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1. Di truyén y hoc tu van

Di truyén y hoc tu van la moét linh vuc cta di truyén hoc nguoi, két hop gilra viéc
chdn doén, cung cép thong tin va dua ra 16i khuyén vé cac bénh, tat di truyén.
Linh vuc nay gilp cac ca nhan va gia dinh hi€u va thich ng véi cac khia canh y
té€, tdm ly va gia dinh cla céc bénh di truyén.

1. Khai niém va muc dich

Khai niém: Di truyén y hoc tu van la qué trinh chuyén gia di truyén cung cap
thoéng tin va ho trg cho céc cd nhan hoac gia dinh cé nguy co hodc dang mac

cac bénh di truyén, giup ho dua ra quyét dinh phu hop.
Muc dich:
e Chan doéan, cung cap théng tin vé kha nang mac bénh di truyén.

e Dua ra |6i khuyén vé viéc két hon, sinh con dé€ gidm thiéu kha nang sinh ra

con bi dij tat.

e Gilp cac capvo choéng lua chon phuong phép phu hgp dé€ sinh ra nhitng dia

con khde manh.
2. Chuc nang va quy trinh
Chuc nang chinh:
1. Xay dung pha hé cla nguoi can tu van.

2. Chan doan chinh xac bénh, tat di truyén.
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3.

4.

Du doan kha nang di truyén bénh cho thé hé sau.

Tu van cac lua chon va hudng giai quyét.

Quy trinh tu van di truyén thuong bao gom cac budc:

3.

. Thu thap thong tin: Chuyén gia sé héi vé tién st bénh tat cia cad nhan va

gia dinh, sau dé lap mot so d6 pha hé chi tiét.

. Chan doan: Dua trén thdng tin pha hé va két quéa cla cac xét nghiém vy

khoa (xét nghiém gen, phan tich nhiém sac thé), chuyén gia sé xac dinh

chinh xac bénh hoac nguy co.

. Cung cap thong tin: Giai thich vé ban chat cia bénh, ki€u di truyén, nguy

co tai phat trong gia dinh, cac lua chon xét nghiém, quén ly va diéu tri.

Ho6 tro ra quyét dinh: Gilp gia dinh hiéu ré cac lua chon cdia minh (vi du:
c6 con, nhan con nudi, s dung cac ky thuat hé trg sinh san) va dua ra quyét

dinh phu hop nhat véi hoan cdnh va gia tri ctia ho.

Vi du minh hoa

e Vi du 1: MOt cap vg chong dén tu van vi trong gia dinh bén chong cé ngudi

mac bénh mau khé dong (hemophilia), mot bénh di truyén 1an lién két véi
nhiém sac thé X. Chuyén gia sé lap pha hé, xac dinh nguoi vo khéng mang
gen bénh, nguoi chong khoéng bi bénh. Tuy nhién, néu chi gai cla nguoi
chong mang gen bénh, con trai cGa chi c6 50% nguy co mac bénh. Chuyén
gia sé gidi thich rang cap vg chéng nay khdéng c6 nguy co sinh con mac bénh
nay vi ngudi chdéng khoéng bi bénh va khong truyén gen lan trén X cho con

trai.
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e Vi du 2: M6t phu nt 38 tudi mang thai lan dau. Do tudi me cao lam tang
nguy ca con bi hoi chiing Down, chuyén gia tu van dé nghi thuc hién cac xét
nghiém sang loc trugc sinh nhu NIPT. Dua trén két qua, néu nguy co cao, ho
sé dugc tu van ti€p vé cac xét nghiém chan doan nhu choc 6i dé€ cé két qua

chinh xac.

Il. Sang loc va Chan doan trudc sinh

Day la hai nhdm phuong phép quan trong gilp phat hién sém céc di tat bam

sinh hoac bat thuong di truyén & thai nhi.
1. Phan biét Sang loc va Chan doan trudc sinh

Su khac biét co ban gilta hai nhdm phuong phap nay dugc thé hién qua bang

Sau:
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Tiéu chi

Muc dich

Poi tuong

Muc do

an toan

Muc do

chinh xac

Sang loc trudc sinh (Screening)

Phat hién cac thai ky c6 nguy
co cao mac dj tat. K&t qua chi
mang tinh xac suat, khéng

khang dinh.

Ap dung rong rai cho tat ca céac

thai phu.

An toan, khéng xam lan, khoéng

gay hai cho me va thai nhi.

PO chinh xac tuong doi, co thé
c6 duong tinh gid hoac am tinh

[ rd

gia.

Siéu am, Double test, Triple test,

NIPT.
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Chan doan trudc sinh

(Diagnostic)

Khang dinh chac chan thai
nhi c6 mac moét di tat cu thé

hay khong.

Chi ap dung cho cac trudng
hop c6 nguy co cao sau
sang loc hoac cé tién s gia

dinh.

Cé xam lan, tiém an mot ti
|& nho rui ro cho thai nhi (vi

du: sdy thai).

DO chinh xac rat cao (trén

99%).

Choc 0i, sinh thiét tua nhau

(CVS).
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IIl. Cdc phuong phdp sang loc trudc sinh phé bién

1. Siéu am (Ultrasound)

e Nguyén tac: S dung séng &m thanh tan sé cao dé tao ra hinh anh cua thai
nhi va t& cung.

e Giai thich: Siéu am la phuong phéap an toan, khong xam lan, gitp theo doi
su phat trién cla thai va phat hién sdm cac bat thuong vé hinh thai.

e Cac moc quan trong:

o Tuan 11-14: Po dd mo da gay (Nuchal Translucency - NT). D6 mo da gay
tang la mot dau hiéu chi di€ém nguy co cao vé bat thudng nhiém sac thé
(nhu H6i chdng Down).

o Tuan 18-22: Siéu am hinh thai hoc 4D/5D dé khao sat chi tiét cac co
qguan cuUa thai nhi, phat hién cac di tat nhuhd ham éch, dj tat tim, di tat

ong than kinh,

e Vi du: Két qud siéu am & tuan 12 cho thay d6 md& da gdy cla thai nhi la
3.5mm (ngudng binh thugng 2.5mm). Pay la dau hiéu nguy co cao va thai

phu sé duoc tuvan lam thém cac xét nghiém khac nhu NIPT hoac choc 6i.
2. Xét nghiém sinh héa (Double test va Triple test)

a. Double test

e Nguyén tac:Po néng dé 2 chat trong mau me: PAPP-A (Pregnancy
associated plasma protein A) va free 3-hCG (human Chorionic

Gonadotropin).
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e Gidi thich: Xét nghiém nay duogc thuc hién & quy | (tuan 11-13). Két qua
dugc két hop vai két quad siéu am do dé6 mo da gdy va tudi cia me dé tinh
todn nguy co mac cac hoi chirng Down (Trisomy 21), Edwards (Trisomy 18)

va Patau (Trisomy 13).

e Vi du: Mot thai phu c6 két qua Double test cho thay néng dd PAPP-A thap va
free B-hCG cao bat thuong. Phan mém tinh toadn nguy co cho ra két qua
1/100 cho Hoi chiing Down. Con s6 nay cho thay trong 100 thai phu cé két

qua tuong tu, cé 1 nguoi sé sinh con bi Down. Bay la nguéng nguy co cao.
b. Triple test

e Nguyén tac:Po néng ddé 3 chat trong mau me: AFP (Alpha-
fetoprotein), hCG, va Estriol (uE3).

e Giai thich: Xét nghiém nay dugc thuc hién & quy Il (tuan 15-20). Triple test
gilp sang loc nguy co HOi chirng Down, Edwards va di tat 6ng than kinh.

e Vi du 1: Két qua Triple test cho thay nobng doé AFP cao bat thuong. Day cé
thé la dau hiéu cla dj tat 6ng than kinh (nhu tat nt dot séng) hoac song
thai. Thai phu sé dugc chi dinh siéu am chi tiét dé kiém tra.

e Vi du 2: Két qua cho thay AFP va Estriol thap, trong khi hCG cao. Day la dau

hiéu goi y nguy co cao mac Hbi ching Down.
3. Sang loc trudc sinh khéng xam lan (NIPT)

e Nguyén tac:Phan tich cac doan DNA tu do cta thai nhi (cell-free fetal

DNA - cffDNA) luu hanh trong mau cua ngudi me.
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e Gidi thich: NIPT la phuong phap sang loc hién dai, cé d6 chinh xac rat cao
(trén 99%) doi véi cac hoi chiing Down, Edwards, Patau. Phuong phap nay cé
thé thuc hién sém tlir tuan thi& 9 cda thai ky va hoan toan an toan cho thai
nhi.

e Vi du: Mot thai phu 35 tudi, cé két qua Double test nguy co cao. Chij lua chon
lam NIPT dé c6 thém thong tin trudc khi quyét dinh choc 6i. Két qua NIPT tra
vé "Nguy co thap" déi véi cac hoi ching phé bién. Diéu nay gilp gia dinh yén

tam hon va cé thé khdng can thuc hién thd thuat xam lan.

IV. Cac phuong phap chan dodn truéc sinh

Cac phuong phap nay duoc chi dinh khi két qua sang loc cho thay nguy co cao,

nham dua ra két luan cudi cung.
1. Choc huat dich 6i

e Nguyén tac:Dung mét kim nhé, choc qua thanh bung cia ngudi me

vao buong 6i dé€ rut mot lueng nhé dich 6i (khoang 15-20ml).

e Giai thich: Dich 6i chra cac té bao cla thai nhi. Cac té bao nay sé dugc nudi
cay va phan tich bé nhiém sac thé (lap Karyotype) hoac phan tich DNA dé
chdn doan xéac dinh cac bénh ly di truyén. Thd thuat nay thuong dugc thuc
hién ttr tuan 15-20 cla thai ky. C6 mot rdi ro nhd (khodng 0.2-0.5%) gay say
thati.

e Vi du: M6t thai nhi cé két qua NIPT nguy co cao véi HOi chiing Down. Thai
phu dugc chi dinh choc 6i. K&t qua phan tich Karyotype tlU té bao 6i la 47,

XX, +21, khang dinh thai nhi la bé géi va mac Hoi chitng Down.
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2. Sinh thiét tua nhau (CVS - Chorionic Villus Sampling)

e Nguyén tac:Lay mdét mau mé nhé tir banh nhau (tua nhau) dé xét
nghiém di truyén.

e Giai thich: Tua nhau cé nguén géc tir phdi thai nén cé cung bd gen véi thai
nhi. Uu diém cla CVS la cé thé thuc hién sdm hon choc 6i (t&r tuan 10-13),
gilp gia dinh cé chan doan sém. Tuy nhién, rdi ro sdy thai cia CVS cao hon
choc 6i mot chut.

e Vi du: Mot cap vo chdng déu mang gen bénh tan mau béam sinh
(Thalassemia). Ho dugc tu van lam CVS & tuan 11 dé xac dinh xem thai nhi
c6 bi bénh & thé nang hay khong. Két qua phéan tich gen tir mau tua nhau cho
thay thai nhi mang ca hai gen bénh tlr b6 va me, khang dinh mac bénh

Thalassemia thé nang.

V. Tam quan trong va y nghia cta tu van, sang loc truéc
sinh

Viéc két hop di truyén y hoc tu van véi cac ky thuat sang loc va chdn doan trudc
sinh mang lai y nghia to I6n:

e DOi vai gia dinh: Gilp cac cap vg chong cé day du thong tin dé€ dua ra
nhirng quyét dinh sdng sudt lién quan dén sdc khde sinh sdn va tuong lai cla
con cai. Giup chuan bj vé tam ly va ké hoach cham séc néu thai nhi dugc
chdn dodn mac bénh.

e POi v6i xa hodi: Gop phan lam giam ty |é tré sinh ra mac cac bénh, tat di

truyén nang, tir dé nang cao chat lugng dan sé va giam ganh nang cho hé
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thong y té va toan xa hoi.
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