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I. ĐẶT VẤN ĐỀ

NGHIÊN CỨU MỘT SỐ DẠNG BẤT THƯỜNG NHIỄM SẮC THỂ  
Ở BỆNH NHÂN VÔ TINH, THIỂU TINH NẶNG TẠI BỆNH VIỆN 

BƯU ĐIỆN
Nguyễn Mạnh Kiên1, Bùi Thị Lành1                                                                                                        
Vũ Thị Hà2 và Nguyễn Văn Long1,

1Bệnh viện Bưu điện
2Trường Đại học Y Hà Nội

Bất thường di truyền là một trong những nguyên nhân chính gây vô tinh hoặc thiểu tinh ở nam giới vô sinh. 

Nghiên cứu nhằm mô tả một số dạng bất thường nhiễm sắc thể trên bệnh nhân vô sinh nam có kết quả tinh 

dịch đồ vô tinh hoặc thiểu tinh nặng tại Bệnh viện Bưu điện. Trong đó, việc phân tích nhiễm sắc thể được thực 

hiện bằng kỹ thuật nhuộm băng G từ mẫu tế bào máu ngoại vi. Kết quả đánh giá nhiễm sắc thể đồ của 180 

nam giới vô sinh cho thấy 136 bệnh nhân mắc hội chứng Klinefelter (75,56%), 5 bệnh nhân mắc hội chứng 

Jacobs (2,78%), 35 bệnh nhân bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể (19,44%) và 4 bệnh nhân rối loạn phát triển 

giới tính (người nam karyotype 46,XX, chiếm 2,22%). Kết quả nghiên cứu có ý nghĩa quan trọng trong xác định 

nguyên nhân gây tình trạng vô sinh, thiểu tinh nặng ở nam giới vô sinh, đồng thời giúp các bác sĩ lâm sàng định 

hướng phác đồ điều trị phù hợp trong hỗ trợ sinh sản. Các nghiên cứu tiếp theo cần thiết được thực hiện để 

đánh giá hiệu quả can thiệp của các kỹ thuật hỗ trợ sinh sản đối với người nam có bất thường nhiễm sắc thể.

Từ khóa: Bất thường nhiễm sắc thể, vô tinh, thiểu tinh.

Theo báo cáo của WHO khoảng 17,5% dân 
số trưởng thành bị ảnh hưởng bởi vô sinh hiếm 
muộn.1 Tại Việt Nam, tỷ lệ vô sinh ở các cặp 
vợ chồng trẻ là 7,7% với xu hướng ngày càng 
gia tăng.2 Theo Nguyễn Đắc Nguyên, trong các 
cặp vợ chồng vô sinh nguyên phát, nguyên 
nhân do cả 2 vợ chồng, chỉ do người chồng, chỉ 
do người vợ lần lượt chiếm 54,9%, 21,3% và 
18,7%.3 Tình trạng vô sinh nam ngày càng phổ 
biến, có xu hướng gia tăng và trẻ hóa. Ngoài 
các nguyên nhân gây vô sinh nam như rối loạn 
nội tiết, giãn tĩnh mạch thừng tinh, chấn thương, 
quai bị… phải nhắc tới nguyên nhân di truyền 

do bất thường nhiễm sắc thể. Tỷ lệ bất thường 
nhiễm sắc thể ở nam giới vô sinh cao gấp 10 
lần so với dân số nói chung, bất thường nhiễm 
sắc thể gặp trong số 5% bệnh nhân bị thiểu 
tinh nặng và 10% - 15% bệnh nhân bị vô tinh.4,5 
Bất thường nhiễm sắc thể gồm bất thường số 
lượng, bất thường cấu trúc từ đơn giản đến 
phức tạp. Những bất thường ảnh hưởng đến 
quá trình sinh tinh thường liên quan đến nhiễm 
sắc thể giới tính hoặc các vùng gen tham gia 
hoạt động sản xuất, biệt hóa tinh trùng. Khoảng 
10% số gen trong bộ gen có liên quan đến quá 
trình sinh tinh, một số đột biến ở những gen này 
có thể gây ức chế hoàn toàn quá trình sinh tinh.6 
Tüttelmann và cộng sự đã báo cáo một số đột 
biến gây bệnh ở các gen như NR5A1, DMRT1 
và TEX11, gây ra tình trạng vô tinh ở nam giới.7 
Nghiên cứu này được tiến hành với mục tiêu 
mô tả đặc điểm một số dạng bất thường nhiễm 
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sắc thể ở bệnh nhân vô sinh nam có kết quả 
tinh dịch đồ vô tinh hoặc thiểu tinh nặng nhằm 
cung cấp cơ sở quan trọng giúp các bác sĩ chẩn 
đoán nguyên nhân vô sinh và lựa chọn phác đồ 
điều trị phù hợp.

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP 
1. Đối tượng

Tiêu chuẩn chọn mẫu
 - 180 người nam đến khám tại Bệnh viện 

Bưu điện trong thời gian từ tháng 2/2021 đến 
tháng 5/2024, có tất cả các tiêu chuẩn sau:

 - Người nam từ các cặp vợ chồng được 
chẩn đoán vô sinh, là tình trạng một cặp vợ 
chồng trong độ tuổi sinh sản, chung sống với 
nhau trên một năm, có quan hệ tình dục đều 
đặn, không sử dụng bất kỳ biện pháp tránh thai 
nào, mà không thể có con.

 - Kết quả tinh dịch đồ không có tinh trùng 
trong tinh dịch hoặc thiểu tinh nặng (mật độ 
≤ 5 triệu/ml, theo tiêu chuẩn của Tổ chức y tế 
thế giới WHO 2021), thời điểm thực hiện xét 
nghiệm sau 3 - 5 ngày kiêng xuất tinh.

 - Kết quả phân tích nhiễm sắc thể từ tế báo 
máu ngoại vi có bất thường số lượng, cấu trúc 
hoặc kết hợp cả hai. Trường hợp người nam có 
karyotype 46,XX hoặc mất đoạn nhiễm sắc thể 
Y được thực hiện thêm xét nghiệm phát hiện 
gen SRY và khảo sát tình trạng vi mất đoạn trên 
vùng gen AZF.

Tiêu chuẩn loại trừ
 - Người bệnh mắc bệnh nội tiết, đang dùng 

thuốc, hóa chất ảnh hưởng đến quá trình sinh 
tinh.

 - Người bệnh vô tinh hoặc thiểu tinh nặng 
do suy sinh dục thứ phát, tắc nghẽn, xuất tinh 
ngược.

2. Phương pháp

Thiết kế nghiên cứu: mô tả chùm ca bệnh.
Quy trình nghiên cứu: Người bệnh đến 

khám và thực hiện các xét nghiệm cần thiết để 
chẩn đoán bệnh theo các tiêu chuẩn trên tại 
bệnh viện Bưu Điện trong thời gian từ 2/2021 
đến 5/2024. Thông tin chẩn đoán và kết quả xét 
nghiệm được thu thập trên hệ thống HIS của 
bệnh viện.

Xử lý số liệu: Số liệu nghiên cứu được thu 
thập và phân tích bằng phần mềm Microsoft 
Excel 2019.

3. Đạo đức nghiên cứu

Nghiên cứu này nhằm mục đích khoa học, 
toàn bộ các thông tin nghiên cứu đều được bảo 
mật theo đúng quy định về bảo mật thông tin tại 
Bệnh viện Bưu điện. Các số liệu thu thập được 
chỉ sử dụng với mục đích nghiên cứu.

III. KẾT QUẢ 
1. Phân bố các dạng bất thường nhiễm sắc 
thể trong nghiên cứu

Bảng 1. Phân bố các dạng bất thường nhiễm sắc thể ở bệnh nhân vô tinh, thiểu tinh nặng

Dạng bất thường Vô tinh Thiểu tinh nặng Tổng, n (%)

Hội chứng Klinefelter 135 1 136 (75,56)

Hội chứng Jacobs 0 5 5 (2,78)

Chuyển đoạn 4 19 23 (12,78)

Bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y 12 0 12 (6,68)

Người nam 46,XX 4 0 4 (2,22)

Tổng, n (%) 155 (86,11) 25 (13,89) 180 (100)
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Nghiên cứu phát hiện 136 người bệnh mắc 
hội chứng Klinefelter (chiếm tỷ lệ 75,56%), 5 
người bệnh mắc hội chứng Jacobs (chiếm tỷ lệ 
2,78%), 23 người bệnh chuyển đoạn nhiễm sắc 
thể (chiếm tỷ lệ 12,78%) bao gồm chuyển đoạn 
nhiễm sắc thể thường, chuyển đoạn Robertson, 
chuyển đoạn giữa nhiễm sắc thể thường và 

nhiễm sắc thể giới tính, 12 người bệnh bất 
thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y (chiếm tỷ 
lệ 6,68%) và 4 người bệnh rối loạn phát triển 
giới tính nam giới karyotype 46,XX (chiếm tỷ 
lệ 2,22%). Người bệnh tham gia nghiên cứu có 
kết quả tinh dịch đồ vô tinh chiếm 86,11%, thiểu 
tinh nặng chiếm 13,89%.

2. Bất thường số lượng nhiễm sắc thể
Bảng 2. Một số hội chứng gây bất thường số lượng nhiễm sắc thể

Hội chứng Công thức nhiễm sắc thể
Vô tinh 

(n)
Thiểu tinh 
nặng (n)

Tổng         
n (%)

Hội chứng 
Klinefelter

Thuần

47,XXY 130 0

133 (97,79)
47,XY,i(X)(q10) 1 0

47,XX,del(Y)(q11),t(6;10)(q16;p12) 1 0

48,XXXY 1 0

Khảm
47,XXY[91]/46,XY[9] 1 0

3 (2,21)
47,XXY[89]/46,XY[11] 1 0

47,XYY[18]/46,XY[32] 0 1

Tổng, n (%) 135 (99,26) 1 (0,74) 136 (100)

Hội chứng Jacobs 47,XYY 0 5 (100) 5 (100)

p: ký hiệu nhánh ngắn của nhiễm sắc thể
q: ký hiệu nhánh dài của nhiễm sắc thể
i: ký hiệu cho nhiễm sắc thể đều (isochomosome)
del: ký hiệu cho loại bất thường mất đoạn (deletion)
t: ký hiệu cho loại bất thường chuyển đoạn (translocation)

                                        A                                                               B
Hình 1. Một số karyotype bất thường số lượng nhiễm sắc thể

(A: 48,XXXY; B: 47,XXY)
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3. Bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể
Chuyển đoạn nhiễm sắc thể

Bảng 3. Các dạng bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể

Dạng bất thường Công thức nhiễm sắc thể Vô tinh Thiểu tinh Tổng, n (%)

Chuyển đoạn    
nhiễm sắc thể 
thường

46,XY,t(3;18)(p11;p11)
2 0 15 (65,22)

46,XY,t(8;21)(q21.3;p13)

46,XY,t(6;9)(q21;q34)

0

13

46,XY,t(15;20)(q11.2; q13.2)

46,XY,t(7;15)(q31;q21)

46,XY,t(3;14)(p25;q23)

46,XY,t(1;4)(p13;q35)

46,XY,t(4;9)(p14;q33)

46,XY,t(3;18)(q21;p11.2)

46,XY,t(9;21)(p11;q11)

46,XY,t(8;21)(p21;q21)

46,XY,t(1;4)(p22;q28)

46,XY,t(5;13)(q23;q21)

46,XY,t(12;22)(q24.33;q13.1)

46,XY,t(2;13)(p23;q31)

Chuyển đoạn 
Robertson

45,XY,rob(14;21)(q10;q10)

0 6 6 (26,09)
45,XY,rob(13;14)(q10;q10)

45,XY,rob(14;22)(q10;q10)

45,XY,rob(13;22)(q10;q10)

Chuyển đoạn nhiễm 
sắc thể giới tính

46,XY,t(4;Y)(p13;p11.3)
2 0 2 (8,69)

46,XY,t(7;X)(q21;p22.1)

Tổng, n (%) 4 (17,39) 19 (82,61) 23 (100)

rob: ký hiệu cho chuyển đoạn Robertson, một loại chuyển đoạn giữa 2 nhiễm sắc thể tâm đầu

Trong 136 người bệnh mắc hội chứng 
Klinefelter: 133 trường hợp thuần chiếm tỷ lệ 
97,79%; 3 trường hợp khảm chiếm tỷ lệ 2,21%; 
135 trường hợp vô tinh chiếm tỷ lệ 99,26%, 1 

trường hợp thiểu tinh nặng chiếm tỷ lệ 0,74%. 
Toàn bộ 5 trường hợp mắc hội chứng Jacobs 

đều thuộc nhóm thiểu tinh nặng.

Trong 23 trường hợp mang chuyển đoạn 
nhiễm sắc thể có 15 trường hợp chuyển đoạn 
nhiễm sắc thể thường chiếm tỷ lệ 65,22%, 2 

trường hợp chuyển đoạn giữa nhiễm sắc thể 
thường và nhiễm sắc thể giới tính chiếm tỷ lệ 
8,69% và 6 trường hợp chuyển đoạn hòa hợp 
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tâm Robertson chiếm tỷ lệ 26,09%. 2 trường 
hợp chuyển đoạn nhiễm sắc thể thường và 2 
trường hợp chuyển đoạn liên quan nhiễm sắc 
thể giới tính có kết quả tinh dịch đồ vô tinh chiếm 

tỷ lệ 17,39%, 19 trường hợp chuyển đoạn còn 
lại trong nghiên cứu kết quả tinh dịch đồ thiểu 
tinh nặng chiếm tỷ lệ 82,61%.

                                        A                                                             B
Hình 2. Một số karyotype bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể

(A: 47,XY,i(X)(q10); B: 46,XY,t(10;21)(p11.2;q11.2))

Bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y
Bảng 4. Một số bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y

Dạng bất thường Công thức nhiễm sắc thể Vô tinh Thiểu tinh Tổng

Mất đoạn        
NST Y

Thuần 46,XY,del(Y)(q11) 1 0 1

Khảm
45,X[24]/46,X,del(Y)(q11)[26]
46,X,del(Y)(q11)[11]/46,XY[59]
45,X[4]/46,X,del(Y)(q12)[46]

3 0 3

idic(Y)

Thuần 46,X,idic(Y)(p11.3) 2 0 2

Khảm

45,X[10]/46,X,idic(Y)(q11.2)[40]
45,X[30]/46,X,idic(Y)(q11.2)[20]
45,X[9]/46,X,idic(Y)(q11.2)[41]
45,X[10]/46,X,idic(Y)(q11.2)[40]
45,X[30]/46,X,idic(Y)(q11.2)[30]
45,X[13]/46,X,idic(Y)(q11.2)[37]

6 0 6

idic: ký hiệu cho nhiễm sắc thể đều hai tâm (isodicentric) 

c 

Trong 12 trường hợp bất thường cấu trúc 
nhiễm sắc thể Y có 4 trường hợp mất đoạn 
nhánh dài nhiễm sắc thể Y: 1 trường hợp thuần 
và 3 trường hợp khảm; 8 trường hợp idic (Y): 

2 trường hợp idic(Y)(p11.3) thuần và 6 trường 
hợp khảm idic(Y)(q11.2). Toàn bộ 12 trường 
hợp bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y này 
đều có kết quả tinh dịch đồ vô tinh.
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                                        A                                                                 B
Hình 3. Một số karyotype có bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y

(A: 46,X,idic(Y)(p11.32); B: 47,XX,del(Y)(q11),t(6;10)(q16;p12))

 
 

Rối loạn phát triển giới tính: người nam 
karyotype 46,XX

Nghiên cứu phát hiện 4 trường hợp rối loạn 
phát triển giới tính người nam mang karyotype 
46,XX, chiếm tỷ lệ 2,22%. Xét nghiệm SRY: 
3 trường hợp kết quả dương tính (SRY+); 1 
trường hợp kết quả âm tính (SRY-).

IV. BÀN LUẬN
Nghiên cứu này mô tả một số dạng bất 

thường nhiễm sắc thể của 180 bệnh nhân vô 
tinh, thiểu tinh nặng tại Bệnh viện Bưu điện. Kết 
quả cho thấy tình trạng vô tinh có thể gặp khi 
người nam mắc hội chứng Klinefelter hoặc có 
các bất thường cấu trúc liên quan đến nhiễm 
sắc thể Y (như mất đoạn, isodicentric) hoặc 
mang chuyển đoạn giữa nhiễm sắc thể thường 
với nhiễm sắc thể giới tính tại các vùng gen 
tham gia sản xuất, biệt hóa tinh trùng, tình trạng 
thiểu tinh nặng có thể gặp khi người nam mắc 
hội chứng Jacobs hoặc mang chuyển đoạn 
giữa các nhiễm sắc thể thường, chuyển đoạn 
Robertson.8

Hội chứng Klinefelter chiếm tỷ lệ cao nhất 
75,56%. Trong nhóm này karyotype 47,XXY 
chiếm tỷ lệ 95,59%, tương tự với kết quả trong 
nghiên cứu của Robert D Oates.9 Các biến thể 
hiếm gặp khác được mô tả trong nghiên cứu bao 

gồm 1 trường hợp có thêm 2 nhiễm sắc thể X 
(48,XXXY), 1 trường hợp nhiễm sắc thể X nhân 
đôi nhánh dài (47,XY,i(X)(q10)) và 1 trường hợp 
kết hợp bất thường số lượng và bất thường cấu 
trúc nhiễm sắc thể Y (47,XX,del(Y)(q11),t(6;10)
(q16;p12)). Klinefelter khảm chiếm tỷ lệ 4,41%: 2 
trường hợp khảm vô tinh (47,XXY[91]/46,XY[9], 
47,XXY[89]/46,XY[11]) có tỷ lệ dòng tế bào 
47,XXY chiếm ưu thế; 1 trường hợp khảm thiểu 
tinh nặng (47,XYY[18]/46,XY[32]) có tỷ lệ dòng 
tế bào 46,XY chiếm ưu thế. Thể khảm ảnh 
hưởng đến mật độ tinh trùng trong tinh dịch, 
mức độ ảnh hưởng phụ thuộc tỷ lệ dòng tế bào 
bình thường và bất thường tại mô tinh hoàn. 
Vi phẫu thuật tinh hoàn tìm tinh trùng (Micro-
TESE) kết hợp với tiêm tinh trùng vào trong bào 
tương noãn (ICSI) là phương pháp điều trị phù 
hợp cho bệnh nhân mắc hội chứng Klinefelter. 
Với trường hợp mắc hội chứng Klinefelter hiếm 
gặp có rối loạn di truyền phức tạp (47,XX,del(Y)
(q11),t(6;10)(q16;p12)) vừa mang chuyển đoạn 
giữa hai nhiễm sắc thể thường, vừa mất đoạn 
nhánh dài nhiễm sắc thể Y càng làm trầm trọng 
thêm khả năng sản xuất tinh trùng vốn đã suy 
giảm trong bệnh cảnh hội chứng Klinefelter.

Nam giới mắc hội chứng Jacobs vẫn có khả 
năng sinh sản. Tuy nhiên, sự tồn tại của nhiễm 
sắc thể Y dư thừa trong quá trình giảm phân 
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có thể làm giảm khả năng sinh tinh.10 Do đó, 
số lượng tinh trùng của người mắc hội chứng 
Jacobs có thể dao động từ bình thường đến vô 
tinh. Với các trường hợp số lượng tinh trùng 
bình thường người mắc hội chứng Jacobs vẫn 
có khả năng mang thai tự nhiên, 5 trường hợp 
Jacobs trong nghiên cứu của chúng tôi có kết 
quả tinh dịch đồ thiểu tinh nặng. Với các trường 
hợp mang thai khó khăn, có thể can thiệp bằng 
các biện pháp hỗ trợ sinh sản như thụ tinh trong 
ống nghiệm (IVF) hoặc tiêm tinh trùng vào bào 
tương trứng (ICSI). Những bệnh nhân này nên 
được tư vấn di truyền và xét nghiệm di truyền 
tiền làm tổ để nắm được những rủi ro tiềm ẩn 
cho thế hệ sau.

Nam giới mắc hội chứng Klinefelter và hội 
chứng Jacobs thường có nồng độ testosterone 
giảm, suy sinh dục sớm. Những trường hợp 
này có thể được chỉ định điều trị nội khoa để tối 
ưu hóa quá trình sinh tinh trước khi tiến hành 
những can thiệp sau đó.

Quá trình sinh tinh là một quá trình biệt hóa 
tế bào cực kỳ phức tạp liên quan đến 2300 
gen ảnh hưởng đến sự phát triển và trưởng 
thành của tế bào mầm.11 Các gen này nằm 
chủ yếu trên nhiễm sắc thể giới tính, phần nhỏ 
nằm trên nhiễm sắc thể thường. Nghiên cứu 
của chúng tôi mô tả 19 trường hợp thiểu tinh 
nặng mang chuyển đoạn giữa các nhiễm sắc 
thể thường; 6 trường hợp thiểu tinh nặng mang 
chuyển đoạn Robertson; 4 trường hợp vô tinh, 
trong đó: 2 trường hợp mang chuyển đoạn 
giữa nhiễm sắc thể thường và nhiễm sắc thể 
giới tính (46,XY,t(4;Y)(p13;p11.3); 46,XY,t(7;X)
(q21;p22.1)), 2 trường hợp mang chuyển đoạn 
giữa các nhiễm sắc thể thường (46,XY,t(3;18)
(p11;p11); 46,XY,t(8;21)(q21.3;p13)).

Chuyển đoạn Robertson còn gọi là chuyển 
đoạn hòa hợp tâm nằm trong nhóm chuyển 
đoạn cân bằng, xảy ra ở các nhiễm sắc thể 
tâm đầu (nhiễm sắc thể số 13, 14, 15, 21, 

22). Các nghiên cứu chỉ ra rằng chuyển đoạn 
Robertson có thể dẫn đến nhiều kiểu sản xuất 
tinh trùng từ bình thường đến không có khả 
năng sản xuất tinh nguyên bào.12 Tỷ lệ chuyển 
đoạn Robertson dao động từ 0,9%-3,4% trong 
nhóm nam giới vô sinh do rối loạn chức năng 
sinh tinh nghiêm trọng. Nghiên cứu của chúng 
tôi mô tả 6 trường hợp thiểu tinh nặng mang 
chuyển đoạn Robertson trong 180 bệnh nhân 
vô sinh nam, chiếm tỷ lệ 3,33%. Ngoài gây vô 
sinh, người mang chuyển đoạn còn có nguy cơ 
gây sảy thai liên tiếp, dị tật thai nhi hoặc một số 
hội chứng hay gặp như Down, Patau… do đó 
cần lựa chọn phương pháp hỗ trợ sinh sản phù 
hợp kết hợp tư vấn di truyền, sàng lọc trước 
sinh để sinh ra các em bé khỏe mạnh.

Nhóm bất thường cấu trúc nhiễm sắc thể Y 
trong nghiên cứ gồm 4 trường hợp mất đoạn 
nhánh dài nhiễm sắc thể Y và 8 trường hợp 
nhiễm sắc thể Y đều hai tâm (idic(Y)). idic(Y) là 
dạng thường gặp trong các bất thường cấu trúc 
của nhiễm sắc thể Y với cơ chế hình thành được 
cho là do sự tái tổ hợp nội nhiễm sắc thể hoặc 
sự hợp nhất của các chromatid chị em theo sau 
sự đứt gãy của nhiễm sắc thể Y.13 Với cấu trúc 
hai tâm, nhiễm sắc thể Y trở nên bất ổn định, 
vì vậy các dòng tế bào khảm thường được tạo 
ra, trong đó hay gặp nhất là dòng tế bào 45,X.13 
Trong 8 trường hợp idic(Y) quan sát được trong 
nghiên cứu của chúng tôi, chỉ có 2 trường hợp 
ở dạng thuần. Vị trí đứt gãy trên nhiễm sắc thể 
trong quá trình hình thành idic(Y) sẽ quyết định 
lượng vất chất di truyền còn được bảo tồn và 
mức độ của các hệ quả mất đoạn, lặp đoạn trên 
nhiễm sắc thể Y. Kết hợp của các bất thường 
cấu trúc này cùng với mức độ khảm khác nhau 
sẽ có những tác động đa dạng nên kiểu hình 
của mỗi trường hợp. Trong nghiên cứu của 
chúng tôi, do đặc điểm đối tượng là các cặp vợ 
chồng đến khám vô sinh nên kiểu hình người 
nam thường bình thường kèm theo vô tinh. Y 



26

TẠP CHÍ NGHIÊN CỨU Y HỌC

TCNCYH 186 (1) - 2025

văn đã mô tả nhiều trường hợp idic(Y) có biểu 
hiện đa dạng như hội chứng Turner ở người nữ, 
vô sinh ở người nam, mơ hồ giới tính, rối loạn 
phát triển tuyến sinh dục, thể trạng thấp và một 
số biểu hiện khác.13

Rối loạn phát triển giới tính (DSD) là thuật 
ngữ chung cho nhiều tình trạng đặc trưng bởi 
sự phát triển giới tính không phù hợp giữa 
karyotype, tuyến sinh dục và bộ phận sinh dục. 
Người nam karyotype 46,XX nằm trong nhóm 
rối loạn phát triển giới tính hiếm gặp với tỷ lệ 
khoảng 1:20.000 trẻ nam được sinh ra. Trường 
hợp đầu tiên được mô tả vào năm 1964 bởi De 
la Chapelle, sau đó nhiều trường hợp tương tự 
được mô tả nhưng để giải thích cơ chế bệnh 
sinh cho các trường hợp này còn gặp khó khăn. 
Người nam karyotype 46,XX có đặc điểm lâm 
sàng: kiểu hình nam, tinh hoàn nhỏ hoặc tinh 
hoàn ẩn, có thể gặp tật lỗ tiểu thấp, vô tinh, 
suy sinh dục tăng gonadotropin, chứng vú to 
nam giới, giảm ham muốn… Các đặc điểm lâm 
sàng này tương tự với biểu hiện của người 
nam mắc hội chứng Klinefelter, tuy nhiên có 
một số điểm khác biệt: ở người nam mắc hội 
chứng Klinefelter, chiều cao thường phát triển 
hơn, hầu hết không mất đoạn vùng AZF và gen 
SRY, một số trường hợp vẫn có khả năng sản 
xuất tinh trùng. Ở người nam karyotype 46,XX, 
thường mất đoạn hoàn toàn vùng AZF dẫn đến 
tình trạng vô tinh, gen SRY phát hiện được ở 
80% trường hợp. Nghiên cứu của chúng tôi ghi 
nhận 4 trường hợp nam giới vô tinh trong đó 
3 trường hợp SRY dương tính; 1 trường hợp 
SRY âm tính. Ngoài gen SRY còn nhiều gen 
khác như SOX9, SOX3, DAX1, WT1, FGF9, 
SF1… cũng tham gia vào chuỗi phản ứng xác 
định giới tính.14,15 Người nam karyotype 46,XX 
có SRY âm tính có thể phát hiện bất thường ở 
các gen kể trên bằng các kỹ thuật giải trình tự 
gen. 

V. KẾT LUẬN
Nghiên cứu mô tả một số dạng bất thường 

nhiễm sắc thể của 180 nam giới vô sinh với tình 
trạng vô tinh, thiểu tinh nặng. Kết quả cho thấy 
tình trạng vô tinh gặp chủ yếu ở nhóm người 
bệnh mắc hội chứng Klinefelter hoặc có các bất 
thường cấu trúc liên quan đến nhiễm sắc thể Y 
(như mất đoạn, isodicentric) hoặc mang chuyển 
đoạn giữa nhiễm sắc thể thường với nhiễm 
sắc thể giới tính. Tình trạng thiểu tinh nặng có 
thể gặp khi người nam mắc hội chứng Jacobs 
hoặc mang chuyển đoạn giữa các nhiễm sắc 
thể thường, chuyển đoạn Robertson. Kết quả 
nghiên cứu cung cấp cơ sở quan trọng giúp 
các bác sĩ chẩn đoán nguyên nhân vô sinh do 
bất thường nhiễm sắc thể và lựa chọn phương 
pháp hỗ trợ sinh sản phù hợp, như thụ tinh 
trong ông nghiệm (IVF) hay tiêm tinh trùng vào 
bào tương trứng (ICSI).
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Summary
THE SPECTRUM OF CHROMOSOMAL ABNORMALITIES 

IN PATIENTS WITH AZOOSPERMIA AND SEVERE 
OLIGOZOOSPERMIA AT BUU DIEN HOSPIATAL

Genetic abnormalities are one of the main causes of azoospermia or oligospermia in infertile men. The 
study aims to describe  various types of chromosomal abnormalities in infertile men with azoospermia 
or severe oligospermia  treated at Buu Dien Hospital. Karyotype assessments were conducted using 
peripheral blood samples analyzed by G-banding techniques. The results of180 infertile men showed 
that 136 patients had Klinefelter syndrome (75.56%), 5 patients had Jacobs syndrome (2.78%), 35 
patients had chromosomal abnormalities (19.44%) and 4 patients had sex development disorders 
(male karyotype 46,XX, accounting for 2.22%). The research results are important in determining 
the causes of infertility and severe oligospermia in infertile men,  as well as  assist clinicians  to 
select appropriate treatment regimens  for reproduction. Further studies are needed to explore the 
long-term outcomes of assisted reproductive techniques in men with chromosomal abnormalities.

Keywords: Chromosomal abnormality, azoospermia, oligozoospermia.


