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GIÔÙI THIEÄU

Thuaät ngöõ “chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå” ñöôïc dòch 

töø tieáng Anh “Preimplantation Genetic Diagnosis”, vieát 

taét laø PGD. Muïc tieâu cuûa PGD laø nhaèm taïo ra nhöõng thai 

kyø khoâng bò baát thöôøng veà di truyeàn ñaõ ñöôïc chaån ñoaùn 

vaø taàm soaùt. Kyõ thuaät naøy cho pheùp caùc caëp vôï choàng 

coù nguy cô truyeàn caùc beänh lyù veà di truyeàn cho con coù 

cô hoäi sinh con khoâng maéc beänh, maø khoâng phaûi boû thai 

khi phaùt hieän beänh lyù thoâng qua chaån ñoaùn tieàn saûn. Do 

ñoù, PGD coù theå ñöôïc xem laø moät daïng chaån ñoaùn tröôùc 

sinh ñaëc bieät, ñöôïc thöïc hieän treân caùc phoâi töø thuï tinh 

trong oáng nghieäm (TTTON), tröôùc khi phoâi ñöôïc chuyeån 

vaøo töû cung.

Naêm 1990, PGD ñöôïc thöïc hieän ñaàu tieân vôùi phoâi töø 

TTTON nhaèm saøng loïc di truyeàn treân ñoái töôïng phoâi 

ngöôøi. Sau 20 naêm phaùt trieån, PGD ñaõ trôû thaønh moät 

xeùt nghieäm laâm saøng quan troïng trong kyõ thuaät hoã trôï 

sinh saûn vôùi hôn 6500 chu kyø TTTON – PGD ñöôïc thöïc 

hieän treân toaøn theá giôùi vaø cho ñeán nay, haøng nghìn treû 

ñöôïc sinh ra khoûe maïnh töø kyõ thuaät naøy ñaõ ñöôïc baùo 

caùo. Soá lieäu töø hai baùo caùo gaàn nhaát trong caùc baùo caùo 

haøng naêm veà PGD toaøn chaâu AÂu, soá lieäu töø hai baùo caùo 

gaàn nhaát, baùo caùo laàn IX vaø laàn X, cho thaáy moãi naêm 

chaâu AÂu coù khoaûng 6.000 tröôøng hôïp PGD ñöôïc thöïc 

hieän vaø khoaûng 1.000 em beù PGD ra ñôøi. Taïi khu vöïc 

Ñoâng Nam AÙ, PGD cuõng ñaõ ñöôïc thöïc hieän thöôøng quy 

töø 5-10 naêm qua taïi Thaùi Lan, Malaysia vaø Singapore ñeå 

chaån ñoaùn leäch boäi, chuyeån ñoaïn nhieãm saéc vaø chaån 

ñoaùn caùc beänh lyù ñôn gen. 

ÖÙNG DUÏNG CUÛA PGD

PGD coù nhieàu öu ñieåm so vôùi chaån ñoaùn tieàn saûn thoâng 

thöôøng, trong ñoù, quan troïng nhaát laø giuùp traùnh ñöôïc 

vieäc phaûi chaám döùt thai kyø, boû thai neáu phaùt hieän thai 

nhi coù baát thöôøng di truyeàn. Vieäc chaám döùt thai kyø khi 

phaùt hieän beänh lyù thoâng qua chaån ñoaùn tieàn saûn coù theå 

aûnh höôûng ñeán söùc khoûe, töông lai saûn khoa cuûa ngöôøi 

phuï nöõ hay ñeå laïi nhöõng di chöùng veà thöïc theå hay taâm 

lyù cho ngöôøi phuï nöõ. Ngoaøi ra, trong moät soá tröôøng hôïp, 

vieäc boû thai coù theå gaëp phaûi moät soá vaán ñeà veà phaùp lyù 

hay toân giaùo. Vôùi kyõ thuaät PGD, ngöôøi ta coù theå tieán 

haønh thöïc hieän vieäc chaån ñoaùn caùc baát thöôøng nhieãm 
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saéc theå (NST) cuûa phoâi tröôùc khi chuyeån vaøo töû cung 

ngöôøi phuï nöõ. Ñaây ñöôïc xem laø chæ ñònh phoå bieán nhaát 

hieän nay cuûa PGD taïi caùc trung taâm TTTON treân theá 

giôùi, chieám hôn 90% caùc tröôøng hôïp coù thöïc hieän PGD. 

Moät soá toång quan veà caùc phaân tích veà di truyeàn cuûa saåy 

thai töï nhieân thaáy raèng töø 50-90% thai saåy laø do baát 

thöôøng NST. Trong ñoù, baát thöôøng veà soá löôïng NST 13, 

14, 15, 16, 21 vaø 22 laø nguyeân nhaân thöôøng gaëp nhaát 

cuûa saåy thai. Vaán ñeà ñöôïc ñaët ra laø laøm theá naøo loaïi ñöôïc 

caùc phoâi leäch boäi hay coù baát thöôøng NST tröôùc khi caáy 

vaøo buoàng töû cung giuùp giaûm saåy thai vaø giaûm tæ leä boû 

thai khi phaùt hieän baát thöôøng ôû thai baèng chaån ñoaùn tieàn 

saûn thoâng thöôøng. 

Coù hai nhoùm phuï nöõ coù theå ñöôïc aùp duïng trong chæ ñònh 

chaån ñoaùn baát thöôøng NST laø (1) nhöõng phuï nöõ hieám 

muoän ñang ñieàu trò voâ sinh baèng TTTON. PGD caùc phoâi 

TTTON cho pheùp xaùc ñònh vaø loaïi boû caùc phoâi coù baát 

thöôøng veà di truyeàn ñeå traùnh söï phaùt trieån vaø sinh ra 

nhöõng caù theå bò beänh di truyeàn, ñoàng thôøi, theo moät soá 

taùc giaû, coù theå giuùp caûi thieän tæ leä laøm toå cuûa phoâi sau 

khi ñöôïc chuyeån vaøo töû cung vaø (2) nhöõng phuï nöõ khoâng 

thuoäc nhoùm hieám muoän, coù tieàn söû saåy thai nhieàu laàn 

khoâng roõ nguyeân nhaân, lôùn tuoåi, coù tieàn söû sinh con baát 

thöôøng NST hoaëc boá meï coù nguy cô truyeàn cho con caùc 

beänh di truyeàn lieân keát vôùi giôùi tính...

Ngoaøi ra, PGD coøn coù theå ñöôïc aùp duïng ñeå chaån ñoaùn 

beänh do baát thöôøng gen. Hieän nay, PGD coù theå ñöôïc 

aùp duïng ñeå chaån ñoaùn cho hôn 170 beänh lyù khaùc nhau 

coù lieân quan ñeán roái loaïn ñôn gen. Caøng ngaøy caùc nhaø 

khoa hoïc caøng xaùc ñònh ñöôïc trình töï ADN cuûa caùc gen 

naøy. Ñieàu naøy cho pheùp PGD chaån ñoaùn xaùc ñònh caùc 

phoâi khoâng coù caùc gen beänh vaø cho pheùp choïn loïc, caáy 

caùc phoâi naøy vaøo töû cung. Beân caïnh ñoù, PGD coøn ñöôïc 

chæ ñònh cho caùc caëp vôï choàng coù nguy cô truyeàn beänh 

lyù di truyeàn cho con. Ñoái vôùi beänh lyù do gen troäi ôû NST 

thöôøng, ngöôøi mang gen beänh coù khaû naêng taïo ra 50% 

soá phoâi bò maéc beänh. Ñoái vôùi beänh lyù do gen laën ôû NST 

thöôøng, caëp vôï choàng mang gen beänh coù khaû naêng taïo 

ra 25% soá phoâi maéc beänh. Neáu ngöôøi phuï nöõ mang 

gen beänh laën, treân NST giôùi tính seõ coù khaû naêng taïo ra 

25% phoâi maéc beänh, trong ñoù 50% soá phoâi laø trai seõ 

bò beänh.

Ngaøy nay, PGD khoâng chæ giôùi haïn ôû vieäc loaïi tröø caùc 

beänh lyù di truyeàn theå hieän ngay luùc sinh, maø coøn ñöôïc 

môû roäng ñeå loaïi tröø caùc beänh lyù di truyeàn khôûi phaùt 

muoän do caùc yeáu toá di truyeàn tieàm aån. Nhöõng gen naøy 

tuy khoâng chaéc chaén gaây beänh nhöng ngöôøi coù caùc gen 

naøy coù theå coù nguy cô cao bò moät beänh lyù nhaát ñònh, ví 

duï taàm soaùt gen gaây beänh ung thö vuù BRCA1. Gaàn ñaây 

PGD coøn ñöôïc aùp duïng trong caùc chæ ñònh khoâng lieân 

quan ñeán beänh, nhö choïn loïc caùc phoâi coù heä HLA phuø 

hôïp vôùi treû beänh ñaõ sanh ra tröôùc ñoù. Kyõ thuaät naøy ñöôïc 

aùp duïng ñeå tìm nhöõng phoâi khoûe maïnh, ñoàng thôøi coù 

HLA töông thích vôùi treû bò beänh coù cuøng boá meï. Ñieàu 

naøy cho pheùp söû duïng lieäu phaùp baèng teá baøo goác ñeå 

ñieàu trò beänh cho caùc treû beänh vôùi nguoàn teá baøo goác coù 

heä HLA töông thích. 

KYÕ THUAÄT

Kyõ thuaät cuûa PGD döïa treân vieäc thöïc hieän TTTON ñeå 

taïo phoâi, sau ñoù sinh thieát phoâi vaø tieán haønh chaån ñoaùn 

di truyeàn. Nhìn chung, quy trình kyõ thuaät cuûa PGD bao 

goàm ba coâng ñoaïn chính laø (1) laøm thuûng maøng trong 

suoát, (2) sinh thieát phoâi vaø (3) chaån ñoaùn di truyeàn.

Laøm thuûng maøng trong suoát nhaèm muïc ñích taïo moät loã 

treân maøng trong suoát. Thoâng qua loã thuûng naøy, ngöôøi ta söû 
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duïng kim sinh thieát ñeå huùt caùc teá baøo coù trong phoâi. Quaù 

trình laøm thuûng maøng trong suoát coù theå ñöôïc thöïc hieän 

baèng nhieàu caùch khaùc nhau nhö (1) söû duïng dung dòch 

Tyrodes coù tính acid, (2) xeù maøng trong suoát baèng phöông 

phaùp cô hoïc vaø (3) söû duïng tia laser khoâng tieáp xuùc.

Hieän nay, sinh thieát teá baøo ñeå laøm chaån ñoaùn di truyeàn 

coù theå thöïc hieän ôû caùc giai ñoaïn khaùc nhau trong quaù 

trình phaùt trieån cuûa phoâi nhö (1) sinh thieát caùc theå cöïc 

ôû giai ñoaïn noaõn tröôûng thaønh hay sau thuï tinh; (2) sinh 

thieát phoâi baøo ôû giai ñoaïn phaân chia vaøo ngaøy thöù 3 (6-8 

teá baøo) vaø (3) sinh thieát caùc teá baøo laù nuoâi ôû giai ñoaïn 

phoâi nang. Sinh thieát theå cöïc coù öu ñieåm laø ít aûnh höôûng 

ñeán söï phaùt trieån cuûa phoâi vì ñaây laø caùc saûn phaåm phuï 

bò loaïi boû trong quaù trình phaùt trieån cuûa tröùng vaø hôïp 

töû. Ngoaøi ra, sinh thieát theå cöïc coù theå ñöôïc phoáâi hôïp 

vôùi sinh thieát phoâi baøo ñeå taêng ñoä chính xaùc cuûa caùc 

chaån ñoaùn di truyeàn. Tuy nhieân, sinh thieát theå cöïc coù 

nhöôïc ñieåm lôùn laø chæ coù theå chaån ñoaùn caùc baát thöôøng 

töø meï do theå cöïc chæ chöùa caùc nhieãm saéc theå xuaát phaùt 

töø tröùng. Trong khi ñoù, vieäc sinh thieát phoâi ôû giai ñoaïn 

phaân chia ñöôïc aùp duïng phoå bieán nhaát hieän nay. ÔÛ giai 

ñoaïn phaùt trieån naøy, caùc phoâi baøo coù tính toaøn naêng 

(potitotent) neân vieäc laáy ñi 1-2 teá baøo trong phoâi thöôøng 

khoâng aûnh höôûng ñeán khaû naêng phaùt trieån sau naøy. 

Hieän töôïng lieân keát giöõa caùc phoâi baøo coù theå ñaõ baét ñaàu 

vaøo thôøi ñieåm naøy, ñeå chuaån bò sang giai ñoaïn phoâi daâu 

vaøo ngaøy tieáp theo. Do ñoù, coù theå gaëp khoù khaên khi sinh 

thieát phoâi baøo ôû giai ñoaïn phaân chia. Vieäc chaån ñoaùn di 

truyeàn ñöôïc thöïc hieän chæ treân 1 hoaëc 2 teá baøo coù ñöôïc 

cuõng laø moät thaùch thöùc cuûa kyõ thuaät. Ngoaøi ra, hieän 

töôïng khaûm (mosaicism) vaãn coù theå xaûy ra ôû giai ñoaïn 

naøy. Ñieàu naøy daãn ñeán keát quaû chaån ñoaùn di truyeàn treân 

phoâi baøo sinh thieát ñöôïc coù theå khoâng theå hieän chính 

xaùc caáu truùc di truyeàn cuûa phoâi.

Sinh thieát phoâi ôû giai ñoaïn phoâi nang thöôøng ñöôïc tieán 

haønh vaøo ngaøy 5 sau thuï tinh, trong ñoù, moät soá teá baøo 

(5-10 teá baøo) thuoäc lôùp teá baøo laù nuoâi seõ ñöôïc sinh thieát 

ñeå laøm chaån ñoaùn di truyeàn. Nhö vaäy, chuùng ta seõ coù 

nhieàu teá baøo hôn ñeå thöïc hieän chaån ñoaùn di truyeàn. Phoâi 

ñöôïc sinh thieát ôû giai ñoaïn naøy thöôøng coù söùc soáng cao 

hôn so vôùi phoâi giai ñoaïn phaân caét. Tuy nhieân, sinh thieát 

ôû giai ñoaïn phoâi nang cuõng gaëp moät soá baát lôïi nhö trong 

quaù trình nuoâi caáy in vitro, nhieàu phoâi coù theå khoâng phaùt 

trieån ñöôïc ñeán giai ñoaïn phoâi nang. Ngoaøi ra keát quaû di 

truyeàn chaån ñoaùn ñöôïc coù theå khoâng theå hieän chính xaùc 

di truyeàn cuûa phoâi do hieän töôïng khaûm ôû caùc teá baøo laù 

nuoâi.

Caùc teá baøo sau sinh thieát seõ ñöôïc tieán haønh chaån ñoaùn 

di truyeàn. Quaù trình chaån ñoaùn coù theå ñöôïc chia laøm hai 

caáp ñoä laø chaån ñoaùn baát thöôøng NST vaø chaån ñoaùn baát 

thöôøng veà gen. Ñoái vôùi caùc baát thöôøng NST veà soá löôïng 

hay caáu truùc (chuyeån ñoaïn), kyõ thuaät lai huyønh quang taïi 

choã (FISH) thöôøng ñöôïc söû duïng. Caùc maãu doø (probe) 

söû duïng taäp trung vaøo caùc nhieãm saéc theå coù yù nghóa veà 

maët laâm saøng nhö X, Y, 13, 18, 21 vaø coù theå môû roäng 

vôùi caùc nhieãm saéc theå 15, 16, 22. Khi bò leäch boäi veà caùc 

nhieãm saéc theå treân, phoâi vaãn coù theå tieáp tuïc laøm toå vaø 

phaùt trieån trong buoàng töû cung. Trong ñoù, moät soá coù 

theå tieáp tuïc phaùt trieån thaønh thai nhi vaø sanh soáng. Moãi 

maãu doø ñaëc tröng cho 1 NST vaø ñöôïc ñaùnh daáu huyønh 

quang khaùc nhau ñeå phaân bieät. 

Ñeå thöïc hieän chaån ñoaùn caùc baát thöôøng veà gen, ñieàu 

kieän tieân quyeát laø vieäc chaån ñoaùn gen beänh laø khaû thi. 

Phoâi bình thöôøng

Trisomy 21

NST 18
NST 23

NST 13
NST X

NST Y
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Ñieàu naøy ñöôïc thöïc hieän baèng caùch laáy maùu boá meï, xaùc 

ñònh trình töï gen beänh ôû boá meï vaø thieát keá moài. Ñieàu 

naøy caàn ñöôïc thöïc hieän tröôùc khi tieán haønh TTTON ñeå 

taïo phoâi. Phoâi sau ñoù seõ sinh thieát vaø cho caùc teá baøo 

sinh thieát töø moãi phoâi vaøo tube chaïy PCR vaø phaân tích 

caùc gen beänh. Caùc phoâi aâm tính vôùi gen beänh seõ ñöôïc 

söû duïng ñeå caáy vaøo buoàng töû cung.

TÍNH AN TOAØN CUÛA PGD

Sau hôn 20 naêm, PGD hieän nay ñaõ trôû thaønh moät kyõ 

thuaät phoå bieán treân theá giôùi. Tuy nhieân, vaãn coøn moät 

soá tranh luaän veà chæ ñònh, kyõ thuaät vaø keát quaû cuûa PGD. 

Moät vaán ñeà kyõ thuaät ñöôïc chuù yù nhieàu nhaát laø vieäc sinh 

thieát phoâi. Sinh thieát phoâi giuùp cung caáp nguyeân lieäu 

ñeå chaån ñoaùn di truyeàn. Tuy nhieân, vieäc sinh thieát phoâi 

ñöôïc xem laø coù theå laøm toån thöông cho phoâi. Do ñoù, tæ 

leä dò taät baåm sinh vaø söùc khoûe cuûa treû sinh ra sau PGD 

laø vaán ñeà ñöôïc quan taâm nhieàu nhaát.

Hieän nay, öôùc tính coù treân 6.000 treû sinh ra töø caùc chu 

kyø PGD treân theá giôùi. Taát caû caùc nghieân cöùu lôùn veà tæ leä 

dò taät vaø söï phaùt trieån cuûa treû sinh ra sau PGD ñeàu cho 

thaáy khoâng coù khaùc bieät ñaùng keå so vôùi daân soá bình 

thöôøng hoaëc daân soá TTTON, sau khi ñaõ hieäu chænh moät 

soá yeáu toá lieân quan. Tuy nhieân, caùc chuyeân gia cho raèng 

caàn thu thaäp coù soá lieäu ñuû lôùn (treân 10.000) ñeå coù keát 

quaû thuyeát phuïc hôn veà tæ leä dò taät ôû treû sau PGD. Ngoaøi 

ra, caùc nhaø khoa hoïc cho raèng coù theå coù sai leäch trong 

ghi nhaän baát thöôøng ôû caùc thai kyø PGD vaø treû sinh ra 

töø PGD do caùc tröôøng hôïp naøy thöôøng ñöôïc khaûo saùt 

vaø theo doõi nhieàu hôn, do ñoù cô hoäi phaùt hieän caùc baát 

thöôøng seõ coù xu höôùng cao hôn. 

PGD TAÏI VIEÄT NAM

Söï phaùt trieån cuûa PGD gaén lieàn vôùi caùc kyõ thuaät hoã trôï 

sinh saûn. Hieän nay, ngaønh hoã trôï sinh saûn ôû Vieät Nam 

ñaõ coù nhöõng böôùc tieán lôùn vaø theo kòp trình ñoä caùc nöôùc 

trong khu vöïc trong haàu heát caùc kyõ thuaät. Vöøa qua, ñeà 

taøi nghieân cöùu xaây döïng qui trình PGD do Sôû Khoa hoïc 

Coâng ngheä TPHCM chuû trì vaø caùc nhoùm nghieân cöùu töø 

Ñaïi hoïc Y Döôïc, HOSREM, Beänh vieän Vaïn Haïnh thöïc 

hieän ñaõ baùo caùo keát quaû thaønh coâng vaø nghieäm thu caáp 

thaønh phoá. Thaønh töïu naøy seõ môû ra khaû naêng öùng duïng 

cuûa PGD ôû Vieät nam trong töông lai gaàn. 

Vaán ñeà sinh saûn ngöôøi ôû Vieät nam ñaõ vaø ñang böôùc vaøo 

moät chu kyø môùi vôùi caùc thay ñoåi roõ reät nhö (1) soá sinh 

giaûm do chính saùch keá hoaïch gia ñình thaønh coâng, ñoàng 

thôøi giaùo duïc söùc khoûe vaø daân trí caûi thieän, (2) tuoåi meï 

khi sinh con taêng daãn ñeán taêng nguy cô caùc baát thöôøng 

ôû thai nhi, (3) vaán ñeà chaát löôïng daân soá ngaøy caøng ñöôïc 

chuù troïng vaø (4) trình ñoä khoa hoïc kyõ thuaät ngaøy caøng 

phaùt trieån. Trong boái caûnh ñoù, caùc bieän phaùp saøng loïc 

chaån ñoaùn sôùm cho thai ngaøy caøng coù vai troø lôùn trong 

sinh saûn vaø xaõ hoäi noùi chung. Thöïc hieän ñöôïc PGD ôû 

Vieät Nam seõ môû ra nhieàu öùng duïng trong chaån ñoaùn di 

truyeàn, naâng cao chaát löôïng daân soá vaø phaùt trieån caùc 

coâng ngheä y - sinh hoïc, goùp phaàn ñaùp öùng nhu caàu cuûa 

xaõ hoäi vaø söï phaùt trieån cuûa caùc laõnh vöïc lieân quan ôû 

Vieät Nam. Tuy nhieân vieäc trieån khai PGD caàn coù nhöõng 

höôùng daãn vaø qui ñònh cuûa Boä Y teá ñeå traùnh vieäc laïm 

duïng kyõ thuaät.
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