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Ha Noi, ngay thang 01 nam 2026

TRICH YEU LUAN AN TIEN Si

I. HANH CHINH

1. Ho tén nghién ctru sinh: Pham Vian Quyét

2. Tén luan an: Nghién ciru mot sé bién thé gen FSHB, FSHR, TEX11 va TEX14 & nguoi
bénh v tinh va thiéu tinh ning chwa rd nguyén nhan.

3. Ma nganh: Khoa hoc y sinh (M6 phoi thai hoc).

4. M s6: 9720101

5. Cén bd huéng dén: PGS, TS Nguyén Thuy Duong; PGS, TS Trinh Thé Son.

II. NOI DUNG TRiCH YEU LUAN AN

1. Muc tiéu cua luan an:

- Xé4c dinh mot s6 bién thé FSHB, FSHR, TEX11 va TEX14 & ngudi bénh vo tinh va
thiéu tinh niang chua rd nguyén nhan.

- Panh gia mdi lién quan giita mot s6 bién thé gen FSHB, FSHR, TEX11 va TEX14
v6i cac dic diém 1am sang, can 1am sang ¢ ngudi bénh vo tinh va thiéu tinh ning chua
r0 nguyén nhan.

2. Béi tugng nghién ciru:

- Tiéu chuan lya chon d6i tuong nghién ctru

+ Tiéu chuan chung: La nam giéi trudong thanh va dong y tham gia nghién ciru.

+ Tiéu chudn cho nhoém bénh: Puoc chan doan 13 v6 tinh (khong cé tinh tring trong
mau tinh dich) hodc thiéu tinh nang (mat do tinh trung < 5 triéu/ml) khéng do tic. Vo
sinh, chua ¢ con sinh hoc bang phuong phéap tu nhién; C6 bd nhiém sac thé ctia nam
gidi binh thuong (46,XY), khong bi bat thuong nhiém sic thé (dot bién va da hinh) va
khong bi mat doan & ving AZF (azoospermia factor) trén nhiém sic thé Y.

+ Tiéu chuan cho nhom ddi chimg: Co céc chi sb tinh dich d6 binh thuong theo tiéu
chuan ctia T chire Y té thé gidi ndm 2021, c6 it nhit 1 con sinh hoc bang phuong phap
tu nhién; Khong c6 tién st diéu tri bang cac phuong phap hd trg sinh san.

- Tiéu chuan loai trir d6i twong nghién ctiru

+ Pang sir dung céac thudc anh huong téi ndi tiét to sinh san, cac thuée dang uéng,
tiém, truyén dé diéu trj bénh.

+ Céc trudong hop c6 tinh hoan lac chd, khong cé tinh hoan, gidn tinh mach thing
tinh, d4 tmg bi quai bi, cac chan thuong tinh hoan.

+ V6 tinh hoic thiéu tinh nang do cac yéu to gdy tic ngh&n trong luru thong tinh dich.

+ Cac truong hop co rdi loan xuét tinh, xuét tinh nguoc dong, réi loan cuwong, dang
c6 céac bénh 1y cap tinh tai vung ben bui, sinh duc.

+ Cac ddi tuong co cac bénh 1y truyén nhiém, bénh lay truyén qua duong tinh duc,
HIV/AIDS, cac bénh 1y di truyeén.

3. Phuong phap nghién ctru: Nghién ctru mé ta cit ngang, c6 ddi ching so sanh.
4. Céc két qua chinh va két luan:

- B3 x4c dinh duoc tan sd kiéu gen, tan s6 alen cua cac bién thé FSHB rs10835638,
FSHR 156166, TEX11 rs4844247 va TEXI14 rs79813370 trén 210 bénh nhan vo tinh,
thiéu tinh ning chua rd nguyén nhén.

+ Bién thé FSHB rs10835638 gom c6 92,38% kiéu gen GG va 7,62% kiéu gen GT,
khong c6 kiéu gen TT. Cu thé & nhom thiéu tinh ning gdm 92,35% kiéu gen GG va



7,65% kiéu gen GT, khong co kiéu gen TT; & nhom v6 tinh gdm 92,5% kiéu gen GG va
7,5% kiéu gen GT, khong c6 kiéu gen TT.

+ Bién thé FSHR 156166 gdm c6 11,9% kiéu gen GG, 42,38% kiéu gen GA va
45,71% kiéu gen AA. Cu thé ¢ nhom thiéu tinh ning gém cé 10,59% kiéu gen GG,
42,35% kiéu gen GA va 47,06% kiéu gen AA; & nhom vo tinh gdm c6 17,5% kiéu gen
GG, 42,5% kiéu gen GA va 40% kiéu gen AA.

+ Bién thé TEX1] rs4844247 c6 86,19% alen C va 13,81% alen T. Cu thé & nhom
thiéu tinh nang co6 87,06% alen C va 12,94% alen T; & nhém vo tinh ¢6 82,5% alen C va
17,5% alen T.

+ Bién thé TEX14 rs79813370 c6 82,86% kiéu gen GG, 16,19% kiéu gen GT va
0,95% kiéu gen TT. Cu thé ¢ nhom thiéu tinh ning c6 84,12% kiéu gen GG, 14,71%
kiéu gen GT va 1,18% kiéu gen TT; & nhém vo tinh ¢6 77,5% kiéu gen GG, 22,5% kiéu
gen GT va khong c6 kiéu gen TT.

- Panh gia mdi lién quan cua cac bién thé véi dic diém 1am sang, can lam sang cua
nhom bénh.

+ Bién thé FSHB rs10835638 c6 lién quan dén tinh trang v sinh do vo tinh, thiéu
tinh nang, cy thé tan s kiéu gen GT va alen T & nhom bénh cao hon so vi nhém ching,
lan lugt véi OR=2,619 (95%CI: 1,043-7,551; p=0,038) va OR=2,556 (95%CI: 1,030-
7,302; p=0,041); ddng thoi c6 lién quan dén tinh trang vo sinh do thiéu tinh ning, cy thé
tan s6 kiéu gen GT va alen T & nhom thiéu tinh ning cao hon so v§i nhom ching, 1an
luot véi OR=2,667 (95%CI: 0,995-7,205; p=0,044) va OR=2,611 (95%CI: 0,981-6,945;
p=0,046). Kiéu gen GT c6 thé 1a nguy co lam giam kha nang tién toi nhanh cua tinh
trung; mat do tinh trung ¢ kiéu gen GT thap hon so véi kiéu gen GG, nhung chua dat
ngudng c6 ¥ nghia thong ké (p=0,12). Kiéu gen GT khong c6 mdi lién quan v6i ndng
do FSH, LH, testosteron, prolactin va thé tich tinh hoan.

+ Bién thé FSHR rs6166 khong c6 mdi lién quan vdi tinh trang v sinh do v6 tinh,
thiéu tinh nang. Tuy nhién, & nhom thiéu tinh nang, kiéu gen AA c6 nguy co lam giam
kha nang di dong cua tinh trung so voi kiéu gen GG va tang ndng do testosterone so v4i
cac kiéu gen c6 alen G (c6 ¥ nghia thong ké so véi kiéu gen GA, nhung chua c6 ¢ ¥
nghia thong ké so vai kiéu gen GG). Ngoai ra khong c6 mdi lién quan nao giira bién thé
FSHR 156166 véi nong d6 FSH, LH, prolactin va thé tich tinh hoan.

+ Bién thé TEX11 rs4844247, TEX14 1379813370 déu khong c6 mbi lién quan véi
tinh trang vo sinh do vo tinh, thiéu tinh ning. Pong thoi ciing khong c6 mbi lién quan
v6i cac chi s6 tinh dich d6, ndng d6 FSH, LH, testosterone, prolactin va thé tich tinh hoan.
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CHU NHIEM BOQ MON

PGS, TS Trinh Thé Son



