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Tong 6n Di truyén y hoc: Tu van va Chan dodn
trudc sinh

Di truyén y hoc la mot Iinh vuc quan trong, gilp chdn dodn, phong ngtra va diéu
tri cac bénh, tat di truyén & nguoi. Viéc hi€u ré cac co ché di truyén va (ng
dung cac ky thuat hién dai la nén tdng dé€ bdo vé sic khde con ngudi va nang

cao chat lugng dan so.

Phan I: Co sé cua di truyén y hoc
1. Bénh di truyén phan ta

La cac bénh do dot bién gen gay ra, lam thay déi cau trdc cta protein, dan dén

réi loan chuyén hda hoac chic nang té bao.

e Bénh Phenylketon niéu (PKU)

Co ché: Do dot bién gen lan trén NST thuong s6é 12, gay thiéu hut enzyme
Phenylalanine hydroxylase.Gidi thich: Enzyme nay c6 vai tro chuyén héda
Phenylalanine (mo6t axit amin) thanh Tyrosine. Khi thi€u enzyme,
Phenylalanine tich tu trong mau, gay tén thuong ndo, dan dén thi€u nang tri
tué va cac van dé than kinh khac.Vi du: M6t dia tré so sinh néu dugc phat
hién mac bénh PKU sém c6 thé duoc diéu tri bang ché do an kiéng nghiém
ngat, loai bd Phenylalanine khdi khdu phan an, gitp tré phat trién gan nhu

binh thuong.
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e Bénh hong cau hinh liém

Co ché: Do dot bién gen lan (gen trdi khdéng hoan toan) méa héa chubi B-
globin trong phan t& hemoglobin (Hb). D6t bién thay thé axit amin Glutamic
bang Valine.Giai thich: Hemoglobin dot bién (HbS) lam héng cau bién dang
thanh hinh liém khi @ moi truong thi€u oxy. Héng cau hinh liém dé va, gay
thi€u mau va cé thé gay tac nghén mach mau, dan dén dau dén va tén
thuong cac co quan.Vi du: Nguoi di hgp ti (mang mét gen HbA va mot gen
HbS) cé kha nang khang bénh sét rét toét hon nguai binh thudng, day la moét
vi du vé uu thé cla thé di hgp. Nguoi dong hop tilan (HbS/HbS) bi€u hién

bénh nang.

2. H6i chirng bénh lién quan dén dét bién nhiém sac thé (NST)

La cac bénh gay ra do su thay déi bat thuong vé s6 lugng hoac cau tric cla

nhiém sac thé.
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Cap NST bat

Hdi chung Pac diém kiéu hinh
thuong

3 NST s6 21 Mat det, mat xéch, ludi day, c6 Nam
Down (Pao) (47, XX/XY, ngan, gay rong, thi€u nang tri hoac

+21) tué, di tat tim. N

N{, lun, c6 ngan, tuyén vu khong
Chicé 1 NST
Turner (Tocno) phat trién, khéng c6 kinh nguyét, N
X (45, X0)
vO sinh.

Nam, chan tay dai, tinh hoan
Thua 1 NST X

Klinefelter nhd, si dan, vo sinh, cé thé cé céac
d nam (47, Nam
(Claiphento) dac diém nit hdéa (nguc phat
XXY)
trién).

3 NST s6 18 Di tat tim, than, sit moéi, hd ham  Nam
Edwards (Et-

(47, XX/XY, éch, tay nam chat. TuGi tho rat hoac
uot)

+18) ngan. NG

Phan IlI: Di truyén hoc tu van

3. Khai niém va vai tro

Di truyén hoc tu van la qué trinh céc chuyén gia cung cap théng tin va ho trg
cho céc cad nhén, cap vg chéong hoac gia dinh c6 nguy co mac bénh di truyén.

Vai tro cla tu van la gidp ho hi€u ré vé bénh, nguy co di truyén, cac lua chon

xét nghiém va dua ra quyét dinh phu hop.
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4. Quy trinh tu van di truyén

1. Chan doan chinh xac bénh: Sir dung cdc phuong phap xét nghiém sinh

hda, té bao hoc, phan tir dé xac dinh ddng bénh di truyén.

2. Xay dung pha hé: Vé so do pha hé cua gia dinh dé theo doi su di truyén

cla bénh qua cac thé hé.

3. Tinh toan xac suat: Dua vao pha hé va quy luat di truyén, tinh todn nguy

co (xac suat) sinh con mac bénh.

4. Pua ra loi khuyén: Giai thich cdc két qua, nguy co va dé xuat cac lua chon
(nhu xét nghiém trudc sinh, thu tinh trong 6ng nghiém vai sang loc phoi) dé

gia dinh tu dua ra quyét dinh.

5. Vi du vé tu van di truyén

e Vi du 1: MOt cap vo chéng déu binh thuong nhung cé em trai cla nguoi
chéng mac bénh bach tang (do gen 1an a gay ra). Ho lo lang vé viéc sinh con.
Quy trinh tu van:

1. Xay dung pha hé: Xac dinh bé me cla ngudi chong phai cé ki€u gen di

hop (Aa).

2. Tinh xéc suat: Xac suat nguoi chong cé kiéu gen di hop (Aa) la 2/3. Ngudi
vg khong cé tién st gia dinh, gid st cé ki€u gen AA. Xac suat sinh con bi
bénh la 0. Tuy nhién, néu nguoi vo cling la di hgp tl (Aa), thi xac suat sinh
con bi bénh (aa) la: 2/3 (xac suat chong la Aa) x 1 (xac suat vo la Aa, néu

da xét nghiém) x 1/4 = 1/6.
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3. Loi khuyén: Tu van cho cap doéi lam xét nghiém gen dé xac dinh chinh
xac ki€u gen. Néu ca hai déu la di hop t&, ho c6 thé lua chon chdn doan

trudc sinh.

e Vi du 2: M6t thai phu 38 tudi, c6 nguy co cao sinh con mac hoi chirng Down.
Quy trinh tu van:
1. Gidi thich nguy co: TuGi me cang cao, nguy co roi loan phan li NST trong
gidm phan cang I6n, dan dén tang kha nang sinh con bi Iéch boi NST, dac

biét la hoi chirng Down.

2. Dé xuat xét nghiém: Gidi thiéu cac phuong phap sang loc khong xam
lan (NIPT) d€ danh gid nguy co. Néu két qua NIPT nguy co cao, tu van tiép
vé cac phuong phap chan doan xam lan (choc 6i) dé c6 két qua chinh xac

100%.

Phan lll: Chan dodn trudc sinh bang ky thuat hién dai
6. Muc dich

Ch&n doan trudc sinh nham phat hién sém cac di tat hodc bénh di truyén cua
thai nhi ngay tu giai doan dau cla thai ky, gilp gia dinh cé su chuan bj va lua
chon can thiép phu hagp.

7. Céc ky thuat phé bién

Cac ky thuat dugc chia thanh hai nhdm chinh: khéng xam Ian (sang loc) va xam

|an (chan dodn).
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Thoi Mau xét

Ky thuat Muc dich/Uu di€m Nhuoc di€m
diém nghiém

Ky thuat khéng xam lan (Sang loc)

Khéng phat hién

Suot
Phat hién di tat hinh  dugc bénh di
thai ky
thai. Do d0 mo da truyén phan ta. Do
(dac Hinh anh
Siéu am gay dé sang loc chinh xac phu
biét thai nhi
nguy co Down. An thubéc vao may méc
tuan
toan tuyét doi. va chuyén mon bac
11-14)
Sl.
Chi phi cao. Van la
Do chinh xéac rat cao
Mau cua xét nghiém sang
Xét TU tuan (>99%) cho cac hoi
me (chlra loc, can chan doan
nghiém tha 9- ching Down,
cfDNA cua lai bang ky thuat
NIPT 10 Edwards, Patau. An
thai nhi) xam lan néu két

toan cho me va bé.
gua nguy co cao.

Ky thuadt xam lan (Chan doan)
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(SALE]S

Choc do

dich 6i

Sinh
thiét tua
nhau

(CVS)

Tuan

15-20

Tuan

10-13

Mau xét

nghiém

Dich 06i
cha té
bao cla

thai nhi

M6 banh
nhau (tua

nhau)

Muc dich/Uu diém

Ché&n doan chinh
xac 100% céac bat
thuong NST (lap
Karyotype) va nhiéu
bénh di truyén phan

2

tu.

Cho két qua chan
dodn sém hon choc

Oi.
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Nhuoc diém

C6 nguy co say thai
nhod (~0.5%). Thuc

hién muon.

Nguy co sdy thai
cao haon choc 0i
mot chidt (~1%). Cé
thé xay ra hién
tugng kham banh

nhau.
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