nhieãm saéc theå giôùi tính bình thöôøng ñaõ cho thaáy tinh truøng laáy töø 
tinh hoaøn cuûa nhöõng ngöôøi nam bò Klinefelter coù boä ñôn boäi bình thöôøng X hoaëc Y. Cô cheá 
coù theå laø:  

 Cô theå Klinefelter khaûm 46,XY/47,XXY coù teá baøo maàm sinh duïc XY trong tinh 
hoaøn (duø laø tæ leä nhoû) goùp phaàn vaøo quaù trình sinh tinh truøng bình thöôøng. 

 Teá baøo maàm sinh duïc 47,XXY coù theå soáng soùt vaø qua giaûm phaân taïo tinh truøng coù 
boä ñôn boäi. 

Phoâi ñöôïc taïo ra khi laøm ICSI töø tinh truøng cuûa nhöõng ngöôøi Klinefelter tröôùc khi ñöôïc 
chuyeån vaøo buoàng töû cung phaûi ñöôïc laøm FISH ñeå xem xeùt boä nhieãm saéc theå giôùi tính cuûa 
phoâi. 
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Hoäi chöùng Klinefelter (döõ lieäu do phoøng di truyeàn beänh vieän Töø Duõ cung caáp): 
 

 
47,XYY: 

Nam giôùi coù boä nhieãm saéc theå 47,XYY coù theå sinh tinh ñöôïc vaø coù theå coù con vôùi boä 
nhieãm saéc theå giôùi tính bình thöôøng (con trai 46,XY vaø con gaùi 46,XX) (14). Tuy nhieân moät 
soá khaùc coù theå söï sinh tinh suy keùm nghieâm troïng. Cô cheá laø do quaù trình sinh tinh bò kìm 
haõm bôûi haàu heát caùc teá baøo maàm YY ñeàu coù söï gheùp caëp baát thöôøng trong quaù trình giaûm 
phaân taïo tinh truøng.  

Ôû beänh vieän Töø Duõ chuùng toâi ghi nhaän 1 tröôøng hôïp bò saûy thai lieân tieáp laø do ngöôøi 
choàng coù boä nhieãm saéc theå 47, XYY: 

Beänh nhaân: Nguyeãn Ñình T, 27 tuoåi, laäp gia ñình 4 naêm, vôï bò saûy thai 6 laàn: 
(laøm karyotype 27/10/2007 taïi phoøng di truyeàn beänh vieän Töø Duõ) 
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HOÄI CHÖÙNG NAM 46,XX: 

Xaûy ra khi maûnh nhoû cuûa ñaàu xa nhaát treân nhaùnh ngaén cuûa nhieãm saéc theå Y naèm ôû ñaâu 
ñoù trong boä nhieãm saéc theå. Maûnh nhoû naøy coù theå chöùa gen SRY (gen SRY laø gen quyeát ñònh 
quyeát ñònh giôùi tính nam (testis determining gene)). Do gen SRY toàn taïi neân kieåu hình vaãn laø 
nam. Tuy nhieân ôû ngöôøi naøy khoâng coù söï hieän dieän cuûa toaøn boä ñoaïn MSY (Male Specific Y) 
laø ñoaïn chieám gaàn nhö toaøn boä chieàu daøi cuûa Y tröø ñi 2 ñaàu gioáng nhieãm saéc theå thöôøng, neân 
khoâng coù khaû naêng sinh saûn (20). 

Cho ñeán nay, hoäi chöùng nam 46,XX chaéc chaén khoâng coù söï sinh tinh do ñoù moät khi ñaõ xaùc 
ñònh laø nguôøi nam bò hoäi chöùng naøy baèng karyotype thì vieäc phaãu thuaät tìm tinh truøng trong 
tinh hoaøn laø voâ ích (20). 

Beänh nhaân Huyønh Thuï Xuaân H, 40 tuoåi, nam, khoâng tinh truøng (laøm karyotype taïi 
phoøng di truyeàn beänh vieän Töø Duõ 31/3/2008): 

 

 
 

C. BAÁT THÖÔØNG CAÁU TRUÙC NHIEÃM SAÉC THEÅ: 

 Beân caïnh baát thöôøng veà soá löôïng nhieãm saéc theå (nhö hoäi chöùng klinefelter chaúng haïn), 
caùc sai leäch veà caáu truùc nhieãm saéc theå cuõng ñöôïc caùc nhaø di truyeàn hoïc tìm ra raát nhieàu vaø 
ñöôïc phaân thaønh 2 loaïi laø baát thöôøng veà caáu truùc cuûa nhieãm saéc theå giôùi tính vaø cuûa nhieãm 
saéc theå thöôøng. Caùc baát thöôøng veà caáu truùc coù theå laø: maát ñoaïn, chuyeån ñoaïn vaø ñaûo ñoaïn. 
Moät ñieàu chuùng ta caàn löu yù laø caùc baát thöôøng veà caáu truùc nhieãm saéc theå naøy seõ laøm cho boä 
nhieãm saéc theå caân baèng hay khoâng caân baèng laø hai vaán ñeà khaùc nhau. 

Theá naøo laø boä nhieãm saéc theå caân baèng vaø khoâng caân baèng trong tröôøng hôïp sai leäch caáu 
truùc nhieãm saéc theå? Khi chaát lieäu di truyeàn bò thieáu hay thöøa ví duï 1 ñoaïn nhieãm saéc theå bò 
maát ñöa ñeán boä nhieãm saéc theå bò khieám khuyeát: ñoù laø boä nhieãm saéc theå khoâng caân baèng. 
Trong tröôøng hôïp chaát lieäu di truyeàn khoâng thay ñoåi khi coù söï chuyeån ñoaïn töông hoã giöõa 2 
nhieãm saéc theå chaúng haïn: ta coù boä nhieãm saéc theå caân baèng. Caû hai tröôøng hôïp baát thöôøng veà 
caáu truùc  boä nhieãm saéc theå caân baèng hay khoâng caân baèng ñeàu gaây ra nhöõng roái loaïn trong heä 
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sinh saûn ôû nam giôùi. Haàu heát nhöõng tröôøng hôïp baát thöôøng caáu truùc boä nhieãm saéc theå khoâng 
caân baèng seõ aûnh höôûng nghieâm troïng ñeán söùc khoeû toång quaùt, neáu beänh nhaân coøn soáng soùt thì 
cô theå cuõng keùm phaùt trieån caû veà theå chaát laãn taâm thaàn, ngoaïi tröø tröôøng hôïp maát ñoaïn nhieãm 
saéc theå giôùi tính Y laø chæ giôùi haïn trong roái loaïn chöù naêng sinh saûn maø thoâi. 

1. Baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå giôùi tính: 

 Baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå Y: 

Nhieãm saéc theå Y coøn nguyeân veïn laø raát caàn thieát cho söï phaùt trieån bình thöôøng cuûa heä 
sinh saûn ôû nam giôùi. Gen SRY naèm treân nhaùnh ngaén cuûa Y ñoùng vai troø quan troïng trong söï 
hình thaønh tuyeán sinh duïc thôøi kyø phoâi thai, beân caïnh ñoù nhieãm saéc theå Y coøn chöùa nhöõng 
vuøng coù chöùc naêng ñieàu hoaø söï sinh tinh, coøn nhaùnh daøi cuûa Y laø moät boä phaän ñaëc bieät quan 
troïng trong quaù trình sinh tinh. Khi toaøn boä nhaùnh ngaén cuûa Y hay phaàn xa cuûa nhaùnh ngaén 
naøy bò maát thì cô theå seõ khieám khuyeát gen SRY, ñieàu naøy daãn ñeán söï bieät hoùa tuyeán sinh duïc 
ôû thôøi kyø phoâi thai seõ bò roái loaïn. Bieåu hieän laâm saøng cuûa tröôøng hôïp naøy gioáng hoäi chöùng 
Turner nghóa laø suy sinh duïc nguyeân phaùt. Tröôøng hôïp maát ñoaïn nhieãm saéc theå treân nhaùnh 
daøi cuûa Y thì kieåu hình vaãn laø nam giôùi, tuy nhieân tuøy theo kích thöôùc cuûa ñoaïn maát daøi hay 
ngaén maø quaù trình sinh tinh bò aûnh höôûng theo nhieàu möùc ñoä khaùc nhau. Ta caàn phaûi phaân 
bieät daûi nhieãm saéc ñieån hình ôû ñaàu gaàn vaø daûi nhieãm saéc ôû ñaàu xa cuûa Y (daûi nhieãm saéc theå 
Yq12 ). Neáu söï maát ñoaïn keùo daøi ñeán daûi nhieãm saéc ñieån hình (daûi Yq11), vì daûi naøy chöùa 
nhieàu gen hoaït hoùa neân aûnh höôûng nghieâm troïng ñeán söï hình thaønh teá baøo maàm sinh duïc, 
bieåu hieän laâm saøng laø khoâng coù tinh truøng hoaëc thieåu tinh raát naëng. 

Maát ñoaïn nhoû treân nhieãm saéc theå Y (Y chromosome Microdeletions): 

Ngöôïc doøng lòch söû, Tiepolo vaø Zuffardi laàn ñaàu tieân moâ taû 6 ngöôøi nam khoâng tinh truøng 
bò maát ñoaïn xa cuûa Yq11 (22). Keå töø ñoù nhieàu y vaên ñaõ ñeà caäp ñeán nhieàu tröôøng hôïp khoâng coù 
tinh truøng vaø thieåu tinh naëng coù maát ñoaïn xa treân Yq11 , uûng hoä giaû thuyeát veà “quaù trình sinh 
tinh ñöôïc ñieàu hoøa bôûi gen naèm treân ñoaïn xa Yq11 naøy” (7,9). 

Khoaûng 7% caùc tröôøng hôïp khoâng tinh truøng hoaëc thieåu tinh naëng ñeàu coù maát moät ñoaïn 
nhoû treân nhieãm saéc theå Y maø neáu chæ laøm boä nhieãm saéc theå ñôn thuaàn thì khoâng theå phaùt 
hieän ra ñöôïc maø phaûi nhôø caùc kyõ thuaät di truyeàn chuyeân bieät. Haàu heát nhöõng maát ñoaïn nhoû 
naøy xaûy ra treân nhaùnh daøi cuûa Y (Yq11) coù teân laø AZF (azoospermic factor) a (ôû ñoaïn gaàn), b 
(ôû trung taâm), vaø c (ôû ñoaïn xa) nôi chöùa nhöõng gen caàn thieát chi phoái söï sinh tinh bình 
thöôøng. Nhieàu nam giôùi bò maát ñoaïn trong vuøng AZFc thì chæ bò thieåu tinh naëng hoaëc xuaát tinh 
khoâng coù tinh truøng nhöng coù theå laáy tinh truøng töø tinh hoaøn. Ngöôïc laïi, nam giôùi bò maát ñoaïn 
trong vuøng AZFa hay AZFb thì khoâng coù tinh truøng vaø tieân löôïng laáy tinh truøng töø tinh hoaøn 
raát keùm (13). May maén thay, theo ghi nhaän cuûa nhieàu taùc giaû thì tæ leä maát ñoaïn trong vuøng 
AZFc cao hôn haún trong maát ñoaïn trong vuøng AZFa vaø AZFb. Vaø cuõng theo ghi nhaän cuûa 
nhöõng taùc giaû naøy thì: 

 Khoaûng 70% nhöõng ngöôøi bò maát ñoaïn trong vuøng AZFc coù tinh truøng trong tinh 
dòch trong tinh hoaøn khi phaãu thuaät (20). 
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 13% caùc tröôøng hôïp khoâng tinh truøng khoâng do beá taéc bò maát ñoaïn trong vuøng AZFc 
(20). 

 Khoaûng 6% caùc tröôøng hôïp thieåu tinh naëng (maät ñoä tinh truøng < 5 trieäu) bò maát 
ñoaïn trong vuøng AZFc (20). 

Ngöôøi con trai cuûa nhöõng ngöôøi ñaøn oâng bò maát ñoaïn nhoû treân Y coù theå bò di truyeàn do ñoù 
phaûi taàm soaùt veà maát ñoaïn nhieãm saéc theå Y naøy cho nhöõng nam giôùi bò khoâng tinh truøng 
khoâng do beá taéc hoaëc thieåu tinh naëng (maät ñoä tinh truøng < 5 trieäu) tröôùc khi laøm ICSI. 

Tinh truøng laáy töø tinh dòch hay töø tinh hoaøn cuûa nhöõng ngöôøi nam bò maát ñoaïn vuøng AZFc 
thì bình thöôøng vaø coù theå thuï tinh ñöôïc. Con caùi cuûa hoï coù theå chaát khoûe maïnh bình thöôøng, 
con gaùi cuûa hoï sinh saûn bình thöôøng, tuy nhieân con trai seõ ñöôïc di truyeàn ñoaïn maát AZFc töø 
ngöôøi cha vaø coù theå bò khieám khuyeát trong söï sinh tinh (thieåu tinh naëng hoaëc khoâng coù tinh 
truøng) (17). 

Baûng 2: khaû naêng sinh saûn cuûa ngöôøi nam bò maát ñoaïn vuøng AZFc : 

 
 
Khoâng phaûi taát caû nhöõng caëp vôï choàng maø ngöôøi choàng bò maát ñoaïn vuøng AZFc coù tinh 

truøng (trong tinh dòch hoaëc laáy trong tinh hoaøn) ñeàu laøm ICSI. Moät soá quyeát ñònh khoâng duøng 
chính tinh truøng cuûa mình maø choïn giaûi phaùp khaùc (nhö xin tinh truøng töø ngaân haøng chaúng 
haïn) do hoï thaáy nguy cô di truyeàn cho con trai. Do ñoù chuùng ta thaáy caàn phaûi taàm soaùt di 
truyeàn maát ñoaïn nhieãm saéc theå Y tröôùc khi can thieäp ñieàu trò cho caùc caëp vôï choàng ngöôøi maø 
choàng bò thieåu tinh naëng hoaëc khoâng tinh truøng khoâng do beá taéc. Beân caïnh ñoù chuùng ta phaûi 
tö vaán hoï kyõ caøng ñeå hoï coù söï löïa choïn. Xa hôn nöõa, chuùng ta löïa choïn chuyeån phoâi laø nöõ ñeå 
giuùp hoï coù con baèng chính tinh truøng cuûa mình vaø traùnh nguy cô di truyeàn cho con trai. 

Moät kieåu maát ñoaïn khaùc treân nhieãm saéc theå Y laø maát ñoaïn trong vuøng AZFb, laø chuoãi 
DNA keùo daøi töø P5 ñeán P1 (baûng 3 vaø 4) (18). Nhieàu döõ lieäu cho thaáy nam giôùi bò maát ñoaïn 
trong vuøng naøy thì khoâng coù tinh truøng caû trong tinh dòch khi xuaát tinh cuõng nhö trong tinh 
hoaøn khi moå thaùm saùt (10).  Do ñoù ôû nhöõng beänh nhaân khoâng tinh truøng khoâng do beá taéc, nhaát 
thieát chuùng ta taàm soaùt söï maát ñoaïn treân nhieãm saéc theå giôùi tính Y tröôùc khi coù nhöõng can 
thieäp saâu hôn nhö laøm TESE chaúng haïn. 
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Baûng 3: sô ñoà nhieãm saéc theå Y vôùi caùc vuøng AZFa, AZFb vaø AZFc: 

 
 

Baûng 4: sô ñoà vuøng AZFc vôùi chuoãi DNA keùo daøi töø chuoãi P5 ñeán chuoãi P1: 

 
 
ÔÛû phoøng khaùm nam khoa beänh vieän Töø Duõ tieán haønh nghieân cöùu maát ñoaïn nhoû nhieãm saéc 

theå Y treân caùc tröôøng hôïp thieåu tinh naëng vaø khoâng tinh truøng laøm ICSI (ñaàu naêm 2005). Coù 
toång coäng 144 maãu göûi laøm ôû phoøng thí nghieäm sinh hoïc phaân töû  TTÑT vaø BDCBYT thì coù 6 
maãu coù maát ñoaïn nhoû nhieãm saéc theå Y. 
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Nhieãm saéc theå Y coù 2 taâm ñoäng (isodicentric Y chromosome): 
Nhieãm saéc theå naøy coù 2 nhaùnh ngaén, 2 taâm ñoäng vaø moät phaàn nhoû cuûa ñoaïn gaàn nhaùnh 

daøi, vaø ñöôïc tìm thaáy ôû soá ít nam giôùi khoâng tinh truøng khoâng do beá taéc (20). Nhaän bieát 
nhieãm saéc theå Y coù 2 taâm ñoäng vaø moâ taû ñöôïc vuøng naøo bò khuyeán khuyeát laø heát söùc quan 
troïng. Ví duï nhö neáu vò trí 2 taâm ñoäng naèm trong daûi töø ñaàu gaàn ñeán chuoãi P5 thì tieân löôïng 
coù tinh truøng cuõng gioáng nhö beänh nhaân bò maát ñoaïn töø daûi P5 ñeán P1, ñieàu naøy coù nghóa laø 
beänh nhaân khoâng coù tinh truøng trong tinh hoaøn. Neáu vò trí 2 taâm ñoäng naèm trong vuøng AZFc 
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hay xa noù hôn thì beänh nhaân coù theå coù tinh truøng (trong tinh dòch hay trong tinh hoaøn) (20). 
Xin xem laïi baûng 4 ñeå hieåu roõ hôn. 

Nhieãm saéc theå Y voøng (ring Y chromosome): 

Laø nhieãm saéc theå Y bò cuït, khoâng coù nhieãm saéc töû chromatid cuõng ñöôïc ghi nhaän trong 
moät soá ít tröôøng hôïp nam giôùi coù söï suy keùm quaù trình sinh tinh (20). 

Baûng 5: 3 kieåu roái loaïn nhieãm saéc theå: hoäi chöùng Klinefelter; 46,XYvoøng vaø hoäi chöùng 
nam 46,XX: 

 

 
 
Ngoaøi nhöõng sai leäch caáu truùc treân, ngaøy nay ngöôøi ta coøn bieát theâm moät soá roái loaïn veà 

caáu truùc cuûa nhieãm saéc theå Y nhö: ñaûo ñoaïn quanh taâm (haàu nhö khoâng gaây aûnh höôûng). 
Chuyeån ñoaïn töông hoã giöõa nhieãm saéc theå Y vaø moät nhieãm saéc theå thöôøng raát hieám xaûy ra, 
haàu heát nam giôùi bò chuyeån ñoaïn töông hoã naøy bò suy giaûm sinh tinh traàm troïng, tuy nhieân 
moät vaøi ngöôøi ñöôïc ghi nhaän laø vaãn coù khaû naêng sinh saûn (6).   

 Baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå X: 

Nhieãm saéc theå X chöùa nhieàu gen quyeát ñònh cho söï soáng coøn cuûa caù theå do ñoù neáu maát 
ñoaïn chính treân nhieãm saéc theå naøy coù theå gaây cheát baøo thai laø nam. Tuy nhieân maát ñoaïn nhoû 
treân ñaàu xa cuûa nhaùnh ngaén (Xp22-pter) coù theå soáng ñöôïc, coù theå keå vaøi hoäi chöùng sau ñaây: 

 Hoäi chöùng töông taùc giöõa caùc gen keá caän treân Xp22: ñaëc tröng laø beänh vaåy caù baåm sinh, 
coù bieåu hieän laâm saøng laø treû sinh ra coù da bò khoâ, nhaùm vaø coù vaåy vì khuyeát taät veà 
söøng hoùa, neáu ôû theå naëng treû coù theå töû vong (6). 

 Hoâi chöùng loaïn saûn suïn: laøm bieán daïng xöông daãn ñeán chöùng luøn baåm sinh, chaäm phaùt 
trieån taâm thaàn (6). 

 Hoäi chöùng suy sinh duc do suy haï ñoài vaø hoäi chöùng Kallmann: nghieân cöùu phaû heä 
nhöõng tröôøng hôïp suy sinh duïc do suy haï ñoài ngöôøi ta tìm ra beänh di truyeàn  do gen laën 
naèm treân nhieãm saéc theå thöôøng, rieâng vôùi hoäi chöùng Kallmann (bieåu hieän laâm saøng 
maát khöùu giaùc vaø suy sinh duïc do suy haï ñoài) thì do gen laën naèm treân nhieãm saéc theå X, 
gen naøy naèm treân nhaùnh ngaén cuûa X vaø coù teân laø KAL-1, neáu bò ñoät bieán maát gen naøy 
thì seõ gaây neân hoäi chöùng Kallmann (8). 

Ngoaøi ra söï chuyeån ñoaïn giöõa nhieãm saéc theå X vaø nhieãm saéc theå thöôøng laøm quaù trình 
sinh tinh bò ñình treä nghieâm troïng, gaây neân khoâng coù tinh truøng hoaëc thieåu tinh. Ngöôïc laïi, söï 
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ñaûo ñoaïn cuûa nhieãm saéc theå X thì veà caên baûn khoâng aûnh höôûng ñeán khaû naêng sinh saûn ôû nam 
giôùi (6). 

Chuyeån ñoaïn giöõa nhieãm saéc theå X vaø Y taïo nhieàu kieåu bieán dò khaùc nhau vaø thöôøng coù 
boä nhieãm saéc theå khoâng caân baèng. Moái lieân quan giöõa nhöõng roái loaïn nhieãm saéc theå vôùi bieåu 
hieän laâm saøng raát phöùc taïp, kieåu hình coù theå laø nam hay nöõ, khaû naêng sinh saûn coù theå bình 
thöôøng hay baát thöôøng. Trong vaøi kieåu chuyeån ñoaïn ñaëc bieät giöõa X vaø Y coù theå bò chaäm 
phaùt trieån theå chaát vaø taâm thaàn (6) 

2. Baát thöôøng veà caáu truùc nhieãm saéc theå thöôøng: 

Caùc baát thöôøng veà caáu truùc nhieãm saéc theå thöôøng coù theå laøm aûnh höôûng ñeán khaû naêng 
sinh saûn cuûa nam giôùi, chieám tæ leä trong caùc tröôøng hôïp voâ sinh nam töø 1-2%. Söï baát thöôøng 
trong boä nhieãm saéc theå caân baèng coù theå gaây trôû ngaïi cho söï baét caëp nhieãm saéc theå trong giaûm 
phaân vaø gaây toån haïi ñeán quaù trình sinh tinh. Caùc baát thöôøng coù theå gaëp laø: chuyeån ñoaïn töông 
hoã, ñaûo ñoaïn quanh taâm hoaëc ñaûo ñoaïn caïnh taâm. Ngöôøi ta ghi nhaän nhöõng baát thöôøng 
chuyeån ñoaïn vaø ñaûo ñoaïn nhieãm saéc theå naøy trong daân soá voâ sinh nam nhieàu hôn. Moái lieân 
quan giöõa chuyeån ñoaïn töông hoã giöõa caùc nhieãm saéc theå thöôøng vaø voâ sinh nam laàn ñaàu tieân 
ñöôïc Lyon vaø Meredith baùo caùo khi quan saùt haønh vi baát thöôøng cuûa nhöõng con chuoät coù caùc 
nhieãm saéc theå thöôøng saép xeáp laïi trong giaûm phaân cuûa quaù trình sinh tinh (14). Caùc tröôøng 
hôïp chuyeån ñoaïn vaø ñaûo ñoaïn thöôøng xuaát hieän trong caùc baát thöôøng nhieãmsaéc theå coù tính 
chaát gia ñình. Thöôøng beänh nhaân hieám muoän laø gia ñình ñaàu tieân ñöôïc xaùc ñònh laø coù baát 
thöôøng veà di truyeàn vaø nghieân cöùu phaû heä neân ñöôïc ñaët ra.  Nghieân cöùu naøy neân baét ñaàu töø 
cha meï cuûa beänh nhaân, vaø traûi roäng ra ñeán anh chò em ruoät, oâng baø cuûa beänh nhaân. Theo 
caùch naøy thì moät soá ñaùng keå ngöôøi thaân cuûa beänh nhaân coù cuøng baát thöôøng nhieãm saéc theå nhö 
hoï (6). Ñaëc bieät chuùng ta phaûi laøm nghieân cöùu phaû heä khi maø chuyeån ñoaïn vaø ñaûo ñoaïn 
nhieãm saéc theå coù lieân quan ñeán saûy thai nhieàu laàn lieân tieáp vaø trong moät soá tröôøng hôïp ghi 
nhaän coù nguy cô con caùi cuûa hoï bò chaäm phaùt trieån theå chaát vaø taâm thaàn. Nghieân cöùu naøy 
cuõng neân ñöôïc tieán haønh ôû caùc beänh nhaân saép ñöôïc laøm caùc kyõ thuaät hoã trôï sinh saûn. Caùc 
beänh nhaân coù baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå thöôøng caân baèng phaûi ñöôïc tö vaán kyõ caøng 
veà di truyeàn tröôùc khi ñaêng kyù laøm thuï tinh trong oáng nghieäm. Caùc tröôøng hôïp voâ sinh nam coù 
baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå thöôøng phaûi ñöôïc chaån ñoaùn nguy cô di truyeàn cho theá heä 
sau vaø neáu ñöôïc, neân duøng kyõ thuaät lai huyønh quang taïi choã (FISH) ñeå ñaùnh giaù tæ leä tinh 
truøng coù boä nhieãm saéc theå khoâng caân baèng (6). 

Taïi phoøng khaùm nam khoa beänh vieän Töø Duõ ghi nhaän nhieàu tröôøng hôïp voâ sinh nam 
khoâng tinh truøng coù hieän töôïng chuyeån ñoaïn nhieãm saéc theå: 
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Beänh nhaân Mai Coâng T, 25 tuoåi, khoâng tinh truøng ñeán khaùm nam vaø ñöôïc kieåm tra 
karyotype coù hieän töôïng chuyeån ñoaïn nhieãm saéc theå: 

 

 
 
Taïi beänh vieän Töø Duõ cuõng ghi nhaän nhieàu tröôøng hôïp saûy thai nhieàu laàn do ngöôøi choàng 

coù hieän töôïng chuyeån ñoaïn nhieãm saéc theå thöôøng: 
Beänh nhaân Nguyeãn Ñình Q, 25 tuoåi, laäp gia ñình 3 naêm, vôï saûy thai 4 laàn (laøm karyotype 

taïi phoøng di truyeàn beänh vieän Töø Duõ 10/3/2008): 
 

 
 

 Ñoät bieán gen xô hoùa nang: 

Baát saûn baåm sinh oáng daãn tinh 2 beân (congenital bilateral absence of the vas deferens–
CBAVD) chieám tæ leä khoaûng 1% caùc tröôøng hôïp voâ sinh nam vaø laø moät trong nhöõng nguyeân 
nhaân thöôøng gaëp cuûa khoâng tinh truøng do beá taéc (20). Bôûi vì tuùi tinh khoâng coù hay baát saûn do 
ñoù nhöõng beänh nhaân CBAVD coù theå tích tinh dòch ít (< 1ml), vaø pH tinh dòch laø acid (< 7). Ôû 
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nhöõng beänh nhaân khoâng coù tinh truøng vôùi theå tích xuaát tinh 0,6ml, pH cuûa tinh dòch laø 6,5 vaø 
khoâng sôø thaáy oáng daãn tinh thì chaån ñoaùn khaù deã daøng laø CBAVD. Phaãu thuaät laáy tinh truøng 
töø maøo tinh ñeå laøm ICSI ñaõ giuùp raát nhieàu caëp vôï choàng bò CBAVD coù con. 

Vai troø cuûa gen xô hoùa nang (cystic fibrosis gene): 
Xô hoùa nang laø moät trong hai beänh hoïc di truyeàn cuûa CBVAD. Beänh di truyeàn gen laën 

naèm treân nhieãm saéc theå thöôøng. Taàn xuaát beänh laø 1/1600 vuøng Baéc AÂu trôû xuoáng. Gen xô 
hoùa nang (gen CFTR) naèm treân nhieãm saéc theå soá 7. Gen naøy toång hôïp protein vaän chuyeån 
maøng coù teân laø CFTR laø protein ñieàu hoøa söï saûn xuaát dòch nhaày cuûa nieâm maïc ñöôøng hoâ haáp, 
cuûa oáng tuïy do noù kieåm soaùt söï ra vaøo maøng teá baøo cuûa ion sodium vaø chloride (21). Trong 
xô hoùa nang ôû phoåi, söï tieát dòch cuûa caùc pheá nang seõ daøy vaø dai deã ñöa ñeán nhieãm truøng hoâ 
haáp maõn tính vaø beänh phoåi taéc ngheõn. Trong heä thoáng oáng tuïy, söï tieát dòch cuõng raát nhaày 
dính, gaây toån haïi ñeán chöùc naêng ngoaïi tieát cuûa tuïy (20).  

Ñoät bieán phoå bieán nhaát cuûa gen xô hoùa nang laø ΔF508, chieám tæ leä 60%. Cho ñeán nay 
ngöôøi ta ñaõ tìm ra 1000 ñoät bieán khaùc nhöng ñeàu hieám gaëp (21). Neáu caû cha vaø meï ñeàu coù 
gen ñoät bieán laø alen cuûa nhau thì con seõ coù kieåu gen ñoàng hôïp töû vaø bieåu hieän beänh. Coøn neáu 
chæ nhaän moät alen ñoät bieán töø cha hoaëc meï thì ngöôøi con bieåu hieän laâm saøng vaãn bình thöôøng 
nhöng mang gen ñoät bieán tieàm aån beänh (20). 

Taát caû nam giôùi bò xô hoùa nang ñeàu bò baát saûn oáng daãn tinh vaø voâ sinh. Vì vaäy hoï phaûi 
ñöôïc taàm soaùt ñoät bieán gen xô hoùa nang tröôùc khi tieán haønh caùc kyõ thuaät hoã trôï sinh saûn. Ñeå 
tìm hieåu nguy cô di truyeàn cho con caùi, chuùng ta phaûi taàm soaùt ñoät bieán gen xô hoùa nang ôû 
ngöôøi vôï. Tuy nhieân, nhö theá vaãn chöa ñuû, vì ngöôøi choàng bò ñoät bieán gen xô hoùa nang naøy laø 
thöøa höôûng di truyeàn töø boá meï, neân chuùng ta phaûi taàm soaùt luoân caû anh chi em ruoät cuûa hoï 
nöõa. 

D. KEÁT LUAÄN:  

Toùm laïi caùc baát thöôøng veà di truyeàn coù theå gaây voâ sinh nam thoâng qua aûnh höôûng leân quaù 
trình sinh tinh hoaëc söï vaän chuyeån cuûa tinh truøng. Trong ñoù chuùng ta ñaëc bieät chuù yù ñeán caùc 
baát thöôøng nhö: 

 Ñoät bieán gen xô hoùa nang CFTR gaây baát saûn oáng daãn tinh 2 beân. 
 Baát thöôøng nhieãm saéc theå gaây suy sinh duïc nhö hoäi chöùng Klinefelter (47,XXY), hoäi 

chöùng Kallmann (maát gen KAL-1 treân nhieãm saéc theå X). 
 Maát ñoaïn nhoû nhieãm saéc theå Y gaây khoâng coù tinh truøng hoaëc thieåu tinh naëng. 
 Baát thöôøng caáu truùc nhieãm saéc theå thöôøng nhö chuyeån ñoaïn, ñaûo ñoaïn. 

Nguy cô baát thöôøng veà di truyeàn lieân quan ñeán ICSI: 
Bôûi vì ICSI duø sao cuõng laø moät kyõ thuaät xaâm laán neân vaán ñeà ñöôïc ñaët ra laø lieäu nhöõng 

ñöùa treû ra ñôøi töø kyõ thuaät ICSI coù bò baát thuôøng veà nhieãm saéc theå hay bò voâ sinh khoâng? Cho 
ñeán nay ngöôøi ta vaãn chöa tìm ra baèng chöùng naøo cho thaáy nhöõng ñöùa treû sinh ra töø kyõ thuaät 
ICSI coù baát thöôøng baåm sinh cao hôn treû sinh ra töø kyõ thuaät IVF. Tuy nhieân, qua nhöõng gì 
chuùng ta ñaõ ñeà caäp ñeán ôû phaàn treân nhaát laø khaû naêng di truyeàn cho con trai neáu ngöôøi cha bò 
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maát ñoaïn treân nhieãm saéc theå Y hoaëc neáu caû cha laãn meï ñeàu mang ñoät bieán gen CFTR thì 
nhieãm saéc theå ñoà vaø taàm soaùt maát ñoaïn nhoû nhieãm saéc theå Y phaûi ñöôïc thöïc hieän cho taát caû 
nam giôùi khoâng tinh truøng hoaëc thieåu tinh naëng tröôùc khi hoï ñöôïc tieán haønh laøm ICSI. 
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