BS. Nguyén Xudan Ouy
Phong kham Nam khoa Béenh vienw Fuibii




? A
MO PAU
Hién nay nhiéu trung tAm HTSS trén th€ gidi, xét
nghiém mat doan trén NST Y van chua dudc thuc
hién mot cdch thudng quy, diéu nay giy khé khin
cho:

Cong tdc tw van vé di truyén.

Tién luong 18y dugc tinh trung dé 1am ICSL

Mat doan nhd trén nhanh dai cia Y (Yq,,) dude
xem la nguyén nhin bit thudng di truyén, ding
thit 2 sau hoi chiing Klinefelter gy ton hai qud
trinh sinh tinh, dua dén khong tinh tring hoic
thi€u tinh niing.




MO PAU (tt)

% Céc ving mat doan AZFa, AZFb, AZFc s& ¢6 tién lugng 1ay
tinh trung khdc nhau. Cdc trudng hdp mat doan AZFc va 1
phan AZFb thi kha ning 14y c6 tinh tring khodng 50%, trong
khi d6 cdc bénh nhian bi mat hoan toan doan AZFb thi kha
ning nay gan nhu biang 0.

Khdo sit su mat doan trén Y cling rit quan trong é.bénh
nhan thi€u tinh vi s6 lugng tinh trung cé thé giam danitheo

thsi gian & nam giGi mat doan AZFc.

Ngudi cha bi mat doan NST Y c6 thé di truyén khiém khuyét
di truy€n nay cho con trai ho.

Khdo sdt mat doan trén Y dic biét quan trong, khong nhitng
trong chan doan can nguyén gy suy giam su sinh tinh ma
con cung cap cho chung ta nhirng thong tin can thi€t trong
di€u tri va du hau cua tré trai sinh ra sau nay.




% Nhiém sic thé Y con nguyén ven 1a rat
can thi€t cho sy phat tri€n binh thudng
cua hé sinh san ¢ nam gidi.

Gen SRY nim trén phan xa ctia nhdnh

ngin cia Y déng vai trd quan trong trong
sy hinh thanh tuyén sinh duc thdi ky phoi
thai.

M4t nhdnh ngdn = khuyén khuyét gen
SRY = r6i loan biét hda tuyén sinh duc'@
thoi ky phoi thai = giong hoi ching
Turner, suy sinh duc nguy€n phat.




Nhéanh dai cua Y 1a mdt bo phan dic biét
quan trong trong su sinh tinh.

MAt doan trén nhdnh dai thi ki€u hinh vin
14 nam, tuy nhién tuy theo doan mat dai
hay ngdn ma qué trinh sinh tinh bi anh
hudng theo nhi€u mitc dd khéic nhau.

Su mAt doan kéo dai dén dii gan cla
nhdnh dai Y (dai Y;,), vi ddinay chira
nhi€u gen hoat héa = khong c¢6 tinh trung
hoic thi€u tinh rat ning.




Mat doan nho trén Y:

Tiepolo va Zuffardi 1976 lan dau tién md
td 6 ngudi nam khong tinh tring bi mat
doan xa cua Y ;.

Mait doan nhd Y q11: 15-20% khong tinh
trung khong do be tac (hoi ching chi €6 t€
bao Sertoli, h61 ching dinh tré qua trinh
sinh tinh,...), 7-10% thi€u tinh ning nguyén
phat.

Gom 3 vung AZF (azoospermic factor):
AZF,, AZF,, AZF..




So d6 nhiém sic thé Y vdi cdc ving
AZF,, AZF, vi AZF.
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% MOt nghién cttu trén 4800 bénh nhin mAit
doan Y: 70% mat doan trong AZF_, 25%
trong AZF,, 5% trong AZF,.

European Academy of Andrology (EAA)

va European Molecular Genetics Quality
Network (EMQN) st dung bd modi dé€ phat
hién mat doan Y,;;: sY84, sY86 cho AZE;
sY 127, sY134 cho AZF, va sY254, sY25%5

cho AZF_ v61 SRY va ZFY/ZFX lam bd
chung.
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TONG QUAN Y VAN (tt)

Cac dang lam sang:

Mait toan bd AZF,: su sinh tinh bi dinh tré 3
giai doan tinh bao hay J§ giai doan tinh tu
(Vogt va cs 1996).

Mat doan trong ving AZF,: hoi chitng chi

c6 t€ bao Sertoli type I (Krausz va Me
Elreavey 1999).

Mait doan trong viing AZF_: hoi chitng chi
c6 t€ bao Sertoli type 11.

M4t doan trong ving AZF, hay AZF, : thi€u
tinh ndng.
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TONG QUAN Y VAN (tt)

Nam gidi bi mat doan trong viing AZFc bi thi€u
tinh nang hodc khong cé tinh tring khi xuat tinh
nhung tién lugng 14y tinh trung qua phau thuat
rat tot (khodng 70% céc trudng hgp nay ¢6 tinh

trung khi xuit tinh hodc khi phau thuat), ngude
lai, nhitng trudng hgp bi mat doan trong viung
AZFa hay AZFb thi kha niing 14y tinh tring gan
nhu bang 0. May méin thay, trudng hdp mait doan
AZFc chiém ti 1é cao nhAat.




Kha ning sinh-sdn ctia ngudi nam bi mat
doan trong vung AZF,

h2/hd
microdeleted Female partner
male

SEV el AZoospermia AZoospermia

aligospermia TESE: TESE
<5 x10f/cc sparm found no sperm found

Infertility: Treatable with IS stenlity




TONG OUAN Y VAN (tt)

(G QUAN Yy AN (LT)
TruGc mot bénh nhin khong tinh trung
khong do b€ tic, ta phdilam gi ?
Khdo st sy mat doan trén Y truéc khi
cO nhirng can thi€p sau hdn nhu lam

TESE ching han.

Tu van nguy co di tru

C6 thé gidi phdp xin
hang.

Chon chuyén phoi 12 nft.
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PHIEU KET QUA NHIEM SAC THE Y(+) tﬂmng hGP
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Phat hién mat doan nhiém siic thé Y vdi cdc doan mdi sY86, sY 127, sY254, sY84, sY 134, g
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C6 hién tugng mat doan tai cdc doan sY254 va sY255 clia ving AZFc trén nhiém sic thé
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MUC TIEU NGHIEN CUU

Khdo sdt moi twong quan cta cdc dang
]am sang khong tinh trung khong dobé
tic, gan nhu khong c6 tinh tring khi xuét
tinh va thi€u tinh ning véi cdc loai mat
oan AZFa, AZFb, AZFc trén NST Y




POI TUGNG VA PHUONG PHAP
NGHIEN CUU
% Nghién cu mo t4 cit ngang, dudgc thuc hién tai

khoa hi€m mudn BV Tu Di tir thang 01/2008-
01/2010.

% Bénh nhan khong tinh tring khong do bé tic, gan

nhu khong c6 tinh tring va thi€u tinh ning (loai trix
cdc trudng hop tinh hoan teo (th€ tich tinh hoan
du6i 6ml), tinh hoan 4n va gidn tinh mach thirng
tinh)- ¢6 dy dinh lam ICSI dugc ti€n hanh do thé
tich tinh hoan, nong do FSH huyét thanh va khio
sdt mat doan AZF trén NST Y va cudi cung 1a
dugc vi phau thuat 14y tinh tring (n€u can thiét).




cG MAU

Tan suat mat doan trén Y 3. nhém thi€u tinh
nang khoang 7%

Tan sudt mAt doan trén Y § nhém khong tinh
trang khong do bé tic khodng 15%

Cong thic tinh ¢ mau
72 (1-as2) P (1-P)

d2

= ¢& mau la n = 296




KET QUA

Tusi TB clia bénh nhan: 35.34 + 6.45
— Nhé nhat: 26
— Lén nhat: 56

Phan loai TT S6 bénh nhan

Khong TT 132

Gan nhu khong TT 63

Thi€u tinh ning
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Tan suit cdc loai mat doan trén Y:




KET QUA (tt)

Bang crosstab Phan loai TT *
phan loai deletion Y

Phan loai Del Y

khong
mat
doan

MaAt

AZFc

Phan loai
tinh
trung

azoosper
mia

S& bénh nhan

81

51

Tile %

cryptozo
ospe
rmia

S6 bénh nhan

63

Tile %

100.0%

oligozoo
sper
mia

S6 bénh nhan

105

Tile %

100.0%

Tong cong

S6 bénh nhan

300

Tile %

100.0%




KET QUA (tt)

Bang crosstab Sperm
collection * phan loai
deletion Y

Phan loai Del Y

khong
mat
doan

MaAt

AZFc

Tong
cong

Sperm
collection

Khong co
TT
khi PT

S& bénh nhan

65

19

86

Tile %

28.7%

Co6 TT khi
phiu
thuat

S6 bénh nhan

109

Tile %

36.3%

Co TT khi
Xuat
tinh

S6 bénh nhan

105

Tile %

35%

Tong cong

S6 bénh nhan

300

Tile %

100.0%




Tan suit kha ning c6 tinh trung & bénh
nhin mat doan AZFc:




% MO0i lién hé gitta mat doan trén NST Y
vGi su khi€ém khuyét qud trinh sinh tinh da
dudc Vogt va cs mo ta 1996.

<+ MG6i day, Hopps va cs (2003) khao sat su

sinh tinh cia nam gidi bi mat doan trén Y
J 3 ving AZFa, AZFb va AZFc.

% Ti1é mat doan AZFc 12 cao hon ca va co
tién lugng tot hon ca:




»>70% nam gidi bi mat doan trén AZFc c6 tinh
trung khi xuét tinh hay khi phau thuAt.

» Hopps va cs: t1 1€ nay la 56%
> Oates va cs (2002): t1 1€ nay la 67%
> Nghién ctru cua chung tdi: ti 1€ nay 1a71.7%

» Nhiéu tdc gid cho ring nam gidi bi mat doan
AZFa hodc/va AZFb s€ khong co tinh trung
tham chi tinh tu khi TESE.

> Trong nghi€n ctru chung t61 ¢o 1 truéng hgp
mat ca 2 doan AZFa va AZFb c¢6 tinh triing
khi TESE




% Tém lai, mat doan trén NST Y c6 thé gay
vO sinh nam vi né 4nh hudng dén qud
trinh sinh tinh.

% Viéc khdo sat sy mat doan trén NST Y

nén dugc thuc hién vdi bat cit bénh nhin
nam khong tinh truing khong do b€ tic,
gan nhu khong cé tinh triing va thi€u tinh
ning trude khi can thi€p phau thuit hay
ti€n hanh lam ICSI vi:
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> Cho biét tién lugng khd ning 14y dudc tinh
trung.
» Cho bénh nhan cé nhiéu lua chon nhy xin.tinh

trung hoic chon chuyén phdi 1 nfr.







