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MÔÛ ÑAÀUMÔÛ ÑAÀU
 Hieän nay nhieàu trung taâm HTSS treân theá giôùi, xeùt 

nghieäm maát ñoan treân NST Y vaãn chöa ñöôc thöcnghieäm mat ñoaïn tren NST Y van chöa ñöôïc thöïc 
hieän moät caùch thöôøng quy, ñieàu naøy gaây khoù khaên 
cho:cho:

 Coâng taùc tö vaán veà di truyeàn.
á å Tieân löôïng laáy ñöôïc tinh truøng ñeå laøm ICSI.

 Maát ñoaïn nhoû treân nhaùnh daøi cuûa Y (Yq11) ñöôïc 11
xem laø nguyeân nhaân baát thöôøng di truyeàn, ñöùng 
thöù 2 sau hoäi chöùng Klinefelter gaây toån haïi quaù 
trình sinh tinh, ñöa ñeán khoâng tinh truøng hoaëc 
thieåu tinh naëng.



MÔÛ ÑAÀU (tt)MÔÛ ÑAÀU (tt)
 Caùc vuøng maát ñoaïn AZFa, AZFb, AZFc seõ coù tieân löôïng laáy 

tinh truøng khaùc nhau. Caùc tröôøng hôïp maát ñoaïn AZFc vaø 1 
phaàn AZFb thì khaû naêng laáy coù tinh truøng khoaûng 50% trongphan AZFb thì kha nang lay co tinh trung khoang 50%, trong 
khi ñoù caùc beänh nhaân bò maát hoaøn toaøn ñoaïn AZFb thì khaû 
naêng naøy gaàn nhö baèng 0.

 Khaûo saùt söï maát ñoaïn treân Y cuõng raát quan troïng ôû beänh 
nhaân thieåu tinh vì soá löôïng tinh truøng coù theå giaûm daàn theo 
thôøi gian ôû nam giôùi maát ñoan AZFcthôi gian ô nam giôi mat ñoaïn AZFc.

 Ngöôøi cha bò maát ñoaïn NST Y coù theå di truyeàn khieám khuyeát 
di truyeàn naøy cho con trai hoï.y y ï

 Khaûo saùt maát ñoaïn treân Y ñaëc bieät quan troïng, khoâng nhöõng 
trong chaån ñoaùn caên nguyeân gaây suy giaûm söï sinh tinh maø 

ø á h h ù t höõ th â ti à thi át tcoøn cung caáp cho chuùng ta nhöõng thoâng tin caàn thieát trong 
ñieàu trò vaø döï haäu cuûa treû trai sinh ra sau naøy.



TOÅNG QUAN Y VAÊNTOÅNG QUAN Y VAÊNTONG QUAN Y VANTONG QUAN Y VAN

 Nhieãm saéc theå Y coøn nguyeân ven laø raát Nhiem sac the Y con nguyen veïn la rat 
caàn thieát cho söï phaùt trieån bình thöôøng 
cuûa heä sinh saûn ôû nam giôùicua heä sinh san ô nam giôi.

 Gen SRY naèm treân phaàn xa cuûa nhaùnh 
é û Y ñ ù i t ø t tngan cua Y ñong vai tro quan troïng trong 

söï hình thaønh tuyeán sinh duïc thôøi kyø phoâi 
th ithai.

 Maát  nhaùnh ngaén  khuyeán khuyeát gen 
SRY  roái loaïn bieät hoùa tuyeán sinh duïc ôû 
thôøi kyø phoâi thai  gioáng hoäi chöùng y p g g g
Turner, suy sinh duïc nguyeân phaùt.



TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)

 Nhaùnh daøi cuûa Y laø moät boä phaän ñaëc bieät

TONG QUAN Y VAN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)

 Nhanh dai cua Y la moät boä phaän ñaëc bieät 
quan troïng trong söï sinh tinh.

á å ã Maát ñoaïn treân nhaùnh daøi thì kieåu hình vaãn 
laø nam, tuy nhieân tuøy theo ñoaïn maát daøi , y y ï
hay ngaén maø quaù trình sinh tinh bò aûnh 
höôûng theo nhieàu möùc ñoä khaùc nhauhöông theo nhieu möc ñoä khac nhau.

 Söï maát ñoaïn keùo daøi ñeán daûi gaàn cuûa 
û ûnhaùnh daøi Y (daûi Yq11), vì daûi naøy chöùa 

nhieàu gen hoaït hoùa  khoâng coù tinh truøng g g g
hoaëc thieåu tinh raát naëng.



TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)
 Maát ñoan nhoû treân Y:ï
 Tiepolo vaø Zuffardi 1976 laàn ñaàu tieân moâ 

taû 6 ngöôøi nam khoâng tinh truøng bò maátta 6 ngöôi nam khong tinh trung bò mat 
ñoaïn xa cuûa Yq11.

 M át ñ h û Y 15 20% kh â ti h Maát ñoaïn nhoû Yq11: 15-20% khoâng tinh 
truøng khoâng do beá taéc (hoäi chöùng chæ coù teá 
b ø S t li h äi h ù ñì h t ä ù t ì hbaøo Sertoli, hoäi chöùng ñình treä quaù trình 
sinh tinh,…), 7-10% thieåu tinh naëng nguyeân 

h ùphaùt.
 Goàm 3 vuøng AZF (azoospermic factor): g ( p )

AZFa, AZFb, AZFc.



Sô ñoà nhieãm saéc theå Y vôùi caùc vuøng Sô ñoà nhieãm saéc theå Y vôùi caùc vuøng gg
AZFAZFaa, AZF, AZFbb vaø AZFvaø AZFcc



TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)
 Moät nghieân cöùu treân 4800 beänh nhaân maát ä g ä

ñoaïn Y: 70% maát ñoaïn trong AZFc, 25% 
trong AZFb 5% trong AZFtrong AZFb, 5% trong AZFa.

 European Academy of Andrology (EAA) 
vaø European Molecular Genetics Quality 
Network (EMQN) söû duïng boä moài ñeå phaùt g p
hieän maát ñoaïn Yq11: sY84, sY86 cho AZFa; 
sY127, sY134 cho AZFb vaø sY254, sY255sY127, sY134 cho AZFb va sY254, sY255 
cho AZFc vôùi SRY vaø ZFY/ZFX laøm boä 
chöùngchöng.



Sô ñoà phaân boá caùc vuøng AZFSô ñoà phaân boá caùc vuøng AZFaa, AZF, AZFbb, AZF, AZFcc, vôùi caùc , vôùi caùc 
ñoan moài töông öùng (theo Teng Gene screen forñoan moài töông öùng (theo Teng Gene screen forñoaïn moi töông öng (theo Teng. Gene screen for ñoaïn moi töông öng (theo Teng. Gene screen for 

Y chromosome deletion. Fertil Steril 2007)Y chromosome deletion. Fertil Steril 2007)



TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)Q ( )Q ( )
 Caùc daïng laâm saøng:
 Maát toaøn boä AZFb: söï sinh tinh bò ñình treä ôû 

giai ñoaïn tinh baøo hay ôû giai ñoaïn tinh töû g ï y g ï
(Vogt vaø cs 1996).

 Maát ñoan trong vuøng AZF : hoäi chöùng chæ Mat ñoaïn  trong vung AZFa: hoäi chöng chæ 
coù teá baøo Sertoli type I (Krausz vaø Mc 
Elreavey 1999)Elreavey 1999).

 Maát ñoaïn trong vuøng AZFc: hoäi chöùng chæ 
ù t á b ø S t li t IIco te bao Sertoli type II.

 Maát ñoaïn trong vuøng AZFc hay AZFb: thieåu 
tinh naëng.



SSô ñoà caùc vuøng AZFô ñoà caùc vuøng AZFbb vaø AZFvaø AZFcc vôùi chuoãivôùi chuoãiSSô ño cac vung AZFô ño cac vung AZFbb va AZFva AZFcc vôi chuoi vôi chuoi 
DNA keùo daøi töø chuoãi P5 ñeán chuoãi P1DNA keùo daøi töø chuoãi P5 ñeán chuoãi P1



ÅÅTOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)
 Nam giôùi bò maát ñoaïn trong vuøng AZFc bò thieåu 

tinh naëng hoaëc khoâng coù tinh truøng khi xuaát tinhtinh naëng hoaëc khong co tinh trung khi xuat tinh 
nhöng tieân löôïng laáy tinh truøng qua phaãu thuaät 
raát toát (khoaûng 70% caùc tröôøng hôp naøy coù tinh at tot ( oa g 70% cac t öô g ôïp ay co t
truøng khi xuaát tinh hoaëc khi phaãu thuaät), ngöôïc 
lai, nhöõng tröôøng hôp bò maát ñoan trong vuøng ï , g g ïp ò ï g v g
AZFa hay AZFb thì khaû naêng laáy tinh truøng gaàn 
nhö baèng 0. May maén thay, tröôøng hôp maát ñoan g y y, g ïp ï
AZFc chieám tæ leä cao nhaát.



Khaû naêng sinh saûn cuûa ngöôøi nam bò maát Khaû naêng sinh saûn cuûa ngöôøi nam bò maát g g òg g ò
ñoaïn trong vuøng AZFñoaïn trong vuøng AZFcc



TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TOÅNG QUAN Y VAÊN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)TONG QUAN Y VAN (tt)
 Tröôùc moät beänh nhaân khoâng tinh truøng ä ä g g

khoâng do beá taéc, ta phaûi laøm gì ?
 Khaûo saùt sö maát ñoan treân Y tröôùc khi Khao sat söï mat ñoaïn tren Y tröôc khi 

coù nhöõng can thieäp saâu hôn nhö laøm 
úTESE chaúng haïn.

 Tö vaán nguy cô di truyeàn cho con trai ñeå: Tö van nguy cô di truyen cho con trai ñe:
 Coù theå giaûi phaùp xin tinh truøng töø ngaân 

h øhaøng.
 Choïn chuyeån phoâi laø nöõ.ï y p



tröôøng hôïp 
b ä h h âbeänh nhan 
khoâng tinh 
t ø d áttrung do mat 
ñoaïn nhieãm 

é th å Ysac the Y 
trong vuøng 
AZFAZFc



MUÏC TIEÂU NGHIEÂN CÖÙUMUÏC TIEÂU NGHIEÂN CÖÙU

 Khaûo saùt moái töông quan cuûa caùc daïng 
laâm saøng khoâng tinh truøng khoâng do beá 
taéc, gaàn nhö khoâng coù tinh truøng khi xuaát , g g g
tinh vaø thieåu tinh naëng với caùc loại mất 
oạn AZFa AZFb AZFc treân NST Yoạn AZFa, AZFb, AZFc tren NST  Y



ÑOÁI TÖÔÏNG VAØ PHÖÔNG PHAÙP ÑOÁI TÖÔÏNG VAØ PHÖÔNG PHAÙP 
Â ÙÂ ÙNGHIEÂN CÖÙUNGHIEÂN CÖÙU

N hi â ù â t û ét ñ th hi ä t i Nghieân cöùu moâ taû caét ngang, ñöôïc thöïc hieän taïi 
khoa hieám muoän BV Töø Duõ töø thaùng 01/2008-
01/201001/2010.

 Beänh nhaân khoâng tinh truøng khoâng do beá taéc, gaàn 
ånhö khoâng coù tinh truøng vaø thieåu tinh naëng (loaïi tröø 

caùc tröôøng hôïp tinh hoaøn teo (theå tích tinh hoaøn 
ådöôùi 6ml), tinh hoaøn aån vaø giaõn tónh maïch thöøng 

tinh)- coù döï ñònh laøm ICSI ñöôïc tieán haønh ño theå 
à átích tinh hoaøn, noàng ñoä FSH huyeát thanh vaø khaûo 

saùt maát ñoaïn AZF treân NST Y vaø cuoái cuøng laø 
ã á á à áñöôïc vi phaãu thuaät laáy tinh truøng (neáu caàn thieát).



CÔÕ MAÃUCÔÕ MAÃU

 Taàn suaát maát ñoaïn treân Y ôû nhoùm thieåu tinh 
ûnaëng khoaûng 7%

 Taàn suaát maát ñoaïn treân Y ôû nhoùm khoâng tinh 
truøng khoâng do beá taéc khoaûng 15%

 Coâng thöùc tính côõ maãug

Z2
(1-/2) P (1-P)

n = 
d2

 côõ maãu laø n = 296



KEÁT QUAÛKEÁT QUAÛQQ
 Tuoåi TB cuûa beänh nhaân: 35.34 ± 6.45

– Nhoû nhaát: 26
– Lôùn nhaát: 56 

Phaân loaïi TT Soá beänh nhaân Tæ leä %ï

Khoâng TT 132 44%

Gaàn nhö khoâng TT 63 21%

Thieåu tinh naëng 105 35%



KEÁT QUAÛ (tt)KEÁT QUAÛ (tt)KET QUA (tt)KET QUA (tt)

T à á ù l i á ñ â Y Taàn suaát caùc loaïi maát ñoaïn treân Y:

22.3 1 khoâng maát ñoaïn

maát ñoaïn AZFc

76.7
maát ñoaïn
AZFa+AZFbAZFa+AZFb



KEÁT QUAÛ (tt)KEÁT QUAÛ (tt)

û

Phaân loaïi Del Y

khoâng
Maát 

AZFa
Baûng crosstab Phaân loaïi TT * 

phaân loaïi deletion Y
Toång 

coäng

khong 
maát 
ñoaïn

Maát 
AZFc

AZFa 
+ 

AZFb

Phaân loai azoosper Soá beänh nhaân 81 51 0 132Phan loaïi 
tinh 
truøng

azoosper
mia

So beänh nhan 81 51 0 132

Tæ leä % 61.4% 38.6% 0.0% 100.0%

ácryptozo
ospe
rmia

Soá beänh nhaân 47 13 3 63

Tæ leä % 74.6% 20.6% 4.8% 100.0%

oligozoo
sper
mia

Soá beänh nhaân 102 3 0 105

Tæ leä % 97.1% 2.9% 0.0% 100.0%

Toång coäng Soá beänh nhaân 230 67 3 300

Tæ leä % 76 7% 22 3% 1 0% 100 0%Tæ leä % 76.7% 22.3% 1.0% 100.0%

P = 0.000



KEÁT QUAÛ (tt)KEÁT QUAÛ (tt)

Baûng crosstab Sperm 

Phaân loaïi Del Y

khoâng
Maát 

AZFa
collection * phaân loaïi 
deletion Y

Toång 
coäng

khong 
maát 
ñoaïn

Maát 
AZFc

AZFa 
+ 

AZFb

Sperm Khoâng coù Soá beänh nhaân 65 19 2 86Sperm
collection

Khong co 
TT 
khi PT

So beänh nhan 65 19 2 86

Tæ leä % 28.3% 28.4% 66.7% 28.7%

áCoù TT khi 
phaãu 
thuaät

Soá beänh nhaân 63 45 1 109

Tæ leä % 27.4% 67.2% 33.3% 36.3%

Coù TT khi 
xuaát 
tinh

Soá beänh nhaân 102 3 0 105

Tæ leä % 44.3 4.5% 0% 35%

Toång coäng Soá beänh nhaân 230 67 3 300

Tæ leä % 100% 100% 100% 100 0%Tæ leä % 100% 100% 100% 100.0%

P = 0.000



KEÁT QUAÛ (tt)KEÁT QUAÛ (tt)KET QUA (tt)KET QUA (tt)

 Taàn suaát khaû naêng coù tinh truøng ôû beänh Tan suat kha nang co tinh trung ô beänh 
nhaân maát ñoaïn AZFc:

4.5
28.4 coù tinh truøng khi

áxuaát tinh
coù tinh truøng khi
phaãu thuaät

67.2

phau thuaät
khoâng coù tinh truøng
khi phaãu thuaät



BAØN LUAÄNBAØN LUAÄNBAN LUAÄNBAN LUAÄN

Moái lieân heä giöõa maát ñoan treân NST YMoi lien heä giöa mat ñoaïn tren NST Y 
vôùi söï khieám khuyeát quaù trình sinh tinh ñaõ 
ñöô V t ø â t û 1996ñöôïc Vogt vaø cs moâ taû 1996.

Môùi ñaây, Hopps vaø cs (2003) khaûo saùt söï y, pp ( ) ï
sinh tinh cuûa nam giôùi bò maát ñoaïn treân Y 
ôû 3 vuøng AZFa AZFb vaø AZFcô 3 vung AZFa, AZFb va AZFc.

Tæ leä maát ñoaïn AZFc laø cao hôn caû vaø coù 
á ûtieân löôïng toát hôn caû:



BAØN LUAÄNBAØN LUAÄNBAN LUAÄNBAN LUAÄN
70% nam giôùi bò maát ñoaïn treân AZFc coù tinh 

khi á i h h khi h ã htruøng khi xuaát tinh hay khi phaãu thuaät.
Hopps vaø cs: tæ leä naøy laø 56%
Oates vaø cs (2002): tæ leä naøy laø 67%
Nghieân cöùu cuûa chuùng toâi: tæ leä naøy laø 71.7%g g y
Nhieàu taùc giaû cho raèng nam giôùi bò maát ñoaïn 

AZFa hoaëc/vaø AZFb seõ khoâng coù tinh truøng g g
thaäm chí tinh töû khi TESE.

Trong nghieân cöùu chuùng toâi coù 1 tröôøng hôïp g g g g p
maát caû 2 ñoaïn AZFa vaø AZFb coù tinh truøng 
khi TESE



KEÁT LUAÄNKEÁT LUAÄNKET LUAÄNKET LUAÄN

Toùm lai maát ñoan treân NST Y coù theå gaâyTom laïi, mat ñoaïn tren NST Y co the gay 
voâ sinh nam vì noù aûnh höôûng ñeán quaù 
t ì h i h ti htrình sinh tinh.

Vieäc khaûo saùt söï maát ñoaïn treân NST Y ä ï ï
neân ñöôïc thöïc hieän vôùi baát cöù beänh nhaân 
nam khoâng tinh truøng khoâng do beá taécnam khong tinh trung khong do be tac, 
gaàn nhö khoâng coù tinh truøng vaø thieåu tinh 
naëng tröôùc khi can thieäp phaã th aät hanaëng tröôc khi can thieäp phau thuaät hay 
tieán haønh laøm ICSI vì:



KEÁT LUAÄNKEÁT LUAÄNKET LUAÄNKET LUAÄN

Cho bieát tieân löôïng khaû naêng laáy ñöôïc tinh 
truøng.trung.

Cho beänh nhaân coù nhieàu löïa choïn nhö xin tinh 
truøng hoaëc chon chuyeån phoâi laø nöõtrung hoaëc choïn chuyen phoi la nö.



Chaân thaønh caûm ônChaân thaønh caûm ônChan thanh cam ôn Chan thanh cam ôn 
quyù vò ñaõ chuù yù quyù vò ñaõ chuù yù q y ò yq y ò y

theo doõitheo doõitheo doitheo doi


