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ĐẶC ĐIỂM Ở CÁC CẶP VỢ CHỒNG
CÓ TIỀN SỬ THAI LƯU 

CÓ NHIỄM SẮC ĐỒ VỢ HOẶC CHỒNG BẤT THƯỜNG

Tóm tắt
Có khoảng 50 – 70 % các trường hợp sảy thai, thai lưu có sự bất 

thường nhiễm sắc thể của thai nhi. Trên thực tế, người ta thấy rằng có 4 
% các cặp vợ chồng có tiền sử thai lưu, sảy thai, thai bất thường có sự 
bất thường trong nhiễm sắc đồ của vợ hoặc chồng.

Từ khóa: nhiễm sắc thể, thai lưu, sảy thai.

Abstract 
 STUDY ON SOME FACTORS IN CHROMOSOMAL 

ABNORMALITIES IN COUPLES WITH HISTORY 
STILLBIRTHS, MISCARRIAGES

In approximately 50–70% of spontaneous miscarriages, stillbirths a 
chromosome abnormality is identified of  fetal . In fact, in approximately 
4% of couples with a history of two or more miscarriages, a miscarriage 
plus a stillbirth, a malformed fetus, suggests the possibility of an 
chromosomal abnormality couples.
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1. Đặt vấn đề
Thai lưu do rất nhiều nguyên 

nhân khác nhau: bất thường nhiễm 
sắc thế, nội tiết, dị dạng tử cung, 
bệnh lý cấp và mạn tính của mẹ, 
bệnh lý nhiễm khuẩn…

Bất thường nhiễm sắc thể thai 
nhi là nguyên nhân hàng đầu gây 
ra tình trạng thai lưu, chiếm tới 
70% các nguyên nhân. Sự bất 

thường này có thể được xuất phát 
từ sự bất thường trong bộ nhiễm 
sắc thể của bố mẹ hoặc bất thường 
phát sinh trong quá trình tạo giao 
tử của các cặp vợ chồng có bộ 
nhiễm sắc thể bình thường hoặc 
bất thường phát sinh trong quá 
trình nhân lên của hợp tử trong cơ 
thể mẹ. Bất thường nhiễm sắc thể 
bố mẹ là một trong các nguyên 



2. Đối tượng nghiên cứu
Nghiên cứu được thực hiện trên 19 cặp vợ 

chồng tới khám tại Bệnh viện Phụ sản Trung ương 
năm 2014 có tiền sử thai lưu và có sự bất thường 
nhiễm sắc đồ vợ hoặc chồng.

3. Kết quả nghiên cứu và 
bàn luận 

Trong tổng số 19 cặp vợ chồng có bất thường  
nhiễm săc thể, có 11 trường hợp bất thường xuất 
phát từ vợ và 8 trường hợp bất thường xuất phát từ 
người chồng.

Bảng 1: Tiền sử sản khoa của các cặp vợ chồng 
bất thường nhiễm sắc thể ta có thể gặp tình trạng 
thai lưu ở tất cả các thời kỳ mang thai: 3 tháng đầu, 
3 tháng giữa và 3 tháng cuối nhưng tập trung nhiều 
nhất là thai lưu trong   ba tháng đầu chiếm 68,4%.

Bảng 2: Tại thời điểm nghiên cứu, số lần sảy 
thai của các cặp vợ chồng phân bố như sau: 73,7% 
có tiền sử thai lưu các tuổi thai khác nhau từ hai 
lần trở lên, 26,3% chỉ có tiền sử thai lưu 1 lần với 
10,5% thai lưu trong 3 tháng đầu và 15,8% thai 
lưu trên 3 tháng.

Bảng 3: Như vậy, ta có thể gặp các rối loạn 
về cấu trúc nhiễm sắc thể hoặc rối loạn số lượng 
nhiễm săc thể ở cả vợ và chồng.

Những rối loạn lớn như mất đoạn, chuyển 
đoạn, rối loạn số lượng gây ra các biến đổi bất 
thường liên quan tới rất nhiều gen và tính trạng nên 
khả năng gây thai lưu là còn ít tranh cãi. Điều này 
cũng được nhắc đến trong nghiên cứu của Lê Thúy 
Hằng và cộng sự 2012 trên 350 cặp vợ chồng có 
tiền sử sảy thai liên tiếp và sinh con dị tật [1].

Murthy đã phân tích quá trình phân bào của 
một phụ nữ 25 tuổi có bộ nhiễm sắc thể 46 XX inv 
(9) cho thấy 20,5% các tế bào phân chia tâm động 
sớm, 4% nhân đoạn, 2% với đa bội và 9,33% thể dị 
bội [2]. Như vậy, khoảng 36% có sự phân chia bất 
thường trong quá trình phân bào. Hậu quả là sự 
hình thành noãn bào bất thường, thụ tinh tạo hợp 
tử bất thường dẫn tới tình trạng thai lưu. Tuy nhiên, 
một điều không thể phủ nhận là 64% sẽ diễn ra các 
hoạt động phân bào bình thường để tạo ra cơ hội 
sinh em bé bình thường.

Biến thể dị nhiễm sắc là một biến dị đa hình 
trong quần thể, nó hay gặp ở nst số 1, 9, 16. 
Ban đầu người ta đánh giá đây là biến dị thông 
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nhân mà hiện tại các giải pháp can thiệp là ít 
hiệu quả nhất. Sự bất thường nhiễm sắc thể gây 
rối loạn sự ghép cặp và phân ly trong qua trình 
tạo giao tử, rối loạn các quá trình điều hòa và 
ức chế tổng hợp protein của thai nhi trong việc 
hình thành tính trạng. Hậu quả là thai nhi dừng 
phát triển gây tình trạng thai lưu.  

n Vợ Chồng
Bất thường NST 11 8
Bình thường 8 11
Tỷ lệ % 57,9% 42,1%

Bảng 1. Tỷ lệ bất thường NST vợ hoặc chồng

Bất thường Số lượng
Vợ Chồng

Rối loạn cấu trúc
- Dị sắc
- Nhân đoạn
- Đảo đoạn
- Chuyển đoạn

3
2
1
3

4
1

0
Rối loạn số lượng 2 3

Bảng 4. Loại bất thường NST

Tuổi thai lưu, sảy thai Số lượng Tỷ lệ %
Ba tháng đầu 13 68,4
Ba tháng giữa 1 5,3
Ba tháng cuối 2 10,5
Kết hợp 3 15,8

Bảng 2. Tuổi thai lưu

Tuổi thai lưu, sảy thai Số lượng Tỷ lệ %
Trường hợp Vợ Chồng
1 Thai lưu > 3 tháng 46 XY, 1qh(+)
2 thai lưu < 3 tháng 46XY, dup (9)(q12q13)
4 thai lưu < 3 tháng 46 XX inv(9) (p11q13)
5thai lưu < 3 tháng 46 XX t (4q; 7q)
2 thai lưu < 3 tháng 46 XX dup(9) (q11q12)
2 thai lưu < 3 tháng 46 XX 1qh(+)
2 thai lưu < 3 tháng 46 XX 1qh(+)
1 thai lưu < 3 tháng 46 XY 1qh(+)
Kết hợp 47 XYY
1 thai lưu < 3 tháng 46XX dup(9)(q11q13)
1 thai lưu > 3 tháng 46XY 1qh(+)
3 thai lưu < 3 tháng 45 XX t(21;22)(q10q10)
Kết hợp 46XY 1qh(+)
Kết hợp 45XX(+14q; 21q)
2 thai lưu < 3 tháng 45 XY t(22q22q)
2 thai lưu < 3 tháng 46 XX t(2;21)(2q21q)
2 thai lưu <3 tháng 47 XYY
1 thai lưu > 3 tháng 46 XX t(13;14)(13q14q)
1thai lưu > 3 tháng 46XX 1qh(+)
(Kết hợp: bệnh nhân vừa có tiền sử thai lưu <3 tháng vừa có tiền sử thai lưu > 3 tháng)

Bảng 3. Các rối loạn cấu trúc nhiễm sắc thể tìm thấy trong nghiên cứu
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thường liên quan tới tính đa hình trong quần thể 
nhứng nhiều nghiên cứu gần đây đưa ra các bằng 
chứng về ảnh hưởng cử chúng tới quá trình thụ 
tinh và phát triển. Theo nghiên cứu của Denisse 
và cộng sự [3] trên nhóm các bệnh nhân vô sinh 
nam thấy rằng 12 % nhóm vô sinh nam có bất 
thường liên quan đến bất thường dị nhiễm sắc, 
riêng dị nhiễm đơn độc trên nhiễm sắc thể số 9, 
16 đã chiếm tới 30%. Các nam giới có bất thường 
dị nhiễm sắc có liên quan rối loan tinh trùng và 
tiền sử sảy thai. Nghiên cứu của Nakamura và 
cộng sự [4] trên 1790 nam giới vô sinh cho kết 
quả 12,6 % bất thường nhiễm sắc thể và tỷ lệ cao 

nhất là 46 XY 1qh +. Trong nghiên cứu của chúng 
tôi, dị nhiễm sắc là một biến dị chiếm tỉ lệ cao 
nhất. Tuy nhiên, tất cả các nghiên cứu đều không 
phủ nhận khả năng có thể có thai và sinh con bình 
thường của biến dị này.

4. Kết luận
- 68,4% các cặp vợ chồng có bất thường nhiễm 

sắc đồ có tiền sử thai lưu < 3 tháng
- 73,7% các cặp vợ chồng có bất thường nhiễm 

sắc đồ có tiền sử thai lưu từ hai lần trở lên.
- Bất thường nhiễm sắc thể gặp cả bất thường 

số lượng và cấu trúc. 
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