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Chuyén dé: Di truyén hoc tu van va cac xét
nghiém chan doan trudc sinh

Di truyén y hoc da cé nhiing budc tién vuot bac, gidp con ngudi hi€éu ré hon vé
cac bénh, tat di truyén va dua ra nhitng gidi phap phong nglra, chan . doan sém.
Trong dé, di truyén hoc tu van va cac ky thuat chdn dodan trudc sinh déng vai

tro vO cung quan trong.

Phan I: Di truyén hoc tu van (Genetic Counseling)

1. Khdi niém

Di truyén hoc tu van la mot Iinh vuc cua di truyén y hoc, két hop gilra viéc
chdn doan, cung cap thong tin va dua ra |0i khuyén vé céc bénh, tat di truyén
cho cac cd nhan hoac gia dinh cé nguy co. Muc tiéu la gitip ho hiéu ré vé tinh
trang di truyén, khd nang mac bénh cla thé hé sau va dua ra nhiing quyét dinh

phu hagp.

e Vi du 1: M6t cap vg chong déu mang gen 1an gay bénh tan méu bam sinh
(Thalassemia) dén tu van di truyén trudc khi quyét dinh cé con. Chuyén gia
sé gidi thich cho ho vé nguy co con sinh ra bi bénh (25%) va céac lua chon ho

7

co.

e Vi du 2: M6t phu n{r 38 tudi dang mang thai lan dau. Do tu6i me cao lam
tang nguy co con mac hdi chitng Down, béac si tu van cho chi vé cac xét
nghiém sang loc va chdn doan trudc sinh.

Vidocu.com - Chia sé tai liéu hoc tdp mién phi Trang1/9



2. Quy trinh caa mét budi tu van di truyén
Quy trinh tu van di truyén thuong gém 4 budc chinh:

1. Budc 1: Chan dodn chinh xac bénh/tat di truyén.
S dung cac phuong phap hién dai (xét nghiém sinh héa, phan tich té bao,

phan tich ADN) dé€ xac dinh ré rang tinh trang bénh ly.

2. Budc 2: Xay dung pha hé.
Chuyén gia sé héi va ghi chép théng tin vé tinh trang sic khdée, bénh tat cla
nhitng nguai trong gia dinh ngudi dugc tu van qua nhiéu thé hé dé lap so do

pha hé. Diéu nay gilp xac dinh quy luat di truyén cta bénh.

3. Budc 3: Tinh toan xac suat (nguy co).
Dua vao pha hé va quy luat di truyén da xac dinh, chuyén gia sé tinh toan
Xac suat sinh con mac bénh/tat di truyén. Céng thic xac suat phu thudc

vao quy luat di truyén (tréi/lan, lién kétvaéi gidi tinh...).

o Vi du: Bénh Phenylketonuria (PKU) do gen lan trén NST thuong quy dinh.
Mot cap vo chong (A) binh thuong nhung cé em trai clia chéng va chi gai
cla vg bi bénh PKU. B6 me cla ca hai vo chdong déu binh thuong. Ta cé
thé suy ra b6 me cuda ho déu cé ki€u gen di hgp (Aa). Xac suat dé nquoi
chong cé ki€u gen di hop (Aa) la 2/3. Tuong tu, xac suat dé ngudi vg cd

ki€u gen di hop (Aa) la 2/3.
o Xac suat sinh con bi bénh (aa) = P(chdng la Aa) x P(vo la Aa) x
P(sinh con aa tu phép lai Aa x Aa) = (2/3) x (2/3) x (1/4) = 1/9.
4. Budc 4: Pua ra loi khuyén va heo tro.
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Chuyén gia cung cap day du thoéng tin vé bénh, nguy co, cadc phuong phap
chdn doan trudc sinh, cac hudng gidi quyét cé thé. Quyét dinh cudi cung
thubc vé gia dinh nguoi duoc tu van. Chuyén gia khong ap dat ma chi ho trg

ho dua ra lua chon phu hgp nhat véi hoan canh.

Phan Il: Cac phuong phap chan dodn truéc sinh

Chan doan trudc sinh la viéc si dung cac ky thuat khdc nhau dé phat hién cac
di tat hoac bénh ly di truyén cua thai nhi khi con trong bung me. Cac phuong

phap nay dugc chia thanh hai nhém chinh: khong xam lan va xam lan.
1. Cac phuong phap khong xam lan (An toan cho thai nhi)
a. Siéu am (Ultrasound)

e Nguyén tac: S dung séng &m thanh tan s6 cao dé€ tao ra hinh anh cua thai
nhi va cac co quan bén trong t& cung.

e Muc dich: Phat hién céc bat thuong vé hinh thai ctda thai nhi nhu sit moi, hé
ham éch, dij tat tim, di tat 6ng than kinh. M6t chi s6 quan trong la do d6 mo
da gdy (Nuchal Translucency - NT) vao tuan 11-13 cla thai ky dé sang loc
sém nguy co hdi ching Down.

e Vi du 1: Siéu am & tuan 12 cho thay d6 md da gdy cda thai nhila 3.5mm
(ngudng binh thuong 2.5mm), cho thay nguy co cao mac hdi chiing Down.
Béac si sé tu van lam thém céc xét nghiém khéc.

e Vi du 2: Siéu am hinh thai hoc & tuan 22 phat hién thai nhi cé dj tat tim bam
sinh, giup gia dinh va bac si cé ké hoach can thiép ngay sau khi bé chao dai.
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b. Xét nghiém sinh héa (Double test, Triple test)

e Nguyén tac: Do néng d6 mot sé chat héa hoc (protein, hormone) do thai nhi

hodc nhau thai tiét ra trong méu clia nguoi me.

e Muc dich: Sang loc nguy co mac mot s6 hoi ching di truyén phé bién.

o Double test (tuan 11-13): Do nong dd PAPP-A va free B-hCG.

o Triple test (tuan 15-20): Do ndng do AFP, hCG va estriol.

e Vi du: Két qua Triple test cia moét thai phu cho thay néng do AFP thap, hCG
cao va estriol thap. Pay la dau hiéu nghi ngo thai nhi cé nguy co cao mac hoi

ching Down.

c. Xét nghiém sang loc khéng xam lan (NIPT - Non-Invasive Prenatal Testing)

e Nguyén tac: Phan tich cadc doan DNA tu do cuta thai nhi (cell-free DNA -
cfDNA) luu hanh trong méau cla nguoi me. Cac cfDNA nay cd nguon goc tu

nhau thai.

e Muc dich: Sang loc véi d6 chinh xac rat cao (>99%) céc bat thuong sé luong
nhiém sac thé nhu hdi chirng Down (Trisomy 21), Edwards (Trisomy 18),

Patau (Trisomy 13) va cac bat thuong NST gidi tinh.

e Vi du: MOt thai phu 36 tudi thuc hién NIPT & tuan th 10. Két qua cho thay
nguy ca cao thai nhi mac Trisomy 21. Bac si sé tu van thuc hién choc 6i dé

chan doan xac dinh.
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2. Cac phuong phap xam lan (Cé rui ro nhat dinh cho thai nhi)

Cac phuaong phap nay dugc chi dinh khi két qud sang loc cho thay nguy co cao,
hodc gia dinh cé tién s bénh di truyén. Ching cho két quad chdn doan chinh
Xac.

a. Sinh thiét tua nhau (CVS - Chorionic Villus Sampling)

e Nguyén tac: Lay mot mau mé nhd tir tua nhau (nhau thai) dé xét nghiém.

Tua nhau c6 cung nguon goc di truyén vdéi thai nhi.

e Thoi diém: Thuc hién sém, tir tuan tha 10 dén 13 cda thai ky.

e Muc dich: Phan tich nhiém sac thé (Karyotype) hoac phan tich gen dé chan
doan cac bénh nhu hdi chtng Down, Thalassemia, xo nang...

e Rui ro: Cé nguy co sdy thai khoang 0.5 - 1%.

e Vi du: Mot cap vg chong déu mang gen bénh Thalassemia. Ho thuc hién CVS
G tuan 11 dé xac dinh xem thai nhi c6 bi bénh & thé nang hay khong.

b. Choc do dich 6i

e Nguyén tac: Dung moét cay kim nhd, manh, xuyén qua thanh bung cla
ngudi me vao budng 6i dé€ rat mét lugng nhéd dich 6i (khodng 15-20ml). Dich
0i chra cac té bao cta thai nhi bong ra.

e Thoi di€ém: Thuong thuc hién & tuan 15-18 cla thai ky.

e Muc dich: Cac té bao cla thai nhi trong dich 6i dugc nubi cay dé lap bd
nhiém sac thé do (Karyotype), hoac phan tich ADN dé chan dodn cac
bénh/ho6i chiing di truyén.

e Rui ro: Nguy co sdy thai thap hon CVS, khodng 0.2 - 0.5%.
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e Vi du: K&t qua Double test cila moét thai phu cho nguy co cao mac hdi ching
Edwards (Trisomy 18). Chi dugc chi dinh choc 6i & tuan 16. K&t qua phan tich

Karyotype tlr té€ bao 6i xdc nhan thai nhi cé 3 NST s6 18.
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Phan lll: So sanh cac phuong phap chan doan trudc sinh

Bat thuong

Phuong phap a Muc dich phat hién (chu

yéu)

Khéng Sang Di tat hinh thai,
Suot
Siéu am xam An toan loc/Chan dau hiéu gai y
thai ky
lan doéan bat thuong NST
Tuan Khéng Nguy co Down,
Double/Triple
11-13/ xam An toan Sang loc Edwards, di tat
Test
15-20 lan ong than kinh
Bat thuong so6
TU Khéng Sang loc
luong NST (21,
NIPT tuan 9- xam An toan (do chinh
18, 13), NST qidi
10 lan X4ac cao)
tinh
Say
Bat thuong NST,
Sinh thiét tua  Tuan Xam thai
Ch&n doan  bénh di truyén
nhau (CVS) 10-13 lan (0.5-
don gen
1%)
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Bat thuong

Phuong phap a Muc dich phat hién (chu

yéu)

Say Bat thudng NST,
Tuan Xam thai bénh di truyén
Choc 06i Chan doan
15-18 lan (0.2- don gen, di tat
0.5%) ong than kinh

Phan IV: Y nghia va cac van dé dao duc sinh hoc

1. Y nghia

e DOi vGi gia dinh: Gilp cac cap vg chéng hi€u ro vé tinh trang stic khde cla
thai nhi, cé su chuan bj vé tam ly, tai chinh va ké hoach cham séc néu tré
sinh ra mac bénh. BDéng thoi, cho ho quyén dua ra quyét dinh vé viéc tiép tuc
hay cham dut thai ky.

e DOi v6i xa hdi: Gop phan lam gidm ty Ié tré em sinh ra mac cac bénh, tat di
truyén nang, ttrdé gidm ganh nang cho gia dinh va xa hdi, nang cao chat

luong dan sé.

2. Van dé dao duc sinh hoc

Viéc tu van va chédn doan trudc sinh cling dat ra nhiéu van dé phdc tap can can

nhac:
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e Quyén cua thai nhi: Van dé vé viéc quyét dinh cham dt thai ky khi phat

hién thai nhi cé di tat la mot trong nhirng tranh cai 16n nhat.

Ap luc lua chon: Cic cap cha me cé thé& phai déi mat vdi ap luc ndng né khi

dua ra quyét dinh lién quan dén tuong lai ciia dira con chua chao doi.

Nguy co lam dung: C6 nguy co cac ky thuat nay bi lam dung cho muc dich
khéng phai y khoa, vi du nhu lua chon gidi tinh thai nhi, gdy mat can bang
gidi tinh trong xa hoi.

Phan biét doi xu: Cé thé dan dén su ky thi, phan biét déi x&r d6i véi nhiing

nguoi khuyét tat trong xa hoi.

Vi vay, viéc tu van di truyén can duoc thuc hién moét cdch can trong, nhan van,
ton trong quyén tu quyét cla gia dinh va tuan thd nghiém ngat cac quy dinh

phap luat cing nhuy duic.
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