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CHAÅN ÑOAÙN 
TRÖÔÙC SINH 
HOÄI CHÖÙNG DIGEORGE

BS. CKI. Phan Thò Ngoïc Minh

IVFAS & Phoøng khaùm Ngoïc Lan

Hoäi chöùng DiGeorge ngaøy nay ñöôïc bieát ñeán laø hoäi 

chöùng do ñoät bieán maát ñoaïn treân nhieãm saéc theå (NST) 

22, ñaëc bieät laø treân caùnh daøi cuûa NST 22 kyù hieäu laø 

22q11.2. Hoäi chöùng naøy ñöôïc baùo caùo ñaàu tieân bôûi baùc 

só DiGeorge vaøo naêm 1965. 

TAÀN SUAÁT

Ñoät bieán maát ñoaïn ôû NST 22q11.2 laø hoäi chöùng do vi maát 

ñoaïn NST thöôøng gaëp nhaát vôùi tæ leä öôùc tính laø 1/4000 

treû sinh soáng. Hoäi chöùng naøy ñöôïc tìm thaáy vôùi tæ leä 

1/68 ôû nhöõng treû dò taät tim baåm sinh. Vaø ñaây laø nguyeân 

nhaân phoå bieán nhaát cuûa taät söùt moâi hôû haøm eách. Taùc 

giaû Rauch (2006) ghi nhaän hoäi chöùng DiGeorge chieám 

2,4% nhöõng tröôøng hôïp chaäm phaùt trieån taâm thaàn trí 

tueä. Beân caïnh ñoù, trong y vaên coù ghi nhaän hoäi chöùng 

maát ñoaïn NST 22q11 coøn ñi keøm theo moät soá beänh 

khaùc coù lieân quan ñeán di truyeàn trong gia ñình nhö: hoäi 

chöùng Marfan, beänh xô thaàn kinh (neurofibromatosis), 

beänh khôùp soï ñoùng sôùm (craniosynostosis)...

TIEÂU CHUAÅN CHAÅN ÑOAÙN

Hieän taïi chöa coù tieâu chuaån chaån ñoaùn roõ raøng cho 

hoäi chöùng DiGeorge. Ñaëc ñieåm laâm saøng thöôøng gaëp 

cuûa hoäi chöùng naøy laø: suy giaûm mieãn dòch; beänh tim 

baåm sinh; roái loaïn noäi tieát; haï calcium huyeát; khieám 

khuyeát voøm haàu, khaåu caùi cöùng; baát thöôøng thaän; 

chaäm phaùt trieån taâm thaàn... Beân caïnh teân DiGeorge 

hoäi chöùng ñoät bieán maát ñoaïn 22q11 coøn ñöôïc bieát 

ñeán vôùi teân goïi “CATCH 22”, ñöôïc Wilson vaø coäng söï 

(1993) ñaët teân theo 5 nhoùm trieäu chöùng thöôøng gaëp: 

Cardiac defects: baát thöôøng tim; Abnormal facies: 

baát thöôøng maët, Thymic hypoplasia: thieåu saûn tuyeán 
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öùc; Cleft palate: cheû voøm haàu; Hypocalcaemia: haï 

calcium huyeát.

Trong thai kyø, nhöõng phaùt hieän treân sieâu aâm cuûa hoäi 

chöùng DiGeorge thöôøng gaëp laø ña dò taät keát hôïp:

 Nhöõng baát thöôøng tim laø baát thöôøng phoå bieán vaø 

thöôøng gaëp nhaát cuûa hoäi chöùng naøy, ña phaàn caùc baát 

thöôøng tim laø baát thöôøng vuøng thaân noùn ñoäng maïch.

  Söùt moâi keøm cheû voøm haàu vôùi taàn suaát 10% ôû nhöõng 

ngöôøi coù ñoät bieán maát ñoaïn, tæ leä naøy cao hôn roõ reät 

trong daân soá chung laø 1/800.

 Baát thöôøng thaän: loaïn saûn thaän, baát saûn thaän hay thaän 

öù nöôùc moät beân hoaëc 2 beân vôùi taàn suaát laàn löôït laø 

4%, 12% vaø 5%.

  Taät thöøa ngoùn tay hay ngoùn chaân ôû nhöõng ngöôøi ñoät 

bieán maát ñoaïn 22q11 cuõng thöôøng hay ñöôïc phaùt 

hieän treân sieâu aâm vôùi tæ leä 1-4%, con soá naøy gaáp 10 

laàn tæ leä trong daân soá chung. Ngoaøi ra, baát thöôøng 

khaùc ôû chi coù theå gaëp nhö: tay chaân khoeøo hay baát 

saûn xöông quay / xöông chaøy.

  Caùc baát thöôøng khaùc cuõng coù theå gaëp vôùi taàn suaát 

thaáp hôn nhö: ñoát soáng keùm phaùt trieån moät beân, ñoát 

soáng hình caùnh böôùm, thoaùt vò hoaønh.

CHAÅN ÑOAÙN TRÖÔÙC SINH 
HOÄI CHÖÙNG DIGEORGE

Chaån ñoaùn baèng hình aûnh

Nhöõng daáu hieäu chæ ñieåm gôïi yù hoäi chöùng ñoät bieán maát 

ñoaïn 22q11 treân sieâu aâm tieàn saûn bao goàm 2 nhoùm: 

  Nhoùm I: caùc baát thöôøng caáu truùc cuûa thai ôû caùc cô 

quan nhö heä tim maïch, heä thaän tieát nieäu, thieåu saûn 

hay baát saûn tuyeán öùc, thai chaäm taêng tröôûng trong 

töû cung.

  Nhoùm II: nhöõng baát thöôøng nhoû thoaùng qua, khoâng 

ñaëc hieäu thöôøng ñöôïc goïi laø caùc “soft marker” treân 

sieâu aâm nhö khoaûng saùng sau gaùy “NT -- nuchal 

translucency” daøy, baát thöôøng veà löôïng nöôùc oái.

  Ngoaøi ra coøn coù caùc baát thöôøng khaùc hieám gaëp ñaõ 

ñöôïc neâu ôû phaàn treân nhö: khieám khuyeát oáng thaàn 

Baûng 1. Caùc trieäu chöùng laâm saøng thöôøng gaëp

Trieäu chöùng Taàn suaát

Chaäm phaùt trieån taâm thaàn >90%

Dò taät tim baåm sinh 76%

Khieám khuyeát voøm haàu 76%

Suy giaûm mieãn dòch 77%

Haï calcium huyeát 49%

Baát thöôøng thaän 36%

Chöùng khoù nuoát 35%

Ña oái 16%

Taät thöøa ngoùn 4%

Thoaùt vò hoaønh baåm sinh 1%
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kinh, thieåu saûn tieåu naõo, giaõn nheï naõo thaát beân, naõo 

uùng thuûy, chaân khoeøo, thoaùt vò hoaønh...

Caùc daáu hieäu thuoäc nhoùm I treân sieâu aâm

   Baát thöôøng tim thai coù theå phaùt hieän treân sieâu aâm 

hình thaùi hoïc thai ñöôïc lieät keâ ôû Baûng 2.

  Thieåu saûn hay baát saûn tuyeán öùc laø moät trong nhöõng 

tieâu chuaån chaån ñoaùn hoäi chöùng DiGeorge. Treân sieâu 

aâm, tuyeán öùc cuûa thai nhi coù theå ñöôïc nhaän bieát töø 

thôøi ñieåm thai 15 tuaàn. Tuyeán öùc thai nhi laø moät caáu 

truùc coù phaûn aâm daøy naèm phía tröôùc caùc maïch maùu 

lôùn, tuyeán öùc ñöôïc quan saùt roõ nhaát ôû maët caét “3 

maïch maùu” trong khi khaûo saùt vuøng thaân noùn ñoäng 

maïch vaø cung ñoäng maïch chuû cuûa tim thai. Hình 1 

moâ taû maët caét khaûo saùt tuyeán öùc treân sieâu aâm.

Hình aûnh baát saûn hay thieåu saûn tuyeán öùc coù giaù trò 

chaån ñoaùn cao vôùi ñoä nhaïy laø 90% vaø ñoä ñaëc hieäu 

98,5%. Vaø khi daáu hieäu naøy ñi keøm vôùi baát thöôøng 

vuøng thaân noùn ñoäng maïch thì raát ñaëc hieäu cho chaån 

ñoaùn hoäi chöùng DiGeorge.

Baûng 2. Caùc trieäu chöùng laâm saøng thöôøng gaëp

Baát thöôøng tim Taàn suaát

Ñöùt ñoaïn cung ñoäng maïch chuû (ÑMC) 50-89%

Khieám khuyeát vaùch lieân thaát 10%

Baát thöôøng thaân ñoäng maïch 34-41%

Töù chöùng Fallot 8-35%

Baát thöôøng ÑMC ñôn ñoäc 24%

Thaát phaûi 2 ñöôøng ra <5%

Chuyeån vò ñaïi ñoäng maïch <1%

Hình 1. Hình (a). Löôïc ñoà vaø Hình (b). Hình aûnh treân sieâu aâm cuûa tuyeán öùc ôû thai bình thöôøng: cho thaáy vuøng 

trung thaát treân ôû maët caét “3 maïch maùu”. Ñöôøng maøu ñoû vaø ñöôøng “calipers” cuûa con troû moâ taû pheùp ño 

ñöôøng kính tröôùc sau tuyeán öùc / ñöôøng kính tröôùc sau trung thaát trong loàng ngöïc. A: phía tröôùc; Ao: ñoäng 

maïch chuû; DA: oáng ñoäng maïch; DAo: ñoäng maïch chuû xuoáng; L: beân traùi; PA: ñoäng maïch phoåi; R: beân phaûi; 

SVC: tónh maïch chuû treân.

Tuyeán öùc

Khí quaûn

Eo ÑMC
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  Baát thöôøng thaän nieäu coù theå laø taïi thaän nhö baát saûn 

thaän, loaïn saûn thaän hay thaän ña nang hay baát thöôøng 

sau thaän do taéc ngheõn nhö giaõn ñaøi beå thaän vaø nieäu 

quaûn, nieäu quaûn sa vaøo loøng baøng quang. Khoâng 

khuyeán caùo thöïc hieän test chaån ñoaùn ñoät bieán NST 

22q11 ôû nhöõng tröôøng hôïp coù baát thöôøng thaän ñoäc 

nhaát khoâng ñi keøm caùc baát thöôøng khaùc.

  Söùt moâi, cheû voøm haàu laø baát thöôøng khaù phoå bieán 

thöôøng gaëp trong hoäi chöùng DiGeorge. Moät soá tröôøng 

hôïp cheû voøm haàu khoâng keøm söùt moâi raát khoù phaùt 

hieän treân sieâu aâm (Hình 2).

  Thai chaäm taêng tröôûng trong töû cung ñöôïc ñònh nghóa 

laø caân naëng thai döôùi baùch phaân vò thöù 10 cuûa tuoåi thai. 

Thai chaäm taêng tröôûng trong hoäi chöùng naøy thöôøng 

baét ñaàu raát sôùm vaøo tam caù nguyeät thöù hai vaø nhöõng 

tröôøng hôïp naøy coù tieân löôïng khoâng toát, coù theå daãn ñeán 

thai cheát trong töû cung hoaëc cheát chu sinh. Treân y vaên 

ghi nhaän khi keát hôïp daáu hieäu thai chaäm taêng tröôûng, 

baát thöôøng cung ñoäng maïch chuû vaø baát saûn / thieåu saûn 

tuyeán öùc coù theå giuùp phaùt hieän hoäi chöùng DiGeorge vôùi 

ñoä nhaïy laø 90% vaø ñoä ñaëc hieäu leân ñeán 100%.

Caùc daáu hieäu thuoäc nhoùm II “soft marker” 

treân sieâu aâm

  Khoaûng saùng sau gaùy (NT) daøy ñaõ ñöôïc chöùng minh 

coù ñi keøm vôùi baát thöôøng NST, beänh lyù tim maïch, baát 

thöôøng hoâ haáp, oáng thaàn kinh, nhieãm truøng baøo thai 

vaø baát thöôøng veà huyeát hoïc. Döïa treân nhöõng baùo caùo 

y vaên, khoâng khuyeán caùo thöïc hieän test chaån ñoaùn 

nhöõng thai coù NT daøy, tröø khi coù ghi nhaän coù baát 

thöôøng vuøng thaân noùn ñoäng maïch trong laàn sieâu aâm 

khaûo saùt hình thaùi hoïc thai ôû tuoåi thai lôùn hôn.

 Baát thöôøng löôïng nöôùc oái coù theå laø ña oái hay thieåu 

oái. Ña oái trong tröôøng hôïp naøy thöôøng do baát thöôøng 

vuøng haàu hoïng, laøm giaûm löôïng oái thai nuoát vaøo hay 

do heïp thöïc quaûn. Traùi laïi, thieåu oái trong tröôøng hôïp 

naøy laø do haäu quaû cuûa vieäc giaûm saûn xuaát nöôùc tieåu 

trong tröôøng hôïp coù baát thöôøng ôû thaän.

Hình 2. Söùt moâi treân moâ hình vaø treân sieâu aâm 3D

Hình 3. Xeùt nghieäm tìm maát ñoaïn NST 22q11 
baèng kyõ thuaät FISH
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Xeùt nghieäm chaån ñoaùn xaùc ñònh

Caùc kyõ thuaät ñöôïc duøng trong phoøng xeùt nghieäm 

ñeå khaûo saùt veà maët vi theå ñoät bieán maát ñoaïn laø: 

fluorescence in situ hybridization (FISH); microarray 

comparative genomic hybridization (CGH) vaø multiplex 

ligation-dependent probe amplification (MLPA).

Ñeå chaån ñoaùn thai coù ñoät bieán maát ñoaïn NST 22q11 hay 

khoâng, caàn phaûi thöïc hieän thuû thuaät choïc oái, laáy nöôùc oái ñeå 

xeùt nghieäm. Tuy nhieân, xeùt nghieäm tìm ñoät bieán maát ñoaïn 

khoâng laø chæ ñònh haøng ñaàu vaø thöôøng qui trong chaån ñoaùn 

tröôùc sinh. Tröôùc nhöõng baát thöôøng thai phaùt hieän treân sieâu 

aâm ñöôïc neâu treân, tröôùc tieân caàn loaïi tröø nhöõng baát thöôøng 

NST thöôøng gaëp nhaát laø roái loaïn soá löôïng NST 21, 13, 18 

vaø XY. Neáu khoâng coù phaùt hieän roái loaïn soá löôïng 4 caëp 

NST treân vaø keøm theo coù baát thöôøng veà hình thaùi hoïc thai 

nhö baát thöôøng vuøng thaân noùn ñoäng maïch, söùt moâi keøm 

cheû voøm haàu, baát saûn tuyeán öùc thì caàn thieát tieán haønh xeùt 

nghieäm chaån ñoaùn ñoät bieán maát ñoaïn NST 22q11.

Tuy nhieân coù 10% tröôøng hôïp khoâng tìm thaáy maát ñoaïn 

NST 22q11 nhöng vaãn ñöôïc xeáp vaøo chaån ñoaùn hoäi 

chöùng DiGeorge vì bieåu hieän laâm saøng coù ñaày ñuû trong 

nhoùm CATCH. Trong tình huoáng naøy, NST bò ñoät bieán 

maát ñoaïn coù theå laø 10p13 hay 18q21.33.

CHAÅN ÑOAÙN DI TRUYEÀN 
TRÖÔÙC LAØM TOÅ 
HOÄI CHÖÙNG DIGEORGE

Chaån ñoaùn di truyeàn tröôùc laøm toå (Preimplatation 

Genetic Diagnosis – PGD) laø kyõ thuaät ñöôïc thöïc hieän 

ñaàu tieân naêm 1990 vôùi muïc ñích taàm soaùt leäch boäi cho 

nhöõng beänh nhaân laøm thuï tinh trong oáng nghieäm. Ngaøy 

nay, vôùi söï tieán boä cuûa khoa hoïc kyõ thuaät, PGD coù theå 

chaån ñoaùn nhöõng baát thöôøng phöùc taïp hôn nhö: beänh lyù 

ñôn gen, chuyeån ñoaïn, maát ñoaïn.

Trong kyõ thuaät PGD, phoâi tröôùc khi chuyeån vaøo buoàng 

töû cung seõ ñöôïc sinh thieát caùc phoâi baøo ñeå khaûo saùt 

baèng kyõ thuaät FISH tìm ñoät bieán maát ñoaïn. Ngoaøi ra, 

cuõng coù theå söû duïng kyõ thuaät CGH vaø MLPA

TOÙM LAÏI

Hoäi chöùng DiGeorge ñoät bieán maát ñoaïn NST 22q11.2 

laø taäp hôïp caùc nhoùm trieäu chöùng baát thöôøng tim, baát 

thöôøng maët, thieåu saûn / baát saûn tuyeán öùc, söùt moâi cheû 

voøm vaø haï calcium huyeát.

Chaån ñoaùn tröôùc sinh hoäi chöùng DiGeorge baèng sieâu 

aâm tieàn saûn vaø baèng xeùt nghieäm dòch oái tìm ñoät bieán 

maát ñoaïn NST 22q11.2. 
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