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HSMFM

HOI' Y HOC BA ME VA THAI NHI
THANH PHO HO CHI MINH (HSMFM)

\/i stic khde sinh san va thé hé tuong lai

Ngay 14/05/2022, dugc su cho phép cua Uy ban Nhan dan TP.HCM, HGi Y hoc Ba me va Thai nhi TP.HCM
(HSMFM) chinh thiic dugc thanh lap, danh dau budc khéi dau cho mét hanh trinh két néi tri thic, nang cao
chuyén moén va cham soéc toan dién suc khoé cua ba me va cac thé hé tuong lai. HSMFM la héi nghé nghiép
chuyén sau vé Y hoc ba me thai nhi dau tién & Viét Nam, xuat phat t TP.HCM la trung tam y t& hang dau ca nudc.
\/&i muc tiéu nang cao kién thuc, cap nhat tién bd y hoc va chuan hoa thuc hanh trong linh vuc Y hoc ba me va
thai nhi, Hoi dugc thanh lap vai su tham gia cuia cac chuyén gia dau nganh thudc cac chuyén khoa lién quan dén

Y hoc ba me thai nhi tai TP.HCM.

Dudi su dan dat tdm huyét ciia Ban Chap hanh, HSMFM d& quy tu cac chuyén gia ddu nganh tu nhiéu finh vuc
lién quan, trién khai hang loat hoat dong thiét thuc, dap Ung nhu cau hoc tap, giao luu va chia sé kinh nghiém cua

cbng dong y khoa trén ca nudc.

NHOUNG DAU AN NOI BAT TRONG HON 3 NAM QUA:

v H&i nghi khoa hoc thudng nién quy mé 400 - 500
dai biéu, véi su tham du ctia chuyén gia hang dau
trong va ngoai nuéc.
Cac khoa hoc nang cao va chudi hoi thdo chuyén
dé: khai phéat chuyén da ca thé hoa, suc khde phu
n tudi man kinh, thudc tranh thai, an toan sinh
san, cham séc trude sinh.

v/ Cép nhatkién thuc lam sang vé siéu am san - phu
khoa, tim thai, x(1 tri tdng huyét ap va tién san giat,
du phong sinh non.

W/ Tang cudng hop tac qudc € két ndi co so y té
cong - tu, lan tda thdng tin khoa hoc chinh théng
qua nén tang truyén thong (Fanpage) véi hon
5.000 ngudi theo doi.

Trong thdi gian t6i, HSMFM sé ti€p tuc md rong kénh
truyén thong, da dang héa hinh thuc chia sé kién thuc,
phat trién Ban tin ndi bd thanh tai liéu tham khao chuyén
mon gid tri cho hi vién va déng nghiép.
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\/Gi nén tang viing chéc da xay dung, HSMFM sé tiép
tuc la diém tua hoc thuat va dién dan tri thic ctia cong
doéng y khoa trong linh vuc Y hoc ba me va thai nhi,
dong gop tich cuc cho su ti€n b cua linh vuc noiriéng
va'Y hoc Viét Nam n6i chung.

Ban Chép hanh Hoi Y hoc Ba me vé& Thai nhi TPHCM (HSMFM)
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TU BAN BIEN TAP

Kinh gtii Quy Dong nghiép,

Chung t6i han hanh gidi thiéu dén Quy Béc si va
cong déng y khoa An phdm chuyén nganh Y hoc
ba me - thai nhi s6 dau tién do Hoi Y hoc Ba me va
Thai nhi TP.HCM (HSMFM) thuc hién, véi sy dong
hanh ctia Gene Solutions.

An ph3m ra dai vai mong mudn cap nhat nhiing tién
b6 khoa hoc mdi nhat trong linh vuc Y hoc ba me
- thai nhi; chia sé céac kinh nghiém lam sang thuc
tién; dong thai tao dién dan trao ddi, két néi tri thic
gifa cac chuyén gia va déng nghiép.

® Q

Trong tap dau tién nay, chung t6i xin guii dén Quy bong
nghiép cac bai viét xoay quanh nhiing cha dé thai su:
mo hinh cham séc suc khoe ba me - tré em lién tuc, du
phong sinh non, cac bénh ly di truyén quan trong nhu
Thalassemia va héi chung DiGeorge, cliing nhu vai tro
ngay cang Ién cua xét nghiém gene trong cham séc
thai ky.

Chung téi tin rang, khi tri thuc dugc chia sé, gia tri cham
soc suic khde sé& dugc nang cao thi méi thai nhi sé cé co

Xin tran trong cdm on Quy Tac gia, Cong tac vién va
Cong ty TNHH Gene Solutions Lab - don vi da dong
hanh trong qua trinh thuc hién &n pham.

Chung t6i rat mong tiép tuc nhan dugc su quan tam,
chia sé bai viét va gop y ciia Quy Dong nghiép cho céc
s6 tiép theo.

Thén ai,
Ban Bién tap - Hoi Y hoc Ba me va Thai nhi TP.HCM
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MO HINH CHAM SGC sUC KHOE BA ME VA TRE EM LIEN TYC:
VAl TRO QUAN TRONG CUA GIAI POAN TRUOC KHI MANG THAI

TS.BS Lé Quang Thanh*
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Trudc hén nhén Truéc mang thai Thai ky Sinh nd Sau sinh

Mo hinh cham soéc lién tuc va tich hgp y hoc chinh
xac - tu giai doan truéc hoén nhan, truéec khi mang
thai, cham séc thai ky, chuyén da dén sau sinh -
dang dugc xem la chién lugc then chét dé bao
dam nang cao stic khée cho ba me va tré em. Tuy
nhién, viéc cham séc suc khde giai doan truéc
mang thai & nudc ta hién nay van con nhiéu han
ché va chua dudc quan tam diang muc.

Cham soc suc khée giai doan truéc khi mang thai la
mot khai niém rong bao gom viéc quan ly cac bénh
man tinh, dinh dudng hap Iy, bd sung da axit folic, ki€m
soat can nang, 16i séng lanh manh va tiém chuing!'

Giai doan truéc mang thai: Buéc khdi dau bén
viing va nén tang cho y hoc chinh xac

Cham soc trude khi mang thai duge dinh nghia la viéc
ti€p nhan céac dich vu chdm soc stic khoe cu thé cho
phu nif va cac cap vg chong trude khi thu thai 12 thang.
Muc tiéu cubi cung cua chuaong trinh la cdi thién suc
khde ba me va tré em, ca trong ngan han va dai han?2
Co6 mdi lién quan chéat ché gilta cham soéc trudc khi
mang thai va nguy co mac bénh tat nghiém trong & me,
bao gom ca ti vong me. Dac biét quan trong & nhom
phu nlt mac bénh man tinh nhu tang huyét ap, dai thao
dudng hodc bénh than man tinh, bat ky cham séc
trude khi mang thai nao cling c6 lién quan dén viéc
gidm dang ké ty 1& mac bénh tat nghiém trong & ba
me (aOR: 0,84; 95% Cl, 0,77-0,91).23 Cac rbi loan truéc
khi mang thai, chdng han nhu bénh tim mach ho&c tam
than, tiéu dudng, béo phi, thi€u mau va nhiém HIV, sé
trd nén tram trong hon trong thai ky va co thé tré thanh
nguyén nhan gian ti€p gay t vong & ba me.* Hon niia,
nhiing réi loan nay cé thé anh hudng dén su phét trién
cula phoi thai gay hau qua lau dai cho thé hé tiép theo,
tao nén chu ky lién thé hé cua cac bénh khong lay
nhiém (NCD).5 Do do, &t ca céc réi loan nay can dugc
danh gia, quan ly va theo d&i nhu mét phan ctia cham
séc¢ trude khi mang thai. Chang han nhu & nhiing phu
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nf mac bénh dai thao dudng, cham soc trude khi mang
thai co thé gidm 54% nguy co ti vong chu sinh (RR:
0,46; 95% Cl, 0,30-0,73).

C6 thé ndi, giai doan trudc khi mang thai 1a thai diém
dac biét va co hdi trong cudc ddi ngudi phu ni khi
ho c6 déng luc dé ap dung cac hanh vi lanh manh co
thé mang lai Igi ich cho con minh, khién giai doan nay
tré thanh “clia s6 co hdi" quan trong dé cai thién két
qua thai ky. Cai thién suc khoe trudc khi mang thai coé
thé cai thién ca két qua cla thai nhi va me” Viéc tang
cudng suc khoe truée khi mang thai mang dén nhiéu
lgi ich, bao gom tang 39% viéc tim ki€ém dich vu cham
soc trude khi sinh va gidm 17% tU vong sg sinh (RR
0,83; KTC 95%, 0,72-0,95).2

Nhiéu nghién cuu tai Viét Nam, nhu dy an PRECON-
CEPT, da khang dinh vai trd clia dinh dudng va vi chat
(sét, axit folic) trong giai doan trudc thai ky d6i véi suc
khoe bao thai va tré sa sinh®. Trong thdi dai y hoc chinh
xac, chdm séc suc khoé giai doan truéc mang thai con
c6 thé danh gia tinh trang di truyén, noi tiét va chuyén
hda riéng biét cla tung phu nd.

Ung dung sang loc gen bénh thé an cho céc cap vg
chéng truée khi mang thai c6 thé xac dinh nguy co
mang gen 1&n lién quan dén cac bénh phd bién nhu
thalassemia, thi€u men G6PD, teo ca tly song, tu do
cung cap tu van cé thé hdéa vé k& hoach sinh san 8
Pay 1a cong cu hiiu hiéu dé gitp cac cép vg chdng dua
ra quyét dinh sinh chi dong va an toan hon.

Cham séc thai ky: Tu tiéu chuan héa dén ca thé
héa, tang cudng chat lugng va tam ly

Tai nudc ta hién nay, ty 1& phu nit kham thai trong suét
mot thai ky dat tlr 4 1an trd 1én da vuot 87%, va gan 96%
ca sinh dugc ho trg bai nhan vién y t&. Tuy nhién, chét
lugng chdm sdc tién san van chua déng déu, dac biét
& tuyény t€ co sa™.

\/Gi y hoc chinh xéc, cac xét nghiém nhu sang loc truéc
sinh khéng xam 1an (NIPT), chan doan trudc sinh khi



thai c6 bat thuong hinh thai trén siéu am, va danh gia
nguy ca tién san giat, sinh non, dai thao dudng thai ky,
dang dan thay déi cach theo ddi thai ky™"”. Ngoai ra,
sang loc suc khoe tam than va yéu té mai truéng — von
ddng vai tro trong nhiéu bién ching thai ky can dugc
tich hgp vao hé théng theo doi thudng quy™.

Chuyén da: Bdo dam an toan cho me va bé va
dudc ca thé hoa

Sinh con tai co sd y t€ chuy&n mén van 1a uu tién hang
dau. Tuy nhién, tai cac khu vuc ving sau, vung xa, diéu
kién dia ly va van hoa van khién mét sé phu nit chon
sinh tai nha, lam tang nguy ca tr vong so sinh — day la
chi s6 dang cai thién cham nhat hién nay™.

Y hoc chinh xac trong san khoa c6 thé gitp xac dinh
nguy co chuyén da sém, chdy méau sau sinh ho&c sinh
khé qua di liéu tién si, chi sé sinh hoc va hinh anh
hoc — tU d6 phan tang nguy co va chuan bi hé théng
chuyén tuyén sém, kip thi2023,

Hau san va 1.000 ngay dau dai: Thai diém vang
cho can thiép

Khoang 72% phu nii dugc cham séc sau sinh trong
tuan dau — mot con sé can cai thién*. Giai doan hau
s&n la thai diém quan trong dé theo ddi nguy co nhiém
trung, réi loan tam than, hudéng dan nuéi con bang siia
me va phat hién sém bénh ly & tré sc sinh.

Trong khudn khé y hoc chinh xéc, cac mé hinh theo dbi
phét trién tri tué - van dong dua trén yéu t6 di truyén,
méi trudng va tién st san khoa dang dugc trién khai
tai mot s nudc va co thé ap dung tai Viét Nam dé cai
thién chét lugng phat trién toan dién cho tré em trong
1000 ngay dau doie+?".

Ngoai ra, cling con nhiéu phu nl khong gap chuyén
gia cham soc suc khde trude khi mang thai. Do d6, giai
doan hau san cling mang dén co hdi dé dugc tu van vé
stic khde t6i uu nham chuan bi cho 18n mang thai tiép
theo (néu co) va cho suc khode lau dai ctia phu ni.

Hudng phat trién sap téi: DPay manh cham séc suc
khoé giai doan truéc mang thai
Tudi me khi mang thai ngay cang I8n, ngoai cac yéu t6
nguy co vé suic khoé trong thai ky, thi ngudi me con thé
c6 nhiéu van dé suc khoé anh hudng dén thai nhi va sy
phét trién cla tré nhd. Tai nudc ta hién nay, tudi mang
thai clia ngudi phu nif dang tang nhanh. Khai niém mdi
dang dugc chu y va chiing minh do la gia thuyét “Can
nguyén goc cua suc khoé va bénh tat (DOHaD)" cé
lién quan mat thiét véi thé trang chu sinh?8. Chung toi
sé ti€p tuc ban luan dén chi dé nay trong ban tin tiép
theo. Chinh vi vay ma thé trang t6t cla ngusi phu nit
trude khi mang thai la mét muc tiéu ma chung ta can
tap trung cham soc. bac biét 1a nhiing ngudi phu nl
dang co van dé vé suc khoé cang can phai dugc cham
soc t6i uu.

*Bénh vién Tu Di va Hoi Y hoc Ba me Thai nhi TP.HCM
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Progesterone am dao gilip giam nguy cd sinh non
va cai thién két cuc chu sinh & thai phu mang don
thai c6 ¢6 tif cung ngan trong tam ca nguyét Ii
Sinh non 1a nguyén nhan hang dau gay bénh suat va
tlr vong & tré so sinh. Trong do, phu nit mang don thai
c6 chiéu dai ¢6 i cung (CTC) =25 mm trong tam cé
nguyét Il dugc xac dinh 1a nhém nguy co cao sinh non.
Progesterone dat &m dao da dugc nghién cuu nhu mét
phuong phép can thiép nham 1am gidm nguy co nay,
tuy nhién di liéu truéc day van con gay tranh ci do co
nghién cuu bi rat lai. T6ng quan hé théng di liéu ca nhan
(IPD-MA) céap nhat nam 2025, cong bé trén American
Journal of Obstetrics and Gynecology, da dugc thuc
hién nham danh gia lai hiéu quad cla progesterone
trong nhém déi tugng néi trén.

Phan tich bao gom d liéu tu 4 thdr nghiém lam sang
ngau nhién (RCT) dat tiéu chuan, véi téng cong 966
phu nit mang don thai cé CTC <25 mm do qua siéu am
nga am dao trong quy Il thai ky. Trong d6, 494 ngudi
dugc diéu tri bang progesterone dat am dao va 472
Nngusi dung gid dugc. Nghién clu da loai tru di liéu
tU nghién clu bj rat lai cta Cetingoz et al, tuy chi anh
hudng khong dang ké dén két qua do sé lugng bénh
nhan nho.
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Két qua cho thay progesterone am dao gitip giam dang
k& nguy ca sinh non <33 tuan véi nguy co tuong doi
(RR) 14 0.63 (KTC 95%: 0,48-0,82). Hiéu qua nay cling
dugc ghi nhan & cac méc tudi thai khac nhu <36, <35,
<34, <32 va <30 tuan. Ngoai ra, progesterone con giup
gidm ty 1é mac hoi chiing suy hé hap (RDS), tré sinh ra
nhe can <1500g va nhap khoa héi suc sa sinh (NICU).
Chi s6 Fragility Index cuia két qua sinh non <33 tuan la
15, cho thay két qua co do viing tuong doi.

Phan tich phan nhém khéng cho thay su khac biét cé
y nghia théng ké vé hiéu qua gilla cdc nhom coé hoac
khong cé tién st sinh non, gilta cac liéu progesterone
khéac nhau, cling nhu gilia cac chuing tdéc hoac khu vuc
dia ly. Khi phan tich theo chiéu dai c6 tir cung, hiéu qua
ro rét nhat dugce ghi nhan 8 nhém 10-20 mm, trong khi
khong co hiéu qua ro rét 8 nhom <10 mm.

TU nhiing k&t qua nay, nghién cuu két ludn rang
progesterone dat am dao la mot phuong phéap hiéu qua
trong phong ngua sinh non va cai thién cac két cuc
chu sinh & phu nif mang don thai cé ¢é tir cung ngan
trong quy Il. Phuong phép nay cé d6 an toan cao, khong
ghi nhan bién cd nghiém trong lién quan dén diéu tri, va
nén tiép tuc dugc khuyén cao st dung trong thuc hanh
l&m sang.



Bang chiing thuc nghiém cho thay khau cé ti cung
ngla nhiém tring 6i ngugc dong

MGt bai review cla tac gia Samuel Parry vé co ché du
phong sinh non cla khau CTC vua dugc cong bo trén
tap chi hang dau vé San phu khoa thé gigi American
Journal of Obstetrics and Gynecology. Bai viét dé cap
dén mot nghién cuu duge thuc hién trén chudt mang
thai bdi nhom tac gia Zhang va cong su 2024 cho thay
khau CTC c6 kha nang ngan nglia nhiém trung 6i ngugc
dong - mét yéu t6 quan trong gay sinh non.

Trong nghién cuu, chuét mang thai dugc khau CTC nga
bung vao ngay thu 10 cua thai ky (chu ky mang thai &
chuét 14 18,5 ngay). Sau d6, chung dugc cay vi khuan E.
coli phat quang sinh hoc vao am dao vao ngay thu 15
dé theo ddi dudng lay nhiém 1én ti cung va banh nhau.
O nhém khéng khau CTC, tin hiéu phat quang sinh hoc
manh dugc ghi nhan & tir cung, banh nhau va mang 6i,
chting té ¢6 nhiém tring ngugc dong. Nguac lai, 8 nhom
c6 khau CTC, khong phat hién tin hiéu huynh quang &
cac cau truc trén sau 24 gig, cho thay khau CTC da
ngan chan nhiém trung ngugc dong vao buéng 6i.
Ngoai ra, khi st dung chiing E. coli bénh ly dé gay nhiém
trung 6i, nhém nghién clu do dugc su tdng manh cua
cac cytokine viém (IL-18, TNF-q, IL-6, CXCL1, CXCL2..)
6 nhém khong khau CTC. Tuy nhién, 8 nhém cé khau,
nong do cac cytokine nay giam rd rét va tuong duong
nhém chung, cho thay khau CTC ciing c6 tac dung
ngan chan phan ung viém.

Pay la bing chiing thuc nghiém dau tién cho thay khau
CTC c6 thé phuc héi hodc duy tri chic nang hang
rao ctia CTC, ngan vi khuén tir &m dao xam nhap vao
budng 6i. Day co thé 1a mét co ché sinh hoc quan trong
b8 sung cho gia thuyét trudc day chi dua trén yéu t6 co
hoc (duy tri d6 dai CTC).

Trong boi canh lam sang, khau CTC dugc chi dinh theo
ba nhom chinh: @ theo tién can (sdy thai to/sinh non),
 theo kham lam sang (CTC hd khong dau), va @ theo
siéu &m (CTC ngan). Nghién clu nay mé phong gan
nhat v6i nhém khau CTC dua vao tién can. Tuy nhién,
can than trong khi ngoai suy tur chuét sang ngudi.

Ti I& nhiém trung 6i va viém budng 6i 6 cac trudng hop
ha CTC c6 thé rat cao (16i 50% va 80%). O nhiing thai
phu dugc khdu CTC duya trén kham Iam sang hoac siéu
am, thai phu co6 tién can sinh non cé hé vi sinh va méi
truéng mién dich ving CTC — &m dao khac biét rd so véi
nhém sinh du thang. Trong mét nhém nhoé bénh nhan
hd 6 i cung kém viém budng &i, diéu tri bang khang
sinh (ceftriaxone, clarithromycin, metronidazole) da
gilp gidi quyét tinh trang viém va ngua sinh non &
khoang 60% trudng hap.

Do d6, néu khau CTC c6 thé ngan dugc nhiém trung
va viém nhu két qua trén chuét thi viéc t6i uu hoa thai
diém va k¥ thuat khau cé thé cai thién dang ké hiéu
qua lam sang. Can thém cac nghién cuu trén ca mo
hinh chuét va ngudi dé xac dinh rd co ché bao vé cla
khau CTC, tU dé cé nhan hda chi dinh va k¥ thuat cho

tung d6i tugng nguy ca sinh non.
* Bénh vién My Buc Phu Nhuén

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo
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HOI CHUNG BUONG TRUNG DA NANG VA
TAC PONG TREN SUC KHOE BA ME - TRE EM

GOC NHIN LAM SANG TOAN DIEN

BS. Tran Thi Ngoc Mai* va BS. Nguy&n Thanh Nam**

Héi chung budng tring da nang (Polycystic ovary
syndrome, HC BTDN) la mét réi loan ndi tiét -
chuyén héa phé bién, anh hudng dén khoang
10% phu nii trong dd tudi sinh san.

HC BTDN dugc dac trung bdi ba tiéu chuan chinh: réi
loan phéng noan, tdng androgen ndi sinh va hinh anh
buéng tring dang da nang trén siéu am. HC BTDN
khong chi gay anh hudng truc tiép dén kha nang sinh

san ma con cé mai lién quan chat ché vai cac réi loan
chuyén hda, dac biét 1a dé khang insulin, béo phi va tinh
trang réi loan dung nap glucose. Trong bdi canh ty 1&
cac bénh khéng lay nhiém ngay cang gia tang cung véi
Xu hudéng sinh con mudn & phu ni hién dai, y nghia va
tdc dong cua HC BTDN trong linh vuc y hoc sinh san
va suc khoe cong déng cang dugc nhan manh.

\/é phia nguGi me, HC BTPN anh hudng tiéu

cuc dén suc khoe &

CA BA GIAI DOAN:

TRUGC, TRONG VA SAU THAI KY.

MANG THAI

L
X
3
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X
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suc khde sinh san .

TRONG QUA TRINH
MANG THAI

SAU SINH
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Su réi loan phéng nodn thudng dan dén hiém mudn, kéo dai thai gian mong con, dong thai
lam t&ng nhu cau s dung cac k¥ thuat ho trg sinh san. Ngoai van dé sinh san, & giai doan
truéc mang thai, phan 16n phu nit HC BTPN mang dac diém chuyén hoa bat thusng: dé
khang insulin, tang insulin mau, béo phi trung tdm — la nén tang bénh sinh lam tang nguy co
mac cac bénh ly chuyé&n héa va tim mach gém dai thao dudng, tién dai thao dudng, réi loan
lipid mau, bénh gan nhiém ma do réi loan chuyén hoa gay anh hudng stic khde téng thé va

Ty I sdy thai cling cao hon & nhom phu nit HC BTDN, dac biét [a trong giai doan dau thai ky,
c6 thé lién quan dén tinh trang dé khang insulin, cudng androgen mau va réi loan ndi tai & ndi
mac ti cung @. Quan trong hon niia, phu nit HC BTPN ¢6 nguy ca gia tang dang ké cac bién
chung trong thai ky nhu déi thao dudng thai ky, réi loan tang huyét ap thai ky, tién san giat, say
thai to, sinh non va tang nguy co mé Iy thai . Cac nguy co nay van tang ké ca khi da loai tru
céc yé8u td gay nhiéu nhu béo phi va hd trg sinh san. Dé khang insulin dugc xem la mat xich
trung t&m trong co ché bénh sinh clia céac bién chung nay. Dac biét, nhiing phu ni co kiéu
hinh HC BTDN cudng androgen mau, ty |é bién chiing nay thudng cao hon.

Phu nit HC BTDN c6 nguy ca cao tién trién thanh dai thao dusng type 2 va hoi chiing chuyén
hoa, véi dién ti€n am tham nhung bén bi, dac biét khi khdng co su theo dbi va can thiép thich
hop (3). Di liéu hién tai vé suc khde tam than hau san, chang han nhu trdm cam sau sinh, van
con han ché nhung khéng nén bé qua trong thuc hanh [am sang.



HC BTDN ciing cé mai lién hé chat ché véi nhiéu bat
thudng trong qua trinh phat trién bao thai cling nhu cac
két cuc suc khoe 1au dai 6 tré em sau sinh. Cac nghién
clu gan day cho thay, méi trudng ndi tiét va chuyén
hoéa bat thudng & phu ni cé HC BTDN — dac biét la tinh
trang khang insulin va tdng androgen mau cé thé anh
hudng dén chuic nang nhau thai, lam réi loan qua trinh
tang trudng bao thai va 1ap trinh su phat trién chuyén
héa — than kinh cua thai nhi. Thai ky & phu nit c6 HC
BTDN thudng c6 nguy co cao say thai, sinh non, thai
cham tang trudng trong tlr cung, thai nho so vdi tudi
thai, hoac trong boi canh béo phi va tang can qua muc
c6 thé gap thai to so vai tui thai @. Ty 1& nhap vién
héi stc tich cuc so sinh, diém Apgar thdp va ha dudng
huyét so sinh ciling cao hon & tré cé me c6 HC BTDN,
dac biét khi kém dai thao dudng thai ky ). V& lau dai,
ngay cang co nhiéu bang chiing cho thay tré sinh tu
phu nif cd HC BTDN c6 nguy ca cao hon phat trién cac
réi loan chuyén hoéa nhu béo phi, khang insulin, ting
huyét &p ciing nhu cac réi loan phét trién than kinh nhu
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réi loan phé tu ky va réi loan tang dong gidm cha y ©>
Cac co ché bénh sinh c6 thé lién quan dén anh hudng
kéo dai cua tinh trang tdng androgen va khang insulin
trong thai ky Ién qua trinh biét hda than kinh, diéu hoa
truc ha déi — tuyén yén — budng tring, va biéu hién
gen lién quan dén chuyén hoa & thai. Mot s6 nghién
cuu cho thay phét trién van déng — xa hoi & giai doan
12-18 thang dau dai khong khac biét ro rét so véi nhém
chung, tuy nhién van con thiéu di liéu theo ddi doc dé
khéng dinh cac nguy co than kinh — chuyén hda & tré
sau sinh . Téng hop céac bang chiing hién co cho thay
HC BTDN khong chila mét réi loan anh hudng dén sinh
san, ma con la yéu t6 nguy co dang ké déi vai stc khde
cla thé hé ké tiép. VViéc nhan dién sém va hiéu rd cac
nguy co nay la co s dé xay dung chién lugc theo ddi
va chadm soc tién san — hau san phu hop, nham cai
thién két cuc me va con. Trong tuong lai, can thém céac
nghién cuu doan hé quy mé I6n, theo ddi doc dai han
dé lam sang td méi lién quan nhan — qué gitta HC BTPN
va cac réi loan suc khoe & con cai.

Tuy vay, can nhan manh rang di liéu vé
anh hudng lau dai Ién ba me va tré em,
dac biét & cac quan thé chau A van con
rat han ché. Nhiing nghién cuu doan hé
I&n, ti€én clu vai thai gian theo doi kéo dai
la r&t can thiét dé 1am rd hon cac méi lién
hé nhan — qua va xac lap céac chién lugc
can thiép hiéu qua. \/Gi dac diém la moét
hoi chiing da dién, trai dai tu giai doan tién
sinh san dén hau san, HC BTDN doi hoi
mot céach ti€p can toan dién, lién nganh
va ca nhan hod, khéng chi nham cai thién
kha nang sinh san, ma con dé dam bao
stic khoe tron ddi cho phu nif va thé hé
tuong lai.
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VAI TRO CUA XET NGHIEM GENE TRONG CHAM SOC

SUC KHOE BA ME VA THAI NHI

GOC NHIN TU THUC TIEN LAM SANG
ThS. Di truyén. Dd Phu Quang*
Trong hon mét thap ky qua, cong nghé Qi'éi trinh Co s@ W luan & bang Chl]ng
tu gene va cac xét nghiém di truyén tién tién (dac :
biét 14 NIPT - Non-Invasive Prenatal Testing) da khoa hoc
tao ra moét budc ngoat trong cham séc stc khoe
’ D6 chinh xac vuat troéi: Nhiéu nghién
@ clu quéc té (Bianchi et al, 2014; Norton

ba me va thai nhi. Dugi géc nhin cia mét nguai
truc ti€p lam viéc cung doi ngili bac si san khoa

va ti€p xuc véi hang tram ca tu van két qua xét N etal, 2015) da chung minh NIPT dat do
nghiém, t6i nhan thay rd rang rang xét nghiém nhay va dé dac hiéu trén 99% trong
gene khong con la “tuy chon cao cap” ma da trd phat hién léch boi NST 21, 18, 13, vugt
thanh "yéu to thiét yéu” dé nang cao chat lugng tréi so vai cac phuong phap sang loc
chan doan va diéu tri. huyét thanh truyén théng.

— Phat hién bénh di truyén don gene:

JEPEEEs > o= Ngoai cac léch bdi I6n, cac xét nghiém
,," @3 gene co thé phat hién dét bién lién quan
i %‘33 :. t6i hon 100 bénh ly di truyén nghiém
KT trong, bao g6m Thalassemia, SMA, hoi

. chuing X dé gay..
+

-\~ ) T6i uu héa diéu tri ca nhan hoa: Thong
tin di truyén khéng chi hiiu ich trong
sang loc truéc sinh ma con dong vai
trd quan trong trong theo ddi suc khoe
lau dai clia me va bé, gilp bac siduara
phac do phu hgp.

~ e -
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I K&t luan & khuyén nghi

I Quan diém ca nhan
& phan tich

TUu kinh nghiém lam viéc thuc té:

 Bac si tin tudng hon khi cé di liéu gene: Trong
céac ca phuc tap (vi du: siéu am c6 dau hiéu bat
thudng, tién st gia dinh mac bénh di truyén), xét
nghiém gene giup bac si nhanh chdng xac dinh
hudng xU tri, tranh can thiép khéng can thiét hoac
bd sét nguy co.

« Giam lo 1ang cho san phu: Mot két qua NIPT am
tinh chinh xac mang lai sy an tam I6n, gidam cang
th&ng tam Iy cho me bau trong thai ky.

 H6 trg ra quyét dinh 1am sang sém: Viéc phat
hién sdm céc bat thudng gene cho phép chuén
bi ké hoach sinh va cham séc sa sinh t6t hon, dac
biét véi nhiing ca can can thiép y t€ ngay sau sinh.
e Tac dong kinh t€ — xa hoi: Chi phi xét nghiém
gene dang gidm nhanh, néu so sanh vai chi phiy
t& dai han khi tré sinh ra méc bénh di truyén nang,
Igi ich kinh t€ la rd rang.

. TU GENE DEN SUSONG: [
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BENH LY DI TRUYEN THALASSEMIA
TAM QUAN TRONG CUA VIEC PHAT HIEN DOT BIEN
GENE TRONG TAM SOAT TRUGC SINH

ThS. Di truyén. D6 Phu Quang*

Thalassemia la mét trong nhiing bénh di truyén
phé bién nhat trén thé gidi. T6 chiic Y té Thé gigi
(WHO) udc tinh mdi nam cé6 khoang 300.000 -
400.000 tré sinh ra mac cac bénh huyét sac t6
nang, trong dé maét ty Ié I6n la Thalassemia.

Tai VViét Nam, theo Vién Huyét hoc - Truyén mau Trung
uang, khoang 13 triéu ngudi VViet Nam (chiém hon 13%
dan s&) dang mang gene Thalassemia. M&i nam cé
khoang 2.000 tré em sinh ra mac Thalassemia thé
nang can truyén mau va diéu tri suét doi. Day la mot
ganh nang y t& va kinh t€ dang ké cho xa hoi va cac
gia dinh c6 con mac bénh.

Tong quan vé Thalassemia

Nomal Thalassemia

Thalassemia la mét nhdom bénh ly huyét hoc di truyén,
dac trung bdi su gidm hodc mat hoan toan kha nang
téng hop chudi globin — thanh phan thiét yéu cla
huyét sac t& (hemoglobin) trong hdng cau. Khi chudi
globin bj thi€u hut hoac san xu&t khéng can bang, cac
héng cau trd nén kém bén, dé v8, dan dén tinh trang
thi€u mau man tinh, tU nhe dén nang.

Hemoglobin (Hb) gém hai loai chudi globin: alpha
(a) va beta (B). Dya trén loai chudi bi anh hudng,
Thalassemia dugc chia thanh hai thé chinh:

 Alpha Thalassemia: do dét bién hoac mat doan &
gene HBA1va HBA2 trén nhiém sac thé sé 16.

» Beta Thalassemia: do dét bién & gene HBB trén
nhiém sac thé sé 11.

Mai ngudi binh thudng c6 4 gene alpha (2 tir cha, 2 tir
me) va 2 gene beta (11U cha, 1tU me). Khi mang dét
bién hodc mat chuc nang cla cac gene nay, tuy vao
muc dd, bénh nhan co thé biu hién triéu ching nhe
(thé @n) ho&c nang (thé trung binh va thé nang).

TU GENE DEN SU SONG: )
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Hau qua cua Thalassemia thé nang

Tré mac Thalassemia thé nang thusng biéu hién:
 Thai mang thé Hb Bart's c6 thé dan dén phu thai,
thai chét luu hoac tir vong sém sau sinh.

» Thi€u mau nghiém trong tU nhiing thang dau dai,
phai truyén mau dinh ky mdi 2-4 tuan.

« U st trong ca thé do truyén méau thusng xuyén, gay
t6n thuong gan, tim, tuyén nadi tiét.

e Cham phat trién thé chat va day thi.

» Chi phi diéu tri tn kém: trung binh tU 300-500 triéu
déng/nam, chua ké chi phi cham soc va méat nang
suat lao dong clia ngudi cham séc.

Do do, viéc phong ngua sinh con mac Thalassemia
bang sang loc di truyén trude sinh 1a chién luge y té
cbng dong quan trong.

Di truyén hoc va co ché di truyén Thalassemia
Thalassemia la bénh di truyén 1an trén nhiém sac thé
thudng. Diéu nay cé nghia la:

e NguGi mang mét ban sao dét bién gene (carrier/
heterozygote) thudng khéng co triéu ching hoac chi
thi€u mau nhe.

* Tuy nhién, néu ca cha va me déu mang cung mét loai
dét bién gene Thalassemia, khd nang sinh con méc bénh
thé ndng 1a 25% cho madi 1dn mang thai.

BENH DI TRUYEN LAN - NST THUGNG

B& co gen
bénh 1&n

Me c6 gen
bénh I&n

T

|
|
L * Knong biéu hien bénh ) (@éuhenbenh)

O 25% O 50% O 25%

Con khée manh  Con thiia hudng Con méc bénh
gen 1an tu bé hodc me

Vi vay, nhiéu cap vg chong khong biét minh mang gene
bénh di truyén van c6 thé sinh con bj Thalassemia thé
nang néu khong dugc tam soat sém.



Vai tro cua xét nghiém di truyén trong tam soat
truéc sinh
Xét nghiém phat hién ngudi mang gene bénh (carrier
screening)

Day la budc dau tién va quan trong nhat trong tam soat
Thalassemia. C6 hai hinh thic xét nghiém phd bién:

« CoNg thiic mau va dién di hemoglobin: dung dé phat
hién thi€u mau, Hb bat thudng.

« Phan tich dot bién gene bang k¥ thuat sinh hoc phan
tir (PCR, MLPA, hodc NGS): xac dinh chinh xac kiéu dot
bién va s6 lugng gene bi anh hudng.

Viéc xét nghiém nay nén thuc hién cho céc cap vo
chdng chuén bi mang thai ho&c ngay trong 3 thang dau
thai ky. Néu mét ngudi duge xac dinh mang gene bénh,
NguGi con lai sé dugc chi dinh xét nghiém chuyén sau
dé danh gia nguy co di truyén cho thai nhi.

Xét nghiém chéan dodn trudc sinh cho thai nhi

Khi ca cha va me déu la ngudi mang gene bénh, thai nhi
¢ nguy co 25% méc bénh. Luc nay, bac sisé dua trén
tu van cuia cac chuyén gia di truyén dé danh gia muc
dd biéu hién nang nhe clia bénh ly cu thé, néu can thiét
s& phai chi dinh xét nghiém chan doan bang mét trong
cac phuong phép sau:

- Sinh thiét gai nhau (CVS) tur tudn thai 11-13.

« Choc 6i tu tuan thai 15-20.

Cac mau sinh thiét gai nhau hay mau 6i sé& dugc phan
tich gene d& xac dinh thai c6 mac bénh hay khong.
Né&u thai nhi dugc chan doan méc Thalassemia thé
nang, gia dinh s& dugc tu van dé dua ra lua chon phu
hap (tiép tuc mang thai véi chudn bi cham séc y t& dac
biét, hodc cham dut thai ky sém).

Lgiich cuia sang loc va phat hién s6m Thalassemia
Viéc phét hién s6m ngudi mang gene Thalassemia va
thai nhi méc bénh cé céc Igi ich:

« Ngan nguia sinh con méc bénh Thalassemia thé nang.
 Giam ganh nang tai chinh va tdm ly cho gia dinh va
xa hoi.

» Tang ca héi séng khde manh cho tré em tuong lai.
 Chu déng lya chon phuaong an sinh san (thu tinh 6ng
nghiém vaéi tam soat phdi PGT-M, xin tinh trung/tring
khoéng mang dot bién, v.v).

O nhiéu quéc gia nhu Thai Lan, Dai Loan, Y.. chuong
trinh tdm soat Thalassemia tién hon nhan hoac tién
san da dugc ap dung réng rai va ching minh hiéu qua
trong gidm ty 1& tré sinh ra méc bénh.

Ung dung cdng nghé hién dai trong xét nghiém di
truyén Thalassemia

VGi su phat trién clia cong nghé giai trinh tu gene thé
hé mdi (NGS), xét nghiém di truyén Thalassemia ngay
nay da trd nén chinh xac, nhanh chong va cé thé phat
hién hang tram dét bién cung Itc. Cac cong nghé nhu:
* NGS (Next Generation Sequencing) cho phép phén
tich sau chudi gene HBB, HBA1, HBA2.

* Gap-PCR (Gap Polymerase Chain Reaction) phat hién
cac dét bién mat doan (deletion) trong gen, dac biét la
trong chan doan bénh o-Thalassemia

* PGT-M(Preimplantation Genetic Testing forMonogenic
disorders) trong thu tinh 6ng nghiém gitip chon loc phéi
khéng mang bénh trudc khi chuyén vao ti cung.

Tai Viét Nam, nhiéu don vi xét nghiém di truyén hién dai
da trién khai cac dich vu nay, trong do c6 cac trung tam
nhu Vién Huyét hoc — Truyén mau Trung uong, Gene
Solutions, Trung tdm chan doan di truyén..
Thalassemia 1a bénh di truyén nguy hi€ém nhung hoan
toan co thé phong ngla néu dugc tam soat sém. Viéc
xét nghiém phat hién ngusi mang gene bénh, két hop
tu van di truyén va chan doan trudc sinh chinh la chia
khda quan trong dé giam thiéu sé tré sinh ra méc bénh,
bao vé suc khoe thé hé tuong lai va gidam ganh nang
cho hé thong vy té.

Mbi cdp vg chéng nén chu dong xét nghiém
Thalassemia truéc khi mang thai, déc biét trong béi
canh ty 1é ngudi mang gene bénh & Viét Nam rat cao.
Dau tu cho xét nghiém sém la dau tu thiét thuc nhat
cho stic khoe va hanh phuc gia dinh.

*Bo phan Quan ly Y khoa Gene Solutions

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo
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XET NGHIEM HOI CHUNG DIGEORGE
BAO VE CON TU TRONG BUNG ME

BS.CK1. Ldm Quang Bang N Thu Huong*

Ho6i chung DiGeorge (DGS) hay con goi la
héi chliing mat doan 22q11.2, 1a mét réi loan di
truyén thuéng gap, bi€u hién l1am sang da dang
véi tam chuing kinh dién 1a tim bam sinh, ha
canxi mau do suy can giap va suy giam mién
dich do bat thudng tuyén tec.

Ty lé uéc tinh khoang 1/4000 dén 1/6000 tré
sinh séng. Bi€u hién: bat thudng tim mach
(than-nén); Suy giam MD; co giat, khe hd moi

vom, cham phat trién, mat bat thusng. Mat doan vung 22q11.2

..........................................................................................

@ Co ché bénh sinh va
di truyén hoc

/& mat di truyén, TBX1c6 mai tuong quan véi cac kiéu hinh
dac trung nhat ctia DGS. Su that bai trong qua trinh phat
trién phéi thai cuia tdi hau, do TBX1 diéu khién, dan dén su
vang méat hoc gidm san tuyén Uc va tuyén can giap. Cac
mé hinh loai trir gen TBX1 & chudt va ca ngua van da dugc
nghién cuu dé hiéu co s& phéi thai ctia bénh nay. Vi dy,
& chudt, su vdng mat clia TBX1 gay ra céac khiém khuyét
nghiém trong & hau, tim, tuyén Uc va tuyén can giap ciing
nhu réi loan hanh vi. Hon nifa, cac trudng hop loai trirgen 6
cé ngua van da chiing minh cac khiém khuyét & tuyén uc
va cung hau ciing nhu di tat 4 tai va tuyén uc.

Lam sang

Hoi ching DiGeorge & tré em c6 biéu hién 1dm sang n
da dang, véi triéu chuiing 1am sang hay gap nhat |14 tén 'é; & '
thuong tim, co giat do ha canxi va nhiém tring do  p;tat tim e T
suy gidm mién dich. Cac van dé vé cham phat trién

thé chéat va tam than - van dong, di tat thQn - tiét niéu, &

tiéu hda, than kinh, thi€u méu va gidm tiéu cau ciing Ch)‘ I e, it dai
thUGﬂQ gép am phat trien tri tue muii to, 'nhén tru‘ng rd
Céc di tat bam sinh thudng dugc ghi nhan bao gém:

tim bam sinh (95,8%), bd méat bat thusng (31,3%), di % g

tat than kinh (27,7%) va di tat than - tiét niéu - sinh duc
(18,3%). Cac bi€u hién 1am sang thusng gap khac bao
goém: nhiém trung (77,1%), cham phat trién thé chat -
(50,7%), co giat (23,6%) va r6i loan phat trién tam @@ T

than (215%). Ti Ié ha canxi mau la 50%. Suy can giap Suy giam thinh Iuc Cac véin dé khac: ho hép kem,
g3p &18/33 bénh nhan va la nguyén nhan thusng ggp 5w gémthile han kem, dang voo thepily
cua ha canxi mau. Cac réi loan huyét hoc bao gém

thi6u mau, gidm bach cdu lympho va giam tiéu cau.

Suy gidm mién dich gap & 86,5% cac bénh nhan dugc

lam xét nghiém.

Suy giam mién dich Di tat vom miéng
Sut méi, ché vom héu

P TU GENE DEN SU SONG: ‘ _
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(&) Chan doan xac dinh hoi ching DiGeorge

Hién nay c6 thé dua vao céc xét nghiém microarray nhiém sac thé (CMA), khuéch dai da doan do (MLPA) va phan

tich muc tiéu (FISH, gPCR). Xét nghiém lai huynh quang ta

i chd (FISH) la mét phuong phap hiéu qua, nhanh chéng,

gilip phéat hién trén 90% céc trudng hap mac hdi ching DiGeorge va dang dugc ap dung nhiéu trén 1am sang.

1. Sang loc truéc sanh DGS : NIPT

* Dua trén DNA ngoai bao cua thai phong thich vao
trong mau cua thai phu.

« Lan ca DNA ctia me nén dé nhiéu két qua phan tich.
 NIPT cho microdeletion bao gém del22q11.2 thudng
dugc gidi han phan tich cac doét bién >7Mb, cang
ngay ngudng nay cang rut nho hon.

Tai sao sang loc hdi chiing DiGeorge lai quan trong?

Hoi ching bat thudng céu tric Tilé mac

phd bién nhat - ti 1&é mac cao

Ca méc bénh
140

1/250+
1/500+

1/1000 |

vao tudi clla me

2. Chi dinh sang loc DGS:

e Thai phu sang loc truéc sinh c6 nguy ca cao
mac DGS

» Thai phu d3 ting sinh con méc DGS

* \/o/chéng thai phu mac DGS can khdm can
than dé phat hién cac dac diém kiéu hinh nhe va
chan doan xét nghiém del22q11.2

* Siéu am thai co bat thudng than dong mach —
non tim.

» Chan doan trudc sinh cho del22q11.2 phai dya
trén viéc phat hién bat thudng tim mach hoac hai
hodac nhiéu di tat lién quan va tién st gia dinh.

DiGeorge la hoi chuing vi mat
doan DUY NHAT dugc khuyén
cao sang loc

bénh khéng phu thudc

Hai chiing Down CaISPD (Hiép hoi quéc té vé chan doan trudc sinh) va ACMG
(Hiép hai di truyén y khoa Hoa Ky) d& dua ra nhiing khuyén
céo quan trong vé viéc sang loc cac vi méat doan trong xét
nghiém NIPT: “Hoi chiing DiGeorge la hoi chiing vi mat doan
duy nhat hién nay dugc khuyén cao sang loc”.

Vi xét nghiém NIPT di véi cac vi mat doan co ti 1é duong tinh

/2000

Hai chiing DiGeorge gia cao nén khi sang loc nhiéu vi mat doan c6 thé dan dén tinh

trang choc 6i oan va gay lo 1dng khéng can thiét cho thai phu!

20 22 2 2
O Hgiching Down (T21) Hoi

22222222

Ti8) T13)

Tilé mac bénh tinh trén 100.000 tré so sinh

O

gidm nhe bénh va gidm ti I t&r vong

AR Cham séc siic khoe
Kiém soat suy

tuyén can giap bang céch
b6 sung canxi va vitamin D

ngay sau khi sinh dé cai thién N i
. P tam than vdi cac réi loan
Viéc cung cap mau giau oxy.

__________ tang dong/giam chu y e

Ph&u thuat hd ham éch hoéc cac

bt thueng khac clia vom (ADHD), r6i loan phd tu ky,

miéng va méi trdm cam

Mac du khéng co céach chia tri hoan toan héi chiing DiGeorge, ta van c6 thé
diéu tri triéu chiing, ap dung bién phap can thiép khi gap cac van dé vé phat
trién, stic khde tam than ho&c hanh vi.

Ho6i chung DiGeorge (22q11.2 deletion) la nguyén
nhan hang dau gay di tat tim bdm sinh, ha canxi, suy
mién dich va chdm phat trién & tré nho.
\/6i cong nghé NIPT md rong tai Gene Solutions, thai
phu c6 thé phat hién s6m nguy co mac hdi ching
DiGeorge ngay khi thai tron 9 tuan, khong xam lan —
an toan tuyét doi.

*B06 phan Quan ly Y khoa Gene Solutions

Héi chiing DiGeorge xuét hién phd bién hon
héi chiing Down & thai phu tré tudi

Sang loc - Chan doan sém hoi chiing DiGeorge c6 thé lam

28 30 32 34

Hoi chiing DiGeorge dé bi
b sot trong qué trinh theo
doi thai ky

Siém am trong thai ky thudng bo sot 50% cac
trusng hap.

Céc bt thusng goi y la tim bam sinh thusng
phét hién tré & quy Il, lll thai ky ho&c sau sinh.

&
o

e

Diéu trj cac van dé
(néu c6) vé &n udng va
ERgERS G me 30% céc bét thusng khong c6 gai  siéu am
thi gidc, cling nhu cac tinh dién hinh.
trang y t€ khac

>
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