TAP CHi NGHIEN CPU Y HOC

VO SINH DO TAC NGHEN: KHAO SAT BDAC DIEM LAM SANG,
TINH DICH PO VA DI TRUYEN

Nguyén Hoai Bac™, Tran Van Kién

Trwong Pai hoc Y Ha Noi

Dé nhén biét cac déc diém lam sang, tinh dich db va déc diém di truyén cta nhitng bénh nhan vé sinh khéng

cé tinh trung do tic nghén, chiing téi tién hanh nghién ctru trén 111 bénh nhan nam vé sinh khéng cé tinh tring
do tdc nghén. Két qué cho théy: Tuéi trung binh cta céc bénh nhén trong nghién ciru la 31,07 + 5,53 tubi. Ty Ié
v6 sinh nguyén phét chiém dai da s 90%. Tham khém I4m sang biu phét hién bét thuong mao tinh hoan chiém
ti 16 66,6% (mao tinh cdng cting chiém 46,8%, khéng so thdy mao tinh 19,8%), bét sdn éng dan tinh 1 bén chiém
1716 4,5 % va 2 bén chiém t7 16 33,3%. C6 sw khac biét c6 y nghia théng ké vé pH, thé tich va néng dé Fructose
tinh dich gitra nhém bét sén 6ng dén tinh va nhém éng dén tinh binh thuong. Ti1é xuét hién dét bién da hinh IVS8
va M470V trén gen CFTR lan luot la 93,6% va 87,1%. Nghién ctru clia ching t6i cho thay: V6i diéu kién FSH
< 9,2mlU/ml va thé tich 2 bén tinh hoan trung binh > 15ml, vé sinh khéng cé tinh tring do tac cé thé duoc xac
dinh duwa vao dac diém bét thuong mao tinh hoan céng cing, khéng so thdy mao tinh hoan, hodc khéng s¢ thdy
bng dén tinh két hop véi nhiing bét thuong tinh dich dé. Thé tich tinh dich < 1,5ml, pH < 7,2 va Fructose < 1,3
mg/dl 1a nhitng d4u hiéu goi y dén nguyén nhén tac nghén do bét sén éng dan tinh. Céc dét bién da hinh IVS8
va M470V trén gen CFTR la nhitng dét bién thuong gép trong hoi chirng bét sén éng dén tinh 2 bén bam sinh.

Tir Khéa: Vb sinh khéng cé tinh triing, vé sinh khéng cé tinh triing do tac, tinh dich.

I. DAT VAN DE

V6 sinh khéng ¢6 tinh tring chiém khoang
1% téng sb nam gidi néi chung va 10 - 15% s
nam gi&i vé sinh.* V6 sinh khéng c6 tinh tring
dwoc chia thanh 2 nhom chinh: nhém khéng do
tédc nghén (NOA - Nonobstructive Azoospermia)
va nhém tac (OA - Obstructive Azoospermia).
Khéng c6 tinh trung do téc hay con goi la khéng
c6 tinh trung do dwdng dan xay ra & 15 - 20%
bénh nhan khdng c6 tinh trang.* Trong trudng
hop, nay qua trinh sinh tinh van dién ra binh
thwong & da sb cac trwdng hop nhuwng qua
trinh van chuyén tinh trung ti cac éng sinh tinh
ra ngoai lai bi tAc nghén. Tac nghén cé thé xay
ra & bat ky vi tri ndo trén dwérng dan tinh. Cac
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vi tri tdc thworng gép la lwdi mao tinh, doan ndi
éng dan tinh va mao tinh, doan éng phéng tinh
trong u nui hay toan bé dwong dan tinh ngoai
tinh hoan nhw trong héi chirng bat sén éng dan
tinh. Bién phap diéu tri duy nhat c6 hiéu qua
trong cac trwéng hop nay la can thiép phau
thuat phuc héi lwu théng dwdng dan tinh hodc
st dung céac bién phap h tro sinh san nhw IVF
hoac ICSI. Nh¢ sw ra doi cla cac phwong phap
hd tro sinh san va sy phat trién vwot bac cla
cac phwong phap thu gom tinh tring da mé ra
co hoi cho nhitng cdp vo chéng hiém muén cé
thé sinh con mang chinh nguén gen cta minh.
Chinh vi vay, viéc tim hiéu va ndm chéc dwoc
d&c diém lam sang, can lam sang va di truyén
cta nhirng bénh nhan khéng c6 tinh trung do
téc c6 vai trd quan trong trong viéc chan doan
xac dinh va ra quyét dinh diéu tri hop ly. Ddng
th&i cling nhw tranh dwoc viéc lam dung cac xét
nghiém chan doan, tranh dwoc viéc diéu tri noi
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khoa khéng hiéu qua hodc cac bién phap can
thiép gay ton thwong tinh hoan. Hau quéa cla
viéc nay sé lam tang ganh nang vé chi phi, thoi
gian va déi khi lam mét di co hoi sinh con mang
chinh nguén gen clGa ngudi bénh.

Trén thé gidi da cé rat nhiéu nghién ctu
vé vo sinh khéng c6 tinh tring da dwoc cong
bd trong y van. Trong d6 moét sb nghién ciru
cla tac gid Jungwirth A.' WosnitzerM.S.,?
Schoor R.A.,*> da néu ra nhirtng nguyén nhan,
kinh nghiém |am sang chan doan va diéu tri
cac bénh nhadn nam v6 sinh nam khdng cé
tinh trang.

Tai Viét Nam, cho t&i nay mai chi co mét vai
nghién ctu nhd lién quan dén van dé vo sinh
nam khéng c6 tinh trung cia mét sb tac gia nhw
Hb S§ Hung, ) Nguy&n Thanh Nhw. [ Tuy nhién
nhirng nghién ctru nay chi tap trung nghién ctru
két qua diéu tri cho nhirng bénh nhan vé sinh
khéng c6 tinh trung. Sé lwong nhitng nghién
ctru sau vé dac diém lam sang va can 1am sang
cla nhitng bénh nhan vo sinh khéng co tinh
trung do téc con nhiéu han ché. Chinh vi vay,
chung téi tién hanh dé tai: “Vé sinh khéng co
tinh tring do tc: Khao sat diém Iam sang, tinh
dich dd va d&c diém di truyén”, nham muc tiéu
sau:

1. Mb ta& cac d&c diém lam sang, tinh dich db
va dac diém di truyén cGa nhirng bénh nhan vo
sinh khéng ¢ tinh tring do t&c nghén.

2. Tim hiéu méi lién quan gitra dac diém tinh
dich dd, dac diém di truyén véi tinh trang bat
san 6ng dan tinh

Il. DOI TWUONG VA PHUONG PHAP

1. Péi twong

Trong s6 505 bénh nhan nam vé sinh khong
c6 tinh trung tirng dén kham tai Bénh vién Dai
hoc Y Ha Néi tlr thang 4 nam 2013 dén thang
10 nam 2018. Chung t6i lwa chon duoc 111
bénh nhan dwoc chan doan khéng ¢ tinh tring

do tac chiém ti 1& 21,98%.
2. Phwong phap

Thiét k& nghién ctru: Ho6i clru mo ta cét
ngang.

Dia diém nghién ctru: Bénh vién Dai hoc Y
Ha Nai.

Tiéu chuan chan doan khéng c¢é tinh tring
do tac: Theo tac gid Huang 1.S.0

- FSH < 9,2mlU/ml va trén siéu am

- Kich thwéc tinh hdéan trung binh > 15ml
(do bang siéu am)

Kham lam sang: Ddi twong tham gia nghién
cu duwoc danh gia tbng thé trén Iam sang.
Giai doan day thi dwgc danh gia theo Tanner
vé dic diém Iéng mu (Giai doan 1: Khéng co
- Giai doan 2: Léng to - Giai doan 3: Long mu
thwa - Giai doan 4: Léng che phl gan hét ving
tam giac mu - Giai doan 5: Long che phu toan
bd viing mu dén trwéc 6ng ben lan xubng dui).
Tinh hoan, mao tinh, 6ng dan tinh hai bén dwoc
kham dé loai trir cac trworng hop tinh hoan an,
lac chd. Tinh hoan dwoc xem la nho khi thé tich
duéi 15 ml wéc lwong bang thwéc Prader. Mao
tinh hoan s& céng, c6 khdi clrng chic, cé nang
mao tinh hodc khéng s& thay mao tinh dwoc coi
la bat thwong. Ong dan tinh khéng s&, nan thay
duoc coi la bat san. Duwong vat duwoc do bang
thwéc, chiéu dai khi mém va chiéu dai khi kéo
cang dwoc xac dinh tlr dinh quy dau dén xwong
mu. Chiéu dai dwong vat khi kéo dan dwéi 7,5
cm dwoc coi la nhé. [

Xét nghiém tinh dich dd: MAau tinh dich sau
khi l4y s& dwoc tién hanh phan tich trong vong
1 gi® tai phong xét nghiém Bb mén Y sinh hoc
- Di truyén Truwong Dai hoc Y Ha Noéi. Bénh
nhan dwoc chan doan khong cé tinh trung khi
xét nghiém hai mau tinh dich cach nhau 3 - 5
ngay, quay ly tam 1500 vong, lay cén soi khdng
thay tinh trung. LAy trung binh két qua 2 Ian xét
nghiém tinh dich dd dwa vao nghién ctru. V&i
gia tri tham chiéu binh thwdng la: pH > 7,2, thé
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tich > 1,5ml, Fructose > 1,3g/l.9 Xét nghiém
nwéc tiéu dé loai triy cac trudng hop xuét tinh
ngwoc dong.

Siéu am tinh hoan: Siéu am dworc thyc hién
tai khoa chan doan hinh anh Bénh vién Dai hoc
Y Ha Noi. Thé tich tinh hoan dwoc tinh theo
theo cong thirc V =L x W x H x 0,71.6 Tinh thé
tich tinh hoan dwoc thwe hién bang cach tinh
thé tich trung binh cda tinh hoan hai bén.

Xét nghiém ndi tiét: Nong dd cac noi tiét to
trong huyét thanh dwoc xac dinh theo phwong
phap xét nghi@m mién dich dién hoa phat quang
“ECLIA” dung cho cac may xét nghiém mién
dich Cobase. Bo thubc thir xét nghiém do hang
Roche san xuét va cung cap. Gia tri tham khao
cta LH, FSH, Testosterone lan lvot1a 1,7 - 8,6
miU/ml; 3,5 - 12,5 mlU/ml; 9,9 - 27,8 nmol/l.

Xét nghiém di truyén: Gém xét nghiém nhiém
sac thé dd, dot bién AZF va dot bién gen CFTR.
Bénh nhan duoec tién hanh ldy mau xét nghiém
tai BO moén Y sinh hoc - Di truyén Trwdng Dai
hoc Y Ha Nbi theo quy trinh khép kin. Chang toi
ghi nhan dwoc két qua xét nghiém NST dd, dot

ll. KET QUA

1. Dac diém lam sang cta déi twong nghién ctru

Ddc diém chung cta déi twong nghién ctru

TAP CHi NGHIEN CPU Y HOC

bién gen AZF clia tat ca 90 bénh nhan. Trong
nhirng bénh nhan b4t sadn éng dan tinh 2 bén
ghi nhan dugc 31 bénh nhan cé két qua xét
nghiém gen CFTR dé dua vao nghién ciru
3. Xt ly s6 liéu

Cac bién lién tuc dwoc md ta dwsi dang
trung binh + d6 léch chuan, sw khac biét gitra
2 nhém( bat san éng dan tinh va éng dan tinh
binh thwong) dwgc wéce tinh theo thuat toan T
- student test déi v&i bién phan bd chuan va
Mann Whitney test v&i bién phan bd khéng
chuén. T4t ca cac di¥ liéu trén dwoc nhap trén
Excel va phan tich bdng phdn mém R.
4. Pao dirc nghién ciru

Nghién ctu dwoc sy déng y clia Ban giam
déc Bénh vién Dai hoc Y Ha Noi. Cac két qua
nghién ctu chi bénh nhan trong nghién ctru
nay déu dwoc gidi thich day da, tw nguyén tham
gia nghién cru va cé quyén rat lui khdi nghién
ctvu khi khéng muén tham gia nghién ciru. Céac
théng tin lién quan dén bénh nhan dwoc dam
bao bi mat.

Bang 1. Dac diém chung va dic diém bd phan sinh duc ngoai cia déi twong nghién citru

. Toéng Mean * SD
Pac diem chung N Tilée %
(n) (Min,max)
<25 6 5,4% 31,07 £ 5,53
. 25-35 84 75,7% (22 - 55)
Tudi 111
35-45 16 14,4%
> 45 5 4,5%
<18,5 6 5,4% 22,38 £ 2,59
BMI (kg/m?) 18,5 - 25 89 80,2% 111 (16,4 - 29,0)
=25 16 14,4%
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2

2 Tong Mean * SD
Pac diem chung N Tilé %
(n) (Min,max)
Vo sinh 100 909, 30,47 £ 32,14
(o]
Phan loai vé sinh va théi nguyén phat 11 (5-180)
gian cham con(thang) V6 sinh » 1090 67,5+ 73,5
(o]
thir phat (3 - 240)
Chiéu dai khi mém 7,29+0,93
(cm) (5-10)
Kich thwéc dwong vat - 1M1
Chiéu dai kéo cing 12,66 + 1,24
(cm) (9,3-15,5)
Tanner 1 0 0%
Tanner 2 0 0%
Léng mu Tanner 3 0 0% 11
Tanner 4 5 4,5%
Tanner 5 106 95,5%
17,21 £ 2,88
Tinh hoan Binh thuwdng 111 100% 111
(15,05 - 25,15)
Binh thudng 37 33,4%
Mao tinh S¢& cang va cing 52 46,8% 111
Khéng so thay 22 19,8%
Binh thudng 69 62,2%
Ong dan tinh Béat san 1 bén 5 4,5% 111
Bét san 2 bén 37 33,3%

D6 tudi trung binh cia nhédm nghién ctru 1a 31,07 + 5,53. Trong d6, nhém tudi 25 - 35 chiém ti &
cao nhat 75,7%. Da s bénh nhan cé chi s BMI trong giéi han binh thwong tir 18,5 - 25 chiém ti 1&
80,2%. Ty 1& vo sinh nguyén phat chiém dai da s6 90%. Théi gian cham con ctia nhém vé sinh thi
phat cao hon dang ké so v&i nhém vé sinh nguyén phat (67,5 + 73,5 thang so véi 30,47 + 32,14
thang). Phan 1&n dbi twong tham gia nghién ciru c6 kich thuéc dwong vat binh thuwdng va da day thi
hoan toan dwa vao dic diém 16ng mu theo Tanner. TAt ca bénh nhan kham déu khong phat hién bat
thwdng tinh hoan 2 bén. C6 t&i 66,6% bat thuwérng mao tinh hoan, trong d6 46,8% s& mao tinh cang
va clrng, 19,8% khong s thdy mao tinh. Kham éng dan tinh phat hién 33,3% cé bat san 6ng dan
tinh 2 bén va 4,5% bat san 1 bén.

Ddc diém vé tién st bénh ly lién quan cta déi twong nghién cteu
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# Phau thuat vung chau,
ben

— Quai bj

H Viém tinh hoan

® Viém niéu dao

m Binh thuwdng

Biéu do 1. Tién str cac bénh ly lién quan cua d6i twong nghién clru
Phan 16n cac dbi twong tham gia nghién clru khdng phat hién tién st gi ddc biét, chiém tilé 76,6%.
C61615,4% bénh nhan da tirng trai qua cac phau thuat & vang chau, ben. Tién s bénh ly néi khoa chiém
18%, trong d6 tién sr quai bi chiém 6,3%, viém tinh hoan chiém 5,4%, con lai 6,3% tién s viém niéu dao
do lau.
2. Dac diém can lam sang cua déi twong nghién clru:

Bang 2. Dic diém tinh dich dd cta déi twong nghién ciru.

. . Mean + SD
Pac diem N Tilé % Tong (n)
(Min,Max)
<72 45 40,5% 7,01 +£0,9
pH 111
27,2 66 59,5% (5,5-9,0)
N <15 57 51,4% 1,95+ 1,39
Thé tich (ml) 111
21,5 54 48,6% (0,5-6,1)
Nong do <1,3 65 71,4% 91 0,88 +0,8
Fructose (g/1) 21,3 26 28,6% (0,6 - 3,74)

PH tinh dich trung binh ctia nhém dbi twong nghién ciru 1a 7,01 £ 0,9, trong d6 40,5% dbi twong
c6 pH < 7,2. Thé tich tinh dich trung binh 1a 1,95 £ 1,39ml, V tinh dich < 1,5ml chiém 51,4%. Néng
dd Fructose trung binh la 0,88 + 0,8(g/l), phan I&n Fructose trong tinh dich cé ndng d6 < 1,3 chiém
tilé 71,4%.

Tét ca bénh nhan trong nghién ctru déu khéng coé bat thueng vé NST db. Xét nghiém dot bién
mét doan nhé AZF cho thay c6 1,1% bénh nhan mét doan SY137, SY134 va 1,1% bénh nhan méat
doan SY 254, SY255, SY1291.

Két qua cho thy khong c6 sw khac gitra 2 nhom vé dac diém tudi, BMI, thoi gian cham con, kich
thwéc dwong vat, nong dé LH, FSH va Testosterone. Tuy nhién nhan thay sw khac biét cé y nghia
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thdng ké khi so sanh vé pH, thé tich tinh dich va ndng do Fructose trong tinh dich gitra 2 nhém nghién
clru.

3. Dic diém di truyén cta déi twong nghién ciru

Bang 3. So sanh dic diém ctia nhém bat san dng dan tinh va nhém éng dan tinh binh

thwérng.

m&n\ Bat san 6ng dan tinh  Ong dan tinh binh thwong p
Dac diém (N=42) (N =69)
Tudi 30,21 + 3,26 31,59+6,5 0,8167
BMI 22,32+2,9 2241+24 0,8558
Th&i gian cham con 31,38 £ 32,47 35,35 £ 42,27 0,9159
Kich thuwéc duwong vat

Khi mém 7,05+ 0,77 7,44 0,99 0,0669

Khi céng 12,49 £ 1,26 12,77 £ 1,21 0,2664
pH tinh dich 6,52 + 0,99 7,29+0,7 < 0,001
V tinh dich 1,29+0,72 2,35+ 1,54 < 0,001
Fructose 0,44 £ 0,75 1,26 £ 0,71 < 0,001
LH 4,02+1,87 4,21+ 1,96 0,6224
FSH 3,81+ 1,31 4,02 +1,87 0,822
Testosterone 16,54 + 5,68 16,83 + 5,42 0,9104

Tét ca bénh nhan trong nghién ctru déu khong cé bat thuwong vé NST dd. Xét nghiém dot bién
mat doan nhd AZF cho thay c6 1,1% bénh nhan méat doan SY137, SY134 va 1,1% bénh nhan mét
doan SY 254, SY255, SY1291.

Xét nghiém dot bién gen CFTR chung t6i phat hién cé rat nhiéu dét bién khac nhau. Trong d6 dot
bién da hinh IVS8 va M470 chiém ti 1& kha cao lan lwot 1a 93,6% va 87,1% trong téng s6 bénh nhan.
Céc dot bién khac chiém ti 1& thp hon voi 48,4%.

4. Diac diém di truyén cua déi twong nghién ctru

Bang 4. Pac diém NST do va dot bién mat AZF cua déi twong nghién

Dic diém S6 lwong (N/n) Tile
Dot bién NST 0/90 0%
Dot bién méat doan nhé AZF 2/90 2,2%
Mét doan SY127, SY134 1/90 1,1
Mét doan SY254, SY255, SY1291 1/90 1,1

Tét ca bénh nhan trong nghién ctru d&u khong co6 bat thuwong vé NST db. Xét nghiém dot bién
mat doan nhd AZF cho thay c6 1,1% bénh nhan méat doan SY137, SY134 va 1,1% bénh nhan mét
doan SY 254, SY255, SY1291.
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Bang 5. BPic diém dot bién gen CFTR cta nhitng bénh nhan cé bat san éng dan tinh

2 bén (n =31)

Dot bién S6 bénh nhan cé dotbién (N) Tilé %

Pa hinh IVS8 29 93,6
(TG)12T7/(TG)13T8 1 3,2
(TG)11T7/(TG)12T5 1 35,5
(TG)12T5/(TG)13T5 1 3,2
(TG)11T7/(TG)12T5 6 19,4
11T7/(TG)12T5/(TG)13T3 4 12,9
(TG)T12T7 2 6,5
(TG)T12T5 4 12,9
Da hinh M470V 27 87,1

Cac dot bién khac:

€.3944delTG, Trp1282Ter, 2143delT, Arg334Trp,
Arg117 His, 9.3821delT, 394delTT, c.3821delT, 15 48,4
2143delT2, ¢.39944delTG, 2143delT3, Trp12827Ter,

Arg117His, Gly551Asp, 3821del, T394del

Xét nghiém dét bién gen CFTR chung t6i phat hién cé rat nhiéu dot bién khac nhau. Trong d6 dot
bién da hinh IVS8 va M470 chiém ti 1& kha cao lan luot 1a 93,6% va 87,1% trong téng s6 bénh nhan.

Céc dot bién khac chiém ti 1& thp hon voi 48,4%.

IV. BAN LUAN

Trong thwc hanh [&m sang viéc chan doan
chinh xac nguyén nhan khdéng cé tinh trung
trong tinh dich 1a rat quan trong, né gitip cac bac
si tién lwvgng va dwa ra nhirng phuwong phap
diéu tri phu hgp cho nhirng bénh nhén vb sinh
nam. Tuy nhién viéc chan doan phan biét gitra
cac nguyén nhan khdng cé tinh trung la khdong
hé don gian. Dé chan doan xac dinh nguyén
nhan khéng cé tinh tring thi sinh thiét tinh hoan
dong vai trd quyét dinh, tuy nhién phwong phap
nay c6 tinh xam lan va nhiéu nguy co bién
ching. Dé tranh cac can thiép xam lan mot sbé
gia tri tham khao da dwoc dé ra, trwéc hét dua
tiéu chuan cia Schoor R.A.(FSH < 7,6mlU/
ml va chiéu dai cla tinh hoan > 4,6cm) cé gia
tri dy doan 96% cho nguyén nhan khong coé

tinh tring do tdc nghén va nguwoc lai 89% cho
nguyén nhan khéng cé tinh trung khéng do téc,?
tuy nhién cac gia tri tham khao nay chi dung
v&i quan thé nguoi da tréng, con dbi véi ngudi
chau A cé xu huwéng FSH cao hon va kich thudc
tinh hoan nhé hon. Chinh vi vay dé phu hop
véi nhivng dic diém cla ching tdc nguwdi chau
A, chung toi 14y gia tri tham khao trong nghién
ctu clia Huang 1.S6 1am tiéu chan dé Iwa chon
nhi*rng bénh nhan v6 sinh khéng c6 tinh trung
do t&c nghén dwa vao nghién ctru. Dya vao tiéu
chuén nay chang t6i lwva chon dwoc 111 bénh
nhan vé sinh khéng c6 tinh triing do tic nghén,
chiém ti 1& 21.98% trong s6 505 bénh nhan vé
sinh khéng ¢ tinh trung.

Banh gia bénh nhan v6 sinh khdng c¢é tinh
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trung do tdc nghén thwéng bat dau tir viéc khai
thac bénh s, tinh trang hén nhan, thoi gian
cham con, tién s cac bénh ly trwdc d6. Trong
nghién ctru cla ching t6i phan I&n bénh nhan
trong d6 tudi sinh san v&i d6 tudi trung binh [a
31,07 = 5,53 tudi. Twong dong véi cac nghién
ctru trwdc day, [ vd sinh nguyén phat chiém dai
da sb va thoi gian cham con cla nhém bénh
nhan vé sinh thtr phat dai hon dang ké so véi
nhém vd sinh nguyén phat. Diéu nay cé thé ly
gidi do bénh nhan v6 sinh nguyén phat mong
con hon nén di kham chira bénh s&m hon so
V@i ngudi vo sinh thir phat.

Khai thac tién st co thé phat hién mot sbé
bénh ly lién quan dén tinh trang tc nghén
dwong dan tinh. Trong nghién clru cla chung
toi co6 5,4% bénh nhan da twng trai qua cac
phdu thuat & vung chau, ben. Theo mot sé
bao céo cho thay, ti & tdn thwong dwéng dan
tinh sau phau thuat vang chau, ben la 0,3%,"
vi vay chuwa loai trtr khd nang tinh trang khong
c6 tinh tring do tac 1a hau qud cla nhirng
phau thuat trwdc do. Vé tién str cac bénh noi
khoa lién quan, dang chu y trong nghién ctru
ctia chung téi phat hién tién st viém niéu dao
chiém t&i 6,3%, trong d6 chi yéu nguyén nhan
la do bénh lau. Bénh lau do vi khuan Neisseria
gonorrhoeae, lay truyén qua quan hé tinh duc,
ti 1& bién chirng gay tdc dwong dan tinh do
cac bénh lay truyén qua quan hé tinh duc la
22 - 50%," cho thay viém nhiém dwdng niéu,
sinh duc c6 thé 1a nguy co gay khéng c¢6 tinh
trung do tdc nghén, vi vay can nang cao y thirc
coéng déng trong viéc phong chéng cac bénh lay
truyén qua dwdng tinh duc.

Qua tham kham bd phan sinh duc nhan
thdy hau hét bénh nhan trong nhém nghién
clru da hoan toan day thi (theo Tanner),[] chiém
téi 95,5%, voi kich thwédc dwong vat trung
binh twong &ng v&i kich thwdc cla quan thé
ngwdi chau A.8 T4c nghén mao tinh va éng

dan tinh 14 nguyén nhan thuwdng gap trong vo
sinh khéng ¢ tinh trung do téc, trong d6 30 -
67% do tdc nghén & mao tinh, 9% do b4t san
dwong dan tinh mot hodc hai bén lién quan
dén dot bién gen CFTR." Twong ddng véi cac
bao cao trwdc, nghién clru cda ching ti cling
phat hién co t&i 66,6% cac trudng hop co bat
thwdng mao tinh hoan, Cac bat thwdng nay bao
gdm s¢& thdy mao tinh c&ng, ctirng chiém 46,8%
va khéng s& thdy mao tinh chiém 19,8%. Tinh
trang mao tinh cang, clrng rat cé thé lién quan
dén tinh trang tdc ngh&n mao tinh va éng dan
tinh, gady nén & dong tinh trung tai mao tinh, lam
gidn cac 6ng mao tinh. Khéng s& thdy mao tinh
hodc s& thdy mét phan mao tinh, bat thuwdng
nay co thé lién quan dén bénh ly bat san bng
dan tinh, mao tinh bdm sinh. Trong nghién ctru
cua chung téi co t&i 37,8% bénh nhan khi kham
khong s& thdy 6ng dan tinh mét hodc hai bén
nghi ng® c6 lién quan dén bénh Iy bat san éng
dan tinh bam sinh, ti I& nay cao hon dang ké so
v&i cac nghién clru trudc d6, co thé ly giai la
do sw khac nhau gilra cac chiing toc. Ti 1€ phat
hién cac bat thuwéng mao tinh, 6ng dan tinh cao
& nhirng bénh nhan trong nghién ctru cho thay
v6 sinh khéng c6 tinh tring do tac cé thé chan
doan qua tham kham lam sang.

Thé tich cuing véi do pH va fructose cla tinh
dich c6 vai trd quan trong trong viéc xac dinh vi
tri tic nghén. Xuét tinh véi khéi lwong thap, pH
acid( < 7,2) va ndng dd fructose thap 1a mot goi
y cho tinh trang b4t san 6ng dan tinh va tai tinh.9
Trong nghién ctru clia chung tdi nhan thay rang
phan 1&n bénh nhan cé ndng d6 Fructose thap
v&i gia tri trung binh 1a 0,88g/l, thdp hon dang
ké so v&i gia tri binh thwong, pH va thé tich tinh
dich trung binh nhin chung déu & ngwéng thap,
tuy nhién van co téi 59,5% bénh nhan cé pH
va 48,6% bénh nhan cé thé tich trong gidi han
binh thwong. Trong khi d6 nhirng bénh nhén
c6 pH va thé tich tinh dich thap qua thdm kham
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biu chung téi nhan thay phan I&n déu khong s&
thdy éng dan tinh 1 hodc 2 bén. Piéu doé cho
thay gia tri pH va thé tich tinh dich c6 thé chi c6
gia tri chan doan trong cac trwong hop cé bat
san 6ng dan tinh va tinh trang tdc nghén c6 thé
c6 sy lién quan dén gidm ndng d6 Fructose. Dé
lam ré diéu nay chung t6i da tién hanh so sanh
mot sb dac diém ciia nhdm bét sén 6ng dan tinh
va nhém ng dan tinh binh thwéng, két qua cho
thay c6 su khac biét vé pH, thé tich tinh dich va
ndng d6 Fructose trong tinh dich. Trong khi tat
ca cac chi sb vé pH, thé tich tinh dich va néng
do Fructose clia nhdm s& thay 6ng dan tinh déu
nam trong gi&i han binh thwéng, thi cac théng
sb nay clia nhédm bat san 6ng dan tinh déu thap
hon c6 y nghia théng ké. Diéu do6 cho thay co
méi lién quan gitra thé tich tinh dich thap, pH
acid( < 7,2) va ndng dd fructose thap dén tinh
trang b4t san éng dan tinh.

V& két qua xét nghiém di truyén dang chu y
la két qua xét nghiém dot bién gen CFTR cla
31 bénh nhan cé bat san éng dan tinh, ching
t6i nhan thdy dot bién da hinh IVS8 va M470V
c6 méat & hau hét cac bénh nhan chiém ti 18 Ian
lwot 1a 93,6%, 87,1%. Trong nghién ctru cla Ni
W.H. trén 109 bénh nhan cé bét sén éng dan
tinh 2 bén cho thay da hinh IVS8 va M470 luén
di cling nhau, chiém ti 1& 97%, sw hién dién cla
da hinh IVS8 va M470V c6 lién quan cé y nghia
théng ké vai tinh trang bat san éng dan tinh
2 bén bam sinh."™ Ti 1& nay trong bao cdo cla
Stuppia L. la 84,6%.13 So v&i cac nghién clru
trén, két qua nghién clru cla chung toi cé sw
twong dong, cho thdy sy xuét hién ctia dot bién
da hinh IVS8 va M470V cé lién quan téi tinh
trang bat san éng dan tinh.

DPéi véi nhitng bénh nhan khoéng cé tinh
trung do tdc nghén xét nghiém di truyén vé
NST va dot bién gen AZF thwdng khong co gi
dac biét.2 Trong nghién clru clia ching t6i nhan
thay tAt ca& bénh nhan trong nhém nghién ctru

TAP CHi NGHIEN CPU Y HOC

khong phat hién bat thweng vé NST, tuy nhién
xét nghiém daét bién AZF chung téi phat hién 2
trwdng hop cé dot bién gébm: 1 trwdng hop méat
doan AZFb(SY127, SY134), 1 trwdng hop méat
doan AZFc(SY254, SY255) va vung m& rong
SY1291. Céac dot bién nay thudng gay ra tinh
trang khong c6 tinh trung khéng do tic.' Phat
hién ctia chung téi cho thay gia tri FSH < 9,2mIU/
ml va thé tich tinh hoan > 15ml chi mang gia
tri tham khao twong dbi dé chan doan nguyén
nhan khong ¢ tinh tring do téc, can thiét phai
c6 thém nhirng nghién ctvu nham diéu chinh lai
gia tri nguwéng hoac thiét lap nhirng marker dic
hiéu hon dé cai thién ti 1& chan doan.

IV. KET LUAN

V6 sinh khéng c¢6 tinh trung do tac co thé
dwoc chan doan qua th&m kham lam sang
thdy mao tinh céng, clirng hodc khong s& thay
mao tinh, hodc khong s& thdy 6ng dan tinh. Xét
nghiém tinh dich db c6 thé tich thap ( < 1,5ml),
pH < 7,2, ndng dé Fructose (< 1,3 mg/dl) 1a dau
hiéu cho thay cé tinh trang tdc nghén éng dan
tinh do bat san éng dan tinh. Sy xuét hién dot
bién da hinh IVS8 va M470V c6 lién quan t&i
héi chirng bat san éng dan tinh 2 bén b&m sinh.

L&i cam on

T6i xin gl I cdm on chan thanh nhéat dén
nhi*ng bénh nhan da tham giam vao nghién
ctu nay. Toi xin cdm on s gilip d& cla tap thé
Trung tdm Y Khoa s6 1 Tén That Tung va Khoa
Ngoai Tiét niéu - Nam hoc Bénh vién Dai hoc
Y Ha Nai.
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Summary
EVALUATION OF CLINICAL CHARACTERISTIC, SEMEN
PARAMETERS AND GENETIC VARIATION OF OBSTRUCTIVE
AZOOSPERMIA.

We conducted a study on 111 obstructive azoospermia men to identify the clinical characteristics,
semen parameters and genetic variation of these patients. This study showed that the mean age of
participants was 31.07 + 5.53 years old; 90% of patients were primary infertile. Clinical examination
detected 66.6% of patients having abnormal epididymis (swollen epididymis 46,8%, absence
epididymis 19,8% ), 4.5% of patients having monolateral absence of the vas deferens and 33.3%
of patients having bilateral absence of the vas deferens. There were statistical differences in pH,
ejaculated volume and concentration of fructose in semen between patients with and without absence
of vas deferens. The proportions of polymorphism of IVS8 and M470V mutation on CFTR gene were
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93.6% and 87.1%, respectively. Our results showed that with the predetermined criteria of FSH
concentration < 9,2mlU/ml and average testicular volume > 15ml, obstructive azoospermia can be
identified based on epididymal abnormalities including swollen epididymis, absence of corporal and
caudal epididymis or absence of vas deferens. In addition, low ejaculate volume, acidic pH and semen
fructose < 1,3mg/dl were associated with absence of the vas deferens. IVS8 polymorphism and M470V
mutation on CFTR gene were frequent in congenital bilateral absence of the vas deferens syndrome.

Keywords: Azoospermia, obstructive Azoospermia, semen.
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