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Mbi nim cé rat nhiéu tré so sinh chao doi
duge chin dodn méc mot trong céc bénh ly di
truyén du cha me déu khoe manh va chua ting
dugce chdn dodn c6 bénh Iy di truyén trude day.
Trén thé gidi, tinh trén dan sb chung, ty 1& céc
cip vo chdong cé nguy co sinh con biéu hién
bénh Iy di truyén 1a 1 — 2% (Ropers, 2012). Hau
hét céc truong hop trén déu mang bénh Iy anh
hudng ning né dén thé chit, tAm than, van
dong ctia tré, tham chi mot sb trudong hop cé thé
gay ti vong.

Vi céc cip vg chdng déu cé 1am sang khoe
manh khong biéu hién bénh ciing véi tién cin
gia dinh chua ghi nhan bt thuong, cho nén ho
thudng khong biét duge minh cé nguy co sinh
con bét thudng cho dén khi con ctia ho duge
chin dodn mic bénh Iy di truyén. Céc nha khoa
hoc da dé xuAt phuong phap tAm sot ngudi lanh
mang gen bénh nhim gidp cic cip vg chdng
biét duge minh c6 nguy co sinh con méc bénh
Iy di truyén dé c6 bién phép can thiép kip thoi
(Henneman va cs., 2016).

NGUOI LANH MANG GEN BENH

VA GANH NANG CUA HQ CHO

THE HE SAU

Ngudi lanh mang gen bénh theo dinh nghia
cta Vien Y t& Qubc gia Hoa Ky (National
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Institutes of Health — NIH) 14 ngudi mang gen
dot bién di truyén lan & trang thai di hop ti va
khong biéu hién bénh.

Ciéc cip vg chdng déu 1a ngudi lanh mang
gen bénh thuong c6 1am sang khoe manh, khong
c6 biéu hiéu triéu ching bénh Iy, khong anh
hudng dén chit lugng cudc sbng, cho nén thong
thuong ho sé khong nhan biét dugc minh c6
nguy co sinh ra con c¢6 biéu hién bénh cho dén
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Gen binh thudng . Gen dot bién gay bénh

Hinh 1. So d6 ty (& sinh con bat thudng cla cép vo
chéng mang gen bénh theo quy luat di truyén Mendel.
Né&u cha va me cung & nguai lanh mang gen bénh cla cung
1 gen gay bénh, thi 25% con sinh ra khdng mang gen bénh,
50% la ngudi lanh mang gen bénh giéng cha me, 25% con
mang ca 2 gen bénh nén sé bi€u hién bénh.



khi thuc hién xét nghiém. Nguy co sinh con bAt
thuong trong truong hop nay 1a 25% theo quy
luét di truyén Mendel. Khi dé6, thai ky c¢6 thé ¢
céc két cuc xAu nhu: sy thai, thai luu hodc ti
vong sau sinh. Néu tré sinh séng thi c4c bénh ly
c6 thé gay di tat bam sinh, anh hudng ning né
dén trf tué, thé chit, tAm than va vin dong, sitc
khoe lam tré trd thanh ganh ning cho gia dinh

va xa hoi.

XET NGHIEM TAM SOAT NGUOI

LANH MANG GEN BENH

Dinh nghia xét nghiém tim soat ngudi

lanh mang gen bénh

TAam soat ngudi lanh mang gen bénh [a thuc
hién xét nghiém di truyén trén ngudi khong cé
biéu hién bénh dé x4c dinh ngudi dé c6 mang
gen lién quan dén mot bénh Iy di truyén cu thé
hay khong. TAm soat nguoi lanh mang gen bénh
c6 thé thyc hién véi mot bénh Iy hodc nhidu
bénh Iy di truyén (Dungan, 2018).

Déi tugng nén dugc thm soat ngudi lanh

mang gen bénh

Tam so4t ngudi lanh mang gen bénh c6 thé
dugce thuc hién trén bat ky dbi tugng nao, tit
céc cip doi kham sitc khoe tién hon nhan, cac
cip cg chdng mong con hoic cdc cd nhan binh
thuong c6 quan tAm dén sttc khoe ctia ban than
va thé hé sau.

Hiép hoi Di truyén Y hoc Hoa Ky (American
College of Medical Genetics and Genomics
— ACMGQG), Hiép hdi San phu khoa Hoa
Ky (American College of Obstetricians and
Gynecologists — ACOG), Hiép hoi C6 vén di
truyén Qubc gia (National Society of Genetic
Counselors — NSGC), T4 chic Chét lugng chu
sinh (Perinatal Quality Foundation — PQF), T4
chttic Y hoc Ba me — tré em Hoa Ky (Society
for Maternal — Fetal Medicine — SMFM) nam
2015 da khuyén cdo “phu nit trong do tudi sinh
san nén dugc xét nghiém tim sodt ngudi lanh

mang gen bénh trudc khi mang thai” (Edwards
va cs, 2015). Nam 2016, T chic Di truyén
ngudi chau Au (European Society of Human
Genetics — ESHG) khuyén céo ring “tAm so4t
ngudi lanh mang gen bénh nén dugc thyc hién
trudc khi mang thai (Henneman va cs, 2016).
ACOG nim 2017 cang khuyén céo ring “céc co
sd vy té nén tao diéu kién cho moi bénh nhan
tiép can va dugc tu vAn vé tAm soat ngudi lanh
mang gen bénh, tbt nhit 14 trudc khi mang thai
(Committee Opinion No. 690 Summary, 2017).

Cic chién luge xét nghiém tam soat ngudi

lanh mang gen bénh

C6 hai chién lugc tAm soat ngudi lanh mang
gen bénh la tAm soat theo ching tdc (ethnic —
based screening) va tAm sodt ngudi lanh mang
gen bénh m& rOng (expanded carrier screening).
Tam soat theo ching tdc 1a thuc hién tAm so4t
bénh I§ c6 tAn sudt biéu hién cao d mot ching tdc
cu thé. Cung véi sy tién bd vuot bac cta cac ky
thuét di truyén, ngay nay cac chuyén gia c6 thé
tim ra sy hién dién ctia nhiéu gen bénh trén ciing
mot ca thé, chién luge nay duge goi 1a tAm soét
ngudi lanh mang gen bénh md rong (expanded
carrier screening). Cac phong xét nghiém hién
nay, tity theo bo kit stt dung 6 thé tAm sodt cling
ltc 5 — 10 hodc tham chi hang trdam bénh Iy cting
mot ldc. Tuy nhién, chi phi bd ra cling sé tang
theo s& bénh dugc tAm soat. Chién lugc nay cAn
phai ¢6 su can nhéc k§ ludng vé ca hiéu qua va
chi phi dya trén mot s& bénh ¢é tin sudt mic
phai cao trong cdng ddng (“Committee Opinion

No. 690 Summary,” 2017).

Nhitng bénh Iy nén dugc tAm soat ngudi

lanh mang gen bénh

Theo ddng thuin cia ACMGG, ACOG,
NSGC, PQE SMFM vao nam 2015 thi bénh ly
nén dugc tAm soat ngudi lanh mang gen bénh
phai thoa mot trong céc yéu tb sau:
— Gay 16i loan nhan thiec.
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— Can can thiép y khoa dic biét.

— Anh hudng dén chit lugng cude sbng cua
ngudi bénh.

— Néu phit hién trong thai ky sé dan dén:

* Can thiép y khoa trudc sinh.

* Hb tro y khoa diic biét ngay lap tic khi

sinh.

 (Can gi4o duc cha me vé chim séc cho tré

sau sinh mot cach dic biét.

(Edwards va cs., 2015)

ACOG ciing dé nghi dua trén kinh nghiém
ring bénh Iy duoc tAm sodt cAn phai c6 ty 1é
ngudi lanh mang gen bénh vao khoang 1 : 100,
twong tng véi ty 1& mic bénh 1a 1 : 40 000.
Diéu nay gitp gidm ganh ning vé mit chi phi
cho viéc tAm soat, ddng thoi ciing han ché cing
thing qua mic cho bénh nhan khi ching may
két qua cta ho c6 mang gen bénh Iy rit hiém
gap (“Committee Opinion No. 690 Summary,”
2017).

Mot s6 bénh Iy phit hop véi tiéu chudn trén tai
Viét Nam bao gdm: Alpha — Thalassemia, Beta —
Thalassemia, Citrin deficiency (thiéu hut citrin),
Cystic Fibrosis (bénh xo nang), Wilson disease
(bénh Wilson). Nam 2020, mot nghién cttu tai
nudc ta da bao cdo ty 1& ngudi lanh mang gen
bénh dén kham hiém mudn chiém 38% va ty 1&
cip vo chdng ciing mang gen bénh cia ciing mot
bénh di truyén chiém 16,9% trong nhém diéu
tri thu tinh trong 6ng nghiém (Ma Pham Qué
Mai va cs, 2021). Diéu nay cho thiy viéc tu vin
bénh nhan diéu tri thu tinh trong éng nghiém
thuc hién céc xét nghiém tAm sodt ngudi mang
gen bénh véi muc tiéu tranh bo sét sb luong 16n
ngudi lanh mang gen bénh la rit can thiée.

Cip vg chong la ngudi lanh mang gen

bénh nén duge tu van ky ludng

Tu vAn két qua xét nghiém tim soat ngudi
lanh mang gen bénh nén dugc thyc hién ngay
khi c6 két qua, nhét 1a trong trudng hop vo hoic
chong déu 1a nguoi lanh mang gen bénh cta
cting mot bénh ly. Céc ciip vo chdong nén duge
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gip béc si di truyén va bac si san phu khoa dé
trao d6i k§ hon vé cdc phuong phap hd trg sinh
san nham gidp vg chdng loai trit nguy co sinh
con biéu hién bénh (Dungan, 2018). Hudng xt
tri trong trudong hop nay sé 1a thu tinh trong bng
nghiém két hop xét nghiém di truyén tién lam
t& dé lya chon phoi khong mang dong hop ti
lin gidp cip vg chdng sinh con khong biéu hién
bénh. Diéu nay gitp han ché tinh hubng phét
hién minh 12 ngudi lanh mang gen bénh khi da
mang thai. Khi d6, ho chi ¢6 thé thuc hién cac
xét nghiém tién san, cAn nhic chim dat thai ky
néu nhu thai biéu hién bénh (Henneman va cs.,

2016).

XET NGHIEM NGUOI LANH MANG
GEN BENH TRONG KY NGUYEN DI
TRUYEN

Xét nghiém tam soat ngudi lanh mang

gen bénh chwa nhan dugce sy quan tam

ding muyc

Nhing yéu t& anh hudng dén quyét dinh
thuc hién xét nghiém tAm soat nguoi lanh mang
gen bénh bao gdm: thu nhap cta gia dinh, trinh
do hoc vAn, tién st san khoa, tién cin gia dinh,
chi phi xét nghiém va mic do trAm trong cua
bénh ly.

Téc gia Van Steijvoort va cong su tdng két
rang nhing cip vg chdng c6 thu nhép cao dong
¥ thuc hién tAm soat ngudi lanh mang gen bénh
nhiéu hon nhitng cip vg chdong cé thu nhip
thip. Trinh do hoc vAn cang cao lai cang quan
tAm dén xét nghiém nhiéu hon. Cic cip vo
chdng da ting c6 con khoe manh thuong khong
ddng ¥ xét nghiém. Ngudi than trong gia dinh
c6 biéu hién bénh Iy di truyén la yéu t6 thic
day cac cip vg chong thuc hién tim soat (Van
Steijvoort va cs., 2020). Theo mot bdo cdo nam
2016, 92% ngudi dan dong ¥ xét nghiém tAm
soat ngudi lanh mang gen bénh néu bénh Iy d6
anh hudng tinh mang cta tré sinh ra, 61% dong
¥ xét nghiém néu xét nghiém tAm sodt cdc bénh
Iy biéu hién & tudi trudng thanh (Plantinga va



cs, 2016). Chi phi xét nghiém cing 13 mot yéu
td anh hudng 16n. Chi 58% ngudi dan dong ¥
trd 75 euro (khoang 2 triéu dong Viét Nam) cho
xét nghiém tAm sodt ngudi lanh mang gen bénh
(Plantinga va cs., 2016). Tai Hoa Ky, chi khoang
dudi 50% nguoi dan dugc hoi ddng ¥ chi tra tit 1
dén 100 d6 la My dé xét nghiém tAm sodt ngudi
lanh mang gen bénh (Spencer va cs., 2018).

Tai Viét Nam, tdm sodt nguoi lanh mang gen
bénh vin con 1a mot khai niém khd mdéi mé.
Khong c¢6 nhiéu thong tin tit cdc ngudn chinh
théng dugc truyén tai rong rai dén cong ching.
Tt d6 din dén nhing hoai nghi va phin nao
khién khach hang khong ddng ¢ thyuc hién xét
nghiém. Bén canh d6, tAm ly chung cta nguoi
chau A chinh 1a “tdt khoe, xAu che”, khong
nhiéu khach hang c¢6 thé cdi md cung cip day
dt thong tin di truyén trong gia dinh cho béc si.

Giai phéap gitup nang cao nhan thic cta

ngudi dan

Thach thic 16n nhét trong chién lugc tAm
sodt nguoi lanh mang gen bénh chinh la thiéu
thong tin. Va st ménh cta ngudi lam y té chinh
13 mang nhing thong tin y khoa chinh théng c6
thé tiép can gin hon véi xa hoi. Mot canh cita
mdi, mot 8 khéa mdi, va chiée chia khéa hoan
hao nhAt cho canh ctta méi nay chinh [a truyén
thong — gido duc stic khde. Xay dung cic kénh
thong tin gin giii, cung cAp thong tin day da va
ti mi khi tu vAn truc tiép 1a nhing gidi phép thuc
té va hitu hiéu. Mang ludi y té co sd nén thuc
hién truyén thong gitp cho cac cip vg chong
chufn bi c6 con ¢ co hoi hiéu va tiép can véi
xét nghiém tAm sodt ngudi lanh mang gen bénh
dé cai thién chét lugng stc khoe ctia thé hé sau
(Ekstrand Ragnar va cs, 2016).

LOT KET

Tém lai, tAm sot ngudi lanh mang gen bénh
13 mot chién luge c6 § nghia quan trong cta ky
nguyén di truyén, diéu nay gitp gidm ganh ning
cta cd nhan, gia dinh cing nhu xa hoi vé mot
s6 bénh Iy c6 thé phong ngita duge. Tuy nhién,
chién luge nay vAn con méi mé va hién chi c6
mot s6 it dan s tiép can duoc. Hy vong trong
thoi gian téi, tu vAn vé tAm soat ngudi lanh
mang gen bénh sé dugc phd bién rong rai hon
trong cOng dong vi tuong lai con em chiing ta.
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