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Tóm tắt
Mục tiêu: Khảo sát các bất thường di truyền ở bệnh nhân vô tinh đến khám và điều trị tại Bệnh viện Phụ sản - Nhi Đà Nẵng. 
Đối tượng và phương pháp nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả cắt ngang gồm 62 bệnh nhân vô tinh đến khám tại Bệnh viện 
Phụ sản - Nhi Đà Nẵng từ tháng 12/2020 - 9/2023. 
Kết quả: Tỉ lệ bất thường di truyền là 11,3% (07/62) bao gồm hội chứng Klinefelter chiếm 3,2% và vi mất đoạn nhiễm sắc 
thể (NST) Y chiếm 8,1%. Không ghi nhận trường hợp nào vi mất đoạn NST Y ở vùng AZFa và AZFb. Tỉ lệ vi mất đoạn NST Y 
vùng AZFc, AZFd và AZFc+d lần lượt là 60%, 20% và 20%. Tỉ lệ đa hình NST là 37,1%, trong đó, có 1 trường hợp tăng chiều 
dài vùng dị nhiễm sắc chất trên cánh dài NST Y (46, XY,Yqh+), chiếm 4,3% (1/23). 
Kết luận: Vi mất đoạn NST chiếm tỉ lệ cao nhất trong số các bất thường di truyền. Trong nghiên cứu này, đa hình NST 
chiếm tỉ lệ tương đối cao .
Từ khóa: di truyền, nhiễm sắc thể, tính đa hình, vi mất đoạn nhiễm sắc thể Y, vô tinh.
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Abstract
Objectives: To investigate genetic abnormalities in men with azoospermia at Danang Hospital for Women and Children. 
Methods: Cross-sectional descriptive study including 62 azoospermia patients examined at Da Nang Hospital for 
Women and Children from December 2020 to September 2023. 
Results: The rate of genetic abnormalities is 11.3% (07/62) including Klinefelter syndrome accounting for 3.2% and Y 
chromosome microdeletion accounting for 8.1%. No cases of Y chromosome microdeletion were detected in the AZFa 
and AZFb regions. The rate of Y chromosome microdeletions in the AZFc, AZFd and AZFc+d regions is 60%, 20% and 20%, 
respectively. The rate of chromosomal polymorphism is 37.1%, of which, there is 1 case of increased heterochromatin 
structure in the long arm of the Y chromosome (46, XY, Yqh+), accounting for 4.3% (1/23). 
Conclusion: Y chromosome microdeletions account for the highest rate among genetic abnormalities. In this study, the 
rate of chromosome polymorphism is relatively high.
Key words: azoospermia, chromosome, genetic, polymorphism, Y microdeletion.

1. ĐẶT VẤN ĐỀ
Vô sinh nam là vấn đề sức khỏe toàn cầu, ảnh hưởng 

đến 7% nam giới với nguyên nhân đa dạng và phần lớn 
không hiểu rõ nguyên nhân [1]. Mặc dù có nhiều xét 
nghiệm chẩn đoán nhưng việc diễn giải kết quả thường 
không chính xác và mang tính chủ quan [2]. 

Vô tinh là tình trạng không có tinh trùng trong tinh 
dịch. Ước tính trên toàn cầu, tỉ lệ vô tinh là 1/100 nam 
giới trong độ tuổi sinh sản và khoảng 10% vô sinh nam 
[3]. Rối loạn di truyền xảy ra ở hơn 30% trường hợp 
vô sinh nam. Bất thường nhiễm sắc thể (NST) là một 
trong những nguyên nhân quan trọng nhất của vô sinh 
nam, chiếm 2,1%-28,4% nam giới bị vô sinh và chỉ 0,7 

- 1% nam giới chung. Mất đoạn NST Y là nguyên nhân 
thứ hai gây vô sinh nam sau hội chứng Klinefelter [4]. 
Nhiễm sắc thể Y ở người cần thiết cho sự biệt hóa giới 
tính và phát triển cũng như duy trì tế bào mầm sinh dục 
nam. Vùng yếu tố vô tinh nam nằm trên nhánh dài của 
NST Y, đóng vai trò quan trọng trong di truyền vô sinh 
nam và gồm 4 phân vùng AZFa, AZFb, AZFc và AZFd. 
Những vùng này chứa các gen liên quan đến quá trình 
sinh tinh và phát triển tinh hoàn. Mất đoạn trong vùng 
này dẫn đến rối loạn quá trình sinh tinh và vô sinh nam 
[5-6]. Mất đoạn NST Y chiếm 10-15% vô tinh không tắc 
nghẽn và 5-10% thiểu tinh nặng. Mất đoạn thường gặp 
nhất là ở vùng AZFc (khoảng 80%), tiếp theo là AZFb 
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(1-3%) và AZFa (0,5 - 4%) [7]. 
Với sự phát triển của các kỹ thuật hỗ trợ sinh sản, 

các bệnh nhân vô sinh nam bị vi mất đoạn NST Y vẫn 
có thể có con nhưng làm tăng nguy cơ bất thường di 
truyền cho thế hệ sau. Vì thế, xét nghiệm vi mất đoạn 
NST Y là cơ sở để thầy thuốc tư vấn di truyền cho bệnh 
nhân vô sinh nam. Ngoài ra, xét nghiệm này còn giúp 
tiên lượng kết cục hút tinh trùng từ tinh hoàn, tiên lượng 
khả năng thành công của kỹ thuật hỗ trợ sinh sản, dự 
phòng lan truyền dọc của các bất thường di truyền [8]. 
Do đó, Hội Y học Sinh sản Hoa Kỳ, Hội Nam học Châu 
Âu và Hội Niệu học Châu Âu khuyến cáo xét nghiệm di 
truyền cho các bệnh nhân vô tinh và thiểu tinh nặng [9].

Để có cơ sở tư vấn di truyền cho các bệnh nhân vô 
sinh nam, nghiên cứu này được tiến hành nhằm xác 
định các bất thường di truyền ở các bệnh nhân vô tinh 
đến khám và điều trị tại Bệnh viện Phụ sản Nhi Đà Nẵng.

2. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU
Thiết kế nghiên cứu, cỡ mẫu
Nghiên cứu mô tả cắt ngang được thực hiện tại 

Khoa Hiếm Muộn, Bệnh viện Phụ sản - Nhi Đà Nẵng từ 
12/2020-9/2023. Tiêu chuẩn chọn là các bệnh nhân 
vô sinh nam không có tinh trùng trong tinh dịch sau 
02 lần xét nghiệm. Tiêu chuẩn loại trừ các trường hợp 
viêm nhiễm sinh dục cấp, tinh hoàn ẩn, lạc chỗ. Tất cả 
các bệnh nhân thỏa mãn tiêu chuẩn chọn và loại trừ sẽ 
được đưa vào mẫu nghiên cứu.

Các bệnh nhân sẽ được hỏi bệnh sử, tiền sử bản 
thân và gia đình, khám lâm sàng, phân tích tinh dịch đồ, 
xét nghiệm nội tiết, siêu âm bìu, xét nghiệm nhiễm sắc 
đồ và vi mất đoạn NST Y.

Phân tích tinh dịch đồ
Phân tích tinh dịch đồ theo tiêu chuẩn của WHO 

(2010). Vô tinh được chẩn đoán sau 02 lần xét nghiệm 
hai mẫu tinh dịch cách nhau 3-5 ngày, quay ly tâm 1500 
vòng,lấy cặn soi không thấy tinh trùng.

Siêu âm bìu
Xác định thể tích và các bất thường của tinh hoàn 

như giãn tĩnh mạch thừng tinh, nang mào tinh, tràn dịch 
màng tinh hoàn…Thể tích tinh hoàn đươc xác định theo 
công thức của Lambert: V= chiều dài x chiều rộng x cao 
x 0,71 (cm3) [10]. Thể tích tinh hoàn nhỏ khi <12cm3

Xét nghiệm nội tiết
Định lượng nồng độ FSH, LHs, testosterone toàn 

phần và prolactin. Sử dụng máy xét nghiệm miễn dịch 
điện hóa phát quang-ECLIA của Pháp. Bệnh nhân được 
hướng dẫn nhịn đói, lấy máu xét nghiệm vào buổi sáng 
từ 8h-11h. Phân chia các giá trị theo hướng dẫn của nhà 
sản xuất cho nam giới.

Xét nghiệm nhiễm sắc đồ
Thực hiện theo hướng dẫn của ECA 2012, định 

danh theo ISCN 2020. Nuôi cấy tế bào bằng môi trường 
PBMax, nhuộm GTG 400 band, chụp hình và phân tích 
bằng hệ thống tự động Lucia Cytogenetics. Phân tích 

30 cụm kỳ giữa, lập 10 bộ nhiễm sắc thể đồ. 
Xét nghiệm vi mất đoạn NST Y
Khảo sát mất đoạn AZF được tiến hành nhờ khuếch 

đại các đoạn mồi STS (sequence-tagged sites) chuyên 
biệt ở các vùng AZFa (Sy84, Sy86, Sy82, Sy83, Sy1065, 
Sy88), AZFb (Sy127, Sy134, Sy105, Sy121, Sy1192, 
Sy153), và AZFc (Sy254, Sy255, Sy1191, Sy1291, 
Sy160), với chứng là các gen SRY và ZFY. Phân loại mất 
đoạn dựa trên hướng dẫn của EAA/EMQN (European 
Academy of Andrology/European Molecular Genetics 
Quality Network) và Devyser AZF Extension kit (Devyser 
AB, Hagersten, Sweden). Các kỹ thuật PCR (polymerase 
chain reaction) và giải trình tự được thực hiện lần 
lượt trên các máy PCR-9700 và 3130/3130xl Genetic 
Analyzer của hãng Applied Biosystems (Hoa Kỳ), tại 
Công ty Cổ Phần ISOLABO - TPHCM

Xử lý số liệu
Dữ liệu được thu thập và phân tích bởi phần mềm 

Medcalc. Thống kê mô tả (tần suất và phần trăm) được 
sử dụng để trình bày các đặc điểm dân số, lâm sàng, 
cận lâm sàng. Student’s test được dùng để so sánh giá 
trị trung bình của các biến theo phân bố chuẩn giữa 2 
nhóm. Đối với các biến không theo phân bố chuẩn, sử 
dụng Mann Whitney test.

Vấn đề Y đức
Nghiên cứu đã được chấp thuận của Hội đồng Y 

Đức Bệnh viện Phụ Sản Nhi Đà Nẵng (45/BVPSN-ĐN/
HĐYĐ//2020).

3. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU
Từ tháng 12/2020 đến 09/2023, có 62 trường hợp 

vô tinh thỏa mãn tiêu chuẩn chọn và loại trừ được đưa 
vào nghiên cứu.

Đặc điểm chung của mẫu nghiên cứu
Bảng 1. Đặc điểm chung của mẫu nghiên cứu

Đặc điểm Giá trị

Tổng 62

Tuổi 32,0±5,7(21-48)

Loại vô sinh

Nguyên phát 61 (98,4%)

Thứ  phát 01(1,6%)

Thời gian vô sinh (năm) 3,7±3,1 (0,5-16)

BMI (kg/m2) 23,0±2,6 (18,4-30,5)

Thể tích tinh hoàn (cm3) 11,0±4,9 (1,3-23,9)

Nội tiết

FSH (mIU/ml) 11,8±14,2 (2,0-62,6)

LH (mIU/ml) 7,7±6,5 (2,2-32,4)

Testosterone (nmol/l) 5,1±2,9 (0,2-14,8)

Prolactin (nmol/l) 13,7±8,1 (1,6-45,3)
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Tinh dịch đồ
pH

pH<7,2 31 (100%)

pH≥7,2 31 (100%)

Thể tích (ml)

<1,5 28 (45,2)

≥1,5 34 (54,8)

Tuổi trung bình của các đối tượng nghiên cứu là 
32,0 ± 5,7 tuổi. Vô sinh nguyên phát chiếm đa số: 98,4%. 
Thời gian vô sinh trung bình là 3,7 ± 3,1 năm. Thể tích 
tinh hoàn trung bình là 11,0 ± 4,9 (cm3).

Bảng 2. Các bất thường trên siêu âm bìu
Bất thường n (%)

GTMTT 13 (21%)

Nang mào tinh 6 (9,7%)

Tràn dịch màng tinh hoàn 5 (8,1%)

Nốt vôi hóa nhu mô tinh hoàn 4 (6,5)

Giãn ODT 2 (3,2%)

Thể tích tinh hoàn nhỏ 34 (54,8%)
Có 32 trường hợp bất thường trên siêu âm bìu, 

chiếm 51,6%. Trong đó, thể tích tinh hoàn nhỏ chiếm tỉ 
cao nhất (54,8%) 

Đặc điểm di truyền của mẫu nghiên cứu
Bảng 3. Đặc điểm di truyền của mẫu nghiên cứu

Đặc điểm n (%)

Bất thường 7 (11,3%)

Hội chứng Klinefelter (47, XXY) 2 (3,2%)

Vi mất đoạn NST Y 5 (8,1%)

Bình thường 55 (88,7%)

Tổng 62 (100,0)

Có 07 trường hợp bất thường di truyền, chiếm 11,3% 
(07/62).

Trong số các trường hợp bất thường di truyền, có 
02 trường hợp là hội chứng Klinefelter chiếm 3,2% và 5 
trường hợp vi mất đoạn NST Y chiếm 8,1%.

Phân bố vi mất đoạn NST Y theo vùng AZF
Bảng 4. Phân bố vi mất đoạn NST Y theo vùng AZF

Phân bố mất đoạn theo vùng AZF n (%)

AZFa 0

AZFb 0

AZFc 3

Xoá đoạn hoàn toàn vùng AZFc (b2/b4) 1

Xóa đoạn khu vực gen gr/gr trong vùng gen 
AZFc

2

AZFd (đột biến mất các locus sY152 trên 
vùng AZFd)

1

AZFcd (đột biến mất các locus sY254, sY255 
trên vùng AZFc và sY152, BpY2 trên vùng 
AZFd)

1

Tổng 5
Không ghi nhận trường hợp nào vi mất đoạn NST Y 

ở vùng AZFa và AZFb. Có 3 trường hợp vi mất đoạn NST 
Y ở vùng AZFc chiếm 60% và 01 trường hợp vi mất đoạn 
NST ở vùng AZFd chiếm 20% và 1 trường hợp vi mất 
đoạn NST Y vùng AZFc+ d (20%).

Tính đa hình NST ở các bệnh nhân vô tinh
Tỉ lệ tính đa hình NST ở các bệnh nhân vô tinh

Bảng 5. Tỉ lệ tính đa hình NST ở các bệnh nhân vô tinh

Tính đa hình NST n (%)

Có 23 (37,1%)

Không 39 (62,9%)

Tổng 62 (100,0%)
Tỉ lệ đa hình NST trong mẫu nghiên cứu là 37,1%
Phân bố nhiễm sắc đồ ở các bệnh nhân vô tinh có 

tính đa hình NST
Bảng 6. Phân bố nhiễm sắc đồ ở các bệnh nhân vô 

tinh có tính đa hình NST

Nhiễm sắc đồ n 
Số NST bị 

đa hình

46, XY, 21ps+ 2 1

46, XY, 9qh+, 15 ps, 22 ps+ 1 3

46, XY, 9qh+,14ps+,15ps+,22ps+ 1 4

46, XY, 14ps+,15ps+,21ps+ 1 3

46, XY,13ps+,14ps+ 1 2

46, XY,13ps+,14ps+,15ps+,21ps+ 1 4

46, XY,13ps+,14ps+,15ps+,22ps+ 1 4

46, XY,13ps+,21ps+,22ps+ 1 3

46, XY,14ps+ 1 1

46, XY,14ps+,15ps+,21ps+ 3 3

46, XY,15ps+,21ps+ 1 2

46, XY,15ps+,22ps+ 1 2

46, XY,1qh+,13ps+,15ps+,21ps+ 1 4

46, XY,1qh+,9ps+,21ps+,22ps+ 1 4

46, XY,1qh+,9qh+,14ps+ 1 3

46, XY,21ps+,22ps+ 1 2

46, XY,22ps+ 1 1

46, XY,9qh+,13ps+,14ps+,15ps+ 1 4
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46, XY,9qh+,13ps+,15ps+,22ps+ 1 4

46, XY,Yqh+ 1 1

Tổng 23

Có 5 trường hợp đa hình ở 1 NST, 4 trường hợp đa 
hình ở 2 NST, 7 trường hợp đa hình ở 3 NST, 7 trường 
hợp đa hình ở 4 NST, bao gồm tăng chiều dài vùng 
dị nhiễm sắc chất trên cánh dài của NST 1 (1qh+), 9 
(qh+), Y (Yqh+) và tăng chiều dài của vệ tinh cánh ngắn 
NST 13 (13ps+), 14 (14ps+), 15 (15ps+), 21 (21ps+), 22 
(22ps+). Trong đó, có 1 trường hợp tăng chiều dài vùng 
dị nhiễm sắc chất trên cánh dài NST Y (46, XY,Yqh+), 
chiếm 4,3% (1/23)

4. BÀN LUẬN
Bất thường di truyền là một trong những nguyên 

nhân chính gây vô sinh nam. Các bất thường này có 
thể là về số lượng hay cấu trúc nhiễm sắc thể, liên quan 
đến nhiễm sắc thể thường hay giới tính.  Trong nghiên 
cứu này, tỉ lệ bất thường di truyền chiếm 11,3%. Tỉ lệ 
này cũng tương tự như trong nghiên cứu của Arafa MM 
và cs: 10,78% (35/325) [12], của Abdulwahid MJ và cs: 
9,8% (29/298) [13] nhưng lại thấp hơn nghiên cứu của 
Nguyễn Hoài Bắc và cs: 23,6% [14], và của Akbarzadeh 
Khiavi M và cs: 19,23% (15/78) [5]. Tỉ lệ bất thường di 
truyền ở các bệnh nhân vô sinh nam dao động trong 
khoảng 3-19% và gấp 10 lần so với dân số chung (0,4-
0,6%) [15]. Tỉ lệ này ở các bệnh nhân vô tinh thay đổi 
từ 11-24% và ở các bệnh nhân thiểu tinh là 2-16% [16]. 
Sự khác nhau về tỉ lệ bất thường di truyền ở các bệnh 
nhân vô sinh nam giữa các nghiên cứu có thể do yếu 
tố chủng tộc, địa dư, tiêu chuẩn chọn mẫu, phương 
pháp xét nghiệm như số tế bào được phân tích và phân 
loại có hay không bao gồm tính đa hình của nhiễm sắc 
thể [17].

Trong nghiên cứu của chúng tôi, có 2 trường hợp 
bị Hội chứng Klinelfelter (đều có nhiễm sắc đồ là 47, 
XXY), chiếm tỉ lệ 3,2%. Tỉ lệ này cũng tương đương 
nghiên cứu của Arafa MM và cs: 5,5% (18/325) [12],của 
Jafari-Ghahfarrokhi H và cs:  3,3% (2/60) [18] nhưng 
lại thấp hơn so với nghiên cứu của Nguyễn Hoàng Bắc 
và cs: 11,8% (36/306) [14],của Zhao P và cs: 21,2% 
(7/33) [16]. 80-90% hội chứng này có nhiễm sắc đồ là 
47XXY, 10-20% còn lại là thể khảm (47,XXY/46,XY), lệch 
bội mức độ cao (48,XXXY or 48,XXYY) hoặc NST X có 
cấu trúc bất thường (ví dụ 47,iXq,Y). Tỉ lệ hiện mắc và 
mới mắc của hội chứng này lần lượt là khoảng 0,15% 
(150/100000 nam giới) và 1/500-1/1000 (0,1-0,2%) trẻ 
nam sinh sống, thay đổi theo vùng và chủng tộc. Hội 
chứng Klinefelter là bất thường NST thường gặp nhất ở 
nam giới bị vô sinh (3-4%) và chiếm 8-12% ở các bệnh 
nhân vô tinh. Hầu hết các trường hợp Klinefelter bị vô 
sinh (99%), vô tinh (91%) và 8% còn lại có ít tinh trùng 
trong tinh dịch (thiểu tinh nặng hay ẩn tinh). Tổn thương 
quá trình sinh tinh thường tiến triển theo thời gian cho 
đến khi tinh hoàn bị teo [19]. 

Mất đoạn NST Y được xác định là nguyên nhân 
thường gặp nhất của suy quá trình sinh tinh. Kiểu hình 
liên quan đến mất đoạn AZF thay đổi từ vô tinh đến tinh 
dịch đồ bình thường phụ thuộc vào vị trí và kích thước 
đoạn bị mất.  Phân tích mất đoạn NST Y được khuyến 
cáo mạnh ở những bệnh nhân vô tinh và thiểu tinh nặng 
bởi Hội Nam học Châu Âu [20]. Tỉ lệ vi mất đoạn NST Y 
trong nghiên cứu của chúng tôi là 8,1%. Tỉ lệ này cũng 
tương đương nghiên cứu của Sharma H và cs: 9,27% 
(18/194) [21], Nguyễn Hoàng Bắc và cs: 9,8% (29/297) 
[14], của Waseem AS và cs: 10,93% (33/302) [20], nhưng 
cao hơn nghiên cứu của Arafa MM và cs: 2,2% (7/325) 
[12], Damdinsuren E và cs: 2,9% (2/69) [22] và thấp hơn 
nghiên cứu của Akbarzadeh Khiavi M và cs: 32,05% 
(25/78) [5], của Elsaid HOA và cs: 64% (16/25) [23]. Tỉ lệ 
vi mất đoạn AZF ở bệnh nhân vô sinh trên toàn cầu ước 
tính khoản 7%. Tỉ lệ này thấp nhất ở Châu Âu (3%), Úc 
(5,3%) và phần còn lại thế giới trung bình 8-9%. Trong số 
người Châu Á, tỉ lệ vi mất đoạn NST Y cao nhất ở người 
Đông Á và Đông Nam Á, thấp nhất ở người Tây Á. Tần 
suất vi mất đoạn NST Y khác nhau giữa các nghiên cứu 
có thể do số lượng mẫu nhỏ trong một số nghiên cứu, 
tiêu chuẩn chọn mẫu khác nhau, số trình tự mồi được 
sử dụng, yếu tố chủng tộc, môi trường [8,23].

Trong nghiên cứu của chúng tôi, vi mất đoạn NST Y 
vùng AZFc chiếm tỉ lệ cao nhất: 60%. Điều này cũng phù 
hợp trong y văn: vùng AZFc là vị trí mất đoạn thường 
gặp nhất ở các bệnh nhân vô sinh (60-70%). Tuy nhiên, 
có một điều đáng lưu ý là tần suất vị trí AZF bị mất đoạn 
ở bệnh nhân vô sinh khác nhau giữa các nhóm dân số. 
Trong khi tần suất mất đoạn AZFc ở người Ấn Độ thấp 
hơn so với bệnh nhân người Phương Tây (45% so với 
60%) thì tần suất mất đoạn vùng AZFa lại gấp đôi (11% 
so với 5%). Ngoài ra, tần suất mất đoạn 2 vùng (AZFa+b, 
b+c) ở người Ấn Độ gấp đôi so với phần còn lại của thế 
giới [8].

Tính đa hình NST bao gồm các kích thước khác 
nhau của vùng dị nhiễm sắc chất, vùng vệ tinh, vùng 
có trình tự lặp lại. Đây được xem là dạng biến thể bình 
thường, có thể di truyền được. Tuy nhiên, ngày càng có 
nhiều báo cáo về tác động của đa hình NST lên khả 
năng sinh sản nhưng cơ chế tác động như thế nào vẫn 
chưa được rõ [24]. Tỉ lệ đa hình NST trong nghiên cứu 
của chúng tôi là 37,1%, bao gồm tăng chiều dài vùng dị 
nhiễm sắc chất trên cánh dài của NST số 1 (1qh+), NST 
số 9 (qh+), NST Y (Yqh+) và tăng chiều dài của vệ tinh 
cánh ngắn NST 13 (13ps+), NST số 14 (14ps+), NST số 
15 (15ps+), NST số 21 (21ps+), NST số 22 (22ps+). Tỉ 
lệ đa hình NST trong nghiên cứu của chúng tôi tương 
đương nghiên cứu của Nagvenkar P và cs: 37,5%, cuả 
Suganya J và cs: 37,2% nhưng lại cao hơn nghiên cứu 
của Arumugam M và cs: 8,0% [27], của Atl Eİ và cs: 6,0% 
[28] và thấp hơn nghiên cứu của Minocherhomji S và 
cs: 58,68% [29]. Sự khác nhau về tính đa hình NST giữa 
các nghiên cứu có thể do cỡ mẫu, tiêu chuẩn chọn mẫu, 
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phương pháp xét nghiệm và yếu tố chủng tộc. Tỉ lệ đa 
hình NST ở nhóm bệnh nhân vô sinh (khoảng 10-15%) 
cao hơn so với dân số chung đến 05 lần (2-5%). Đa hình 
NST ảnh hưởng bất lợi đến quá trình sinh tinh do tác 
động gây hại đến quá trình gián phân và giảm phân 
[30-31]. Trong nghiên cứu của chúng tôi, 4,3% trường 
hợp tăng chiều dài vùng dị nhiễm sắc chất trên cánh 
dài NST Y (46, XY,Yqh+). Tỉ lệ này cũng tương đương 
nghiên cứu của Jafari-Ghahfarrokhi H và cs : 6% [18]. 
Tăng chiều dài vùng dị nhiễm sắc chất trên cánh dài 
NST Y được cho là đóng vai trò quan trọng trong quá 
trình sinh sản. Điều này có thể liên quan đến việc ức 
chế biểu lộ gen, đặc biệt là các gen liên quan đến sự 
sinh sản trong quá trình sinh tinh. Các nghiên cứu gần 
đây cho thấy đa hình NST Y có thể ảnh hưởng đến sự 
bắt cặp NST tương đồng và sự phân ly NST dẫn đến rối 
loạn quá trình phân chia tế bào, rối loạn phát triển phôi, 
thai ngừng phát triển và sẩy thai [28]. Sự liên quan giữa 
đa hình NST với vô sinh nam vẫn là đề tài tranh cãi do 
vai trò vùng dị nhiễm sắc chất chưa có sự liên quan rõ 
ràng trên lâm sàng. Vì vậy, cần có những nghiên cứu để 
làm rõ vấn đề này [32]. 

5. KẾT LUẬN
Vi mất đoạn NST chiếm tỉ lệ cao nhất trong số các 

bất thường di truyền. Trong nghiên cứu này, đa hình 
NST chiếm tỉ lệ tương đối cao.

Nghiên cứu này được tài trợ bởi Ủy ban nhân dân thành 
phố Đà Nẵng.
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