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BAO TON KHA NANG SINH SAN
CHO PHU NU MAC HOI CHUNG TURNER

NHS. Tran Dinh My Tién, BS. Ly Thién Trung
Bénh vién My Dic

HOI CHUNG TURNER

Hoi chiing Turner 1a mot trong nhing bat
thuong vé nhiém sic thé gidi tinh phd bién
nhét & nit gisi. Ty 1é mic hoi ching Turner &
tré so sinh ni vao khoang 1/2.500.!

Phu nit binh thudng c6 bd 46 nhiém sic
thé, v6i 22 ciip nhiém sic thé thuong va cip
nhiém sic thé gidi tinh 1a XX. C6 50% nguoi
nit mic hoi ching Turner c6 bd nhiém sic thé
1245, X — titc 1a mét 1 nhiém sic thé gidi tinh
X. Khoang 20 — 30% phu nit mic hdi ching
Turner ¢6 bo nhiém sic thé [a thé kham 45, X
hay 46, XX. Phan con lai 1a do bat thudng vé
cAu trac trén nhiém sic thé X, trong d6 phd
bién nhét 1a hoi ching Fragile X.2

DPic trung ctia hoi ching Turner 13 tinh
tranh thiéu ning tuyén sinh duc nit c6 ndng
do gonadotropins cao (hypergonadotrophic
hypogonadism) 1am suy budng tritng sém, dan
dén tinh trang hiém muo6n vo sinh. Khoang
80% phu ni bi hoi ching Turner khong day
thi ty nhién va 90% sé can kiét du trit budng
tring trude tudi trudng thanh’. Vi vay, viéc
bao tdn kha ning sinh san & nhém phu nit
nay can duoc thuc hién kip thoi.

ANH HUONG CUA HOI CHUNG
TURNER LEN KHA NANG

SINH SAN

Co ché ctia sy giam dy trit budng tritng
& tré sinh ra c6 hoi ching Turner

S6 lugng nodn cta phu nit duge quyét dinh
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tt trong bao thai. S6 lugng nodn dat nhiéu
nhat khoang 5 triéu noan khi thai 19 tuan.
S6 luong nodn ngay cang giam dan, dén khi
sinh ra, tong sb noan trén 2 budng tring cta
tré gai vao khoang 600.000 noan. S6 lugng
noan nay tiép tuc gidm din do qud trinh
chét theo chu trinh, bit ké c¢6 phéng noan
hay khong. Tit tudi 37 thi s luong nodn bt
dau gidm nhanh. Va cho dén khi ngudi phu
nit man kinh, tdng sé nodn con lai trén hai
budng tring 1a khoang < 1.000 noan.*

Céc nghién ctu da chi ra ring, & thai nhi
c6 hoi chiing Turner, ké tit sau 18 tuan tudi
thai, s6 lugng noan giam di nhanh hon so véi
thai nhi ¢6 bd nhiém sic thé binh thuong.
D. Hook va cOng su da quan sat va nhan
thy ring ty 1& chét theo chuong trinh cta
té bao mim trong qud trinh phét trién cta
thai nhi c6 bat thuong nhiém sic thé cao hon
thai nhi ¢6 bd nhiém sic thé binh thudng.
Modi va cong su cing tién hanh phén tich
trén nhitng thai nhi 15 — 20 tudn c6 va
khong c6 hoi ching Turner, va dua ra két
qua rang hoat dong su xuét hién ctia TUNEL
(terminal deoxynucleotidyl transferase —
mediated deoxiuridinetriphosphate nick—end
labeling) 1a 3 — 7% & cac thai khong c6 hoi
ching Turner va 50 — 70% & céc thai ¢6 hoi
ching Turner. Didu nay lam ting qué trinh
chét theo chuong trinh va 1a co ché chinh
cho sy giam s lugng noan lic sinh & tré c6
hoi ching Turner. Vi vay, khi tré sinh ra, sb



lugng té bao mAm cta tré so sinh nit mic hoi
chiing Turner it hon dang ké so véi tré so sinh
ni binh thuong.

Mbi lién quan gitta dic diém bo

nhiém sic thé va dy trit budng tritng

& phu nit mac hdi chitng Turner

RAt khé dé du dodn chinh xdc dy trit
budng tring va kha ning sinh san & phu nit
méc hoi chitng Turner khi chi dya vao két
qua nhiém sic thé dd. Tuy nhién y van hién
tai cho thiy dic diém cua sb luong nang
nguyén thuy va dic diém day thi tu nhién cé
lien quan dén bo nhiém sic thé cta phu nit
méc hoi ching Turner.

Phu nit mic hoi chiing Turner c6 bd nhiém
sic thé 1a thé kham va cang tré tudi thi du tr
budng tring cang it bi anh hudng’. Mercer va
cOng sy da tién hanh mot nghién ctu chuyén
sAu vé kha ning sinh san ctia 20 bénh nhan
c6 bién thé nhanh dai cua nhiém sic thé X
cho théy ring mit Xq26 — Xq28 c6 tac dong
16n nhét dén chic nang budng tring’.

PANH GIA DU TRU BUONG

TRUNG TREN PHU NU MAC

HOI CHUNG TURNER

Diéu quan trong nhét déi v6i nhitng phu
nit mic hoi ching Turner 14 bao ton kha ning
sinh san cta ho cang sém cang tbt. Dua trén
céc bang ching, tbi vu nhét 1a ho nén duoc
danh gia dy trit budng tring & do tudi tir 13 —
14 dé xem xét lya chon phuong phap bao ton
kha ning sinh san mot cach kip thoi.

C6 nhiéu ciach danh gia dy trit budng
tring, c6 thé dua trén ndng dd6 AMH (Anti—
Miillerian hormone) huyét thanh, néng do
FSH co ban, thé tich budng tring, sb luong
nang thit cAp du chu ky.

Theo nghién cttu cua hai nhém tic gia
Hagen'®!, ndng do6 AMH huyét thanh giam
sém hon inhibin B va E2 (Estradiol) trén tré

nit chua day thi. Nong do FSH (Follicle—
stimulating hormone) co ban, thé tich budng
tring va sb6 lugng nang tht cAp dau chu ky
6 su dao dong nhiéu trong sudt chu ky kinh
nguyét va gitta cac chu ky kinh nguyét khac
nhau, trong khi d6 AMH 1a mot d4u 4n 6n
dinh hon’. AMH ciing chinh x4c hon so véi
cac diu 4n khéc khi dung dé miéu ta su giam
cta duy trit budng tring theo tudi®. Vi thé,
mic du gia tri cia AMH trén tré em vin con
nhiéu tranh cii, nhung trong nhing truong
hop c6 hoi chiing Turner thi AMH dugc xem
12 diu 4n sinh hoc déng tin cdy nhét trong
danh gia dy trit budng tring.

CHIEN LUOC BAO TON

KHA NANG SINH SAN CHO PHU

NU CO HOI CHUNG TURNER

Kich thich budng tring

va trit lanh noan

Em bé dau tién dugc sinh ra tit k§ thuét
nay [ vao nam 1986. Sau nhiéu thap ky phat
trién, trit lanh noan da dat dugce nhing tién
bd vugt bac, dic biét [a véi sy xuAt hién cta
k¢ thuat thay tinh hoa. Ty 1é mang thai va ty
1¢ tré sinh séng sau khi thu tinh tit noin déng
lanh theo ky thuat thiy tinh héa so véi noan
tuoi [a nhu nhau’.

DPau tién, bénh nhén sé dugc tiém thubc
kich thich budng tring, siéu Am theo déi su
phat trién cta nang noan. Khi nang noan dat
kich thudc phu hop, noan sé dugc choc hit
ra ngoai va trit dong bing phuong phéap thuy
tinh héa. Noan sau nay sé duoc ra dong, két
hop véi tinh tring tao thanh phoi va chuyén
phoi khi bénh nhan c6 nhu cau.

Phu nit mic hoi ching Turner dong thoi
c6 nhitng nodn mang bo nhiém sic thé binh
thudng va nodn mang bd nhiém sic thé bat
thudng. Bang ky thuit xét nghiém di truyén
tién lam 8, ¢6 thé chon loc duge nhém phoi
c6 bo nhiém sic thé binh thuong. Khi do,
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phu nit mic hoi ching Turner duoc ky vong
sé thu thai thanh cong va sinh ra nhiing da
tré khde manh.

K§ thuat dong lanh noan st dung té bao
noan ty than va chua dugc thu tinh véi tinh
trang, do d6 c6 thé tranh dugc céc vin dé
lien quan dén ton gido va dao dic.

Tri lanh noan non khong kich thich

budng tritng

Trt lanh noan 1a mot phuong phap ra doi
khong chi 4p dung cho noan truéng thanh
ma con cho noan chua trudng thanh.

Nudi trudng thanh noan trong 6ng
nghiém (In vitro maturation — IVM) véi wu
diém 1a kich thich rit nhe hoic hoan toan
khong kich thich budng tring c6 thé [a mot
su lua chon dé bao tdn kha ning sinh san cho
phu ntt c6 hoi ching Turner. Noan non & giai
doan Germinal Vesicle (GV) hodc Metaphase
I (MI) dugc choc hit tit nhitng nang noan c6
kich thudc 2 — 8 mm dudi huéng dan siéu
am. Nhitng nodn non nay dugc nudi dy trong
moi truong nhan tao t6i khi dat dén giai doan
trudng thanh Metaphase II (MII) va trit lanh.
IVM c6 thé gitp gidm ganh ning diéu tri, don
gian héa quy trinh va giam thoi gian diéu tri
cho bénh nhan.

Trit lanh mé budng tring

DPau tién, phiu thuat noi soi duge thuc
hién dé 14y vo ctia budng tring, tiy vao trudng
hop ma cé thé Ay mot phan hoidc toan bd
budng tring. Vo budng tring chita cdc nang
noan sé dugc biao quan lanh va rd dong khi
ngudi phu nit san sang st dung. Vi trf ghép
budng tring phu thudc vao viéc bénh nhan
c6 gitt lai mot phan budng tring khi trt lanh
hay khong. Néu con mot phan budng tring,
md trit lanh sé duge ciy ghép truc tiép vao
phan con lai. Néu khong con phin nao cua
budng tring, mo trit lanh sé duge ciy ghép
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vao vi trf ¢6 nhiéu mach mau viing chau.

K§ thut nay cé thé thuc hién ma khong
can doi dén tudi day thi ma tham chi cé
thé thuc hién & tré gai bi hoi ching Turner.
Mamsen va cong su gan day da béo cdo tdng
cong ¢6 15 phu nit do tudi tir 5 — 22 tudi da
trit lanh md budng tring, va da phin nang
noan chi xuit hién & nhitng phu nit méc hoi
chiing Turner & thé kham!©,

Su thanh cong ctia k§ thuat phu thudc vao
56 lugng noan trong cic md dugc ciy ghép.
Vi vbn di s6 lugng nang tring nguyén thuy
trong budng tring ctia cic phu nit mic hoi
chiing Turner tuong dbi it va té vao noan cé
thé bi t6n thuong trong qué trinh bdo quan
lanh nén ty 1é thanh cong cua k§ thuit nay cé
thé tuong dbi thip. Truong hop dau tién sinh
bé thanh cong biang k§ thuit nay dugc bdo
cdo vao ndm 2004 bdi Donnez va cdng su'l.
Dén nim 2017, sb tré sinh séng tir k§ thuit
nay da dat dén 130 tré. Tuy nhién, ky thuét
nay, chua dugc bdo cdo ap dung thanh cong
cho céc truong hgp mic hdi ching Turner.

Kich hoat budng tritng trong

bng nghiém

Kich hoat budng tring trong ng nghiém
(In vitro ovarian activation — IVA) la k§
thut st dung cdc chét kich hoat din tin
hiéu dé kich hoat nang nguyén thuay & mé
budng tring trong éng nghiém. Cic manh
mo budng tring c6 thé twong tic véi con
duong tin hiéu Hippo trong budng tring dé
kich thich nang noan phét trién'?. Bing viéc
kich hoat noan, mo6 budng tring sau khi cy
ghép lai vao co thé bénh nhén c6 thé c6 nang
noan phat trién, c6 noan trudng thanh, va
c6 thé kich thich budng tring thuy tinh trong
bng nghiém.

Em bé diu tién sinh ra bang k¥ thuét kich
hoat budng triing trong 6ng nghiém vao nim

2013 tai Nhat Ban. Cho dén nay, chi c¢6



hai truong hop mang thai thanh céng bing
ky thuat nay dugc bao cdo, nhung khong cé
trudong hop nao d hoi chiing Turner'.

Céc nghién cttu da chi ra ring viéc lay
nhidu miu mo tit mdt budng tring khong
anh hudng dén qué trinh san xuit hormone
trong twong lai, nhung viéc 14y hoan toan
mot budng tring bing phau thuat c6 thé ddy
nhanh thoi gian man kinh trong 1 — 2 nim va
khoi phét suy budng tritng sém & phu nit méc
hoi ching Turner®.

TU VAN VE TIEN LUQNG

THAI KY CHO PHU NU MAC

HOI CHUNG TURNER

Thai ky ctia phu nit mic hoi ching Turner
c6 nhiéu bién ching cho me va con bt ké 1a
thai ty nhién hay thai hd trg sinh san.

Céc nguy co cho thai bao gdm: sdy thai, con
nhe cén, sinh non... ¢6 thé do bat thuong vé
nhiém sic thé ctia phoi hoic do méi trudng
trong tit cung khong thuin Igi. Nguy co cho
me nguy hiém nhét 13 vAn d& tim mach. So
véi khi khong mang thai, cung lugng tim cta
ngudi phu nit khi mang thai ting [én khoang
50%. Ngoai ra ¢6 dén 23 — 50% phu nit méc
hoi ching Turner bi tim bdm sinh’®. Phu ni
méc hoi ching Turner d& c6 nguy co tt vong
do tang huyét ap thai ky, rach dong mach chu
s0 v6i phu nit binh thuong. Cu thé, nguy co
tién san giat & nhém nay 1a 21% va rach dong
mach cht 1a 2 — 4,8%'6'7, Vi thé, hai diém
quan trong nhét khi chuin bi thai ky cho
phu nit mic hoi ching Turner 1a (1) tranh
chuyén phdi c6 bat thudng sb lugng hodc cAu
trac nhiém sic thé va (2) danh gid tim mach
trudc mang thai. Ngoai ra, nhitng bat thudng
vé xuong chiu ctia phu nit mic hoi chiing
Turner ctng lam tang nguy co md lAy thai.

Nhu vy, tht ca phu nit mic hoi ching
Turner mong mudn bao ton kha ning sinh
san hoidc dang chuin bi mang thai déu can

duge tu vAn vé cdc nguy co cé thé xay ra.
Céc nguy co nay nén dugc danh gid than
trong trudc, trong va sau khi mang thai. Diéu
quan trong nhit khi diéu tri hd trg sinh san
cho nhém bénh nhan nay 1a chuyén don phoi
nhim giam tbi da nguy co da thai.

KET LUAN

Nguy co suy budng tring sém din dén vo
sinh — hiém muon & hoi ching Turner 1a rét
cao, vi du trit budng tring sé thudng can kiét
trude tudi trudng thanh. Dé tbi da héa loi ich
cta viée bao ton kha ning sinh san, tit ca
phu nit méc hoi ching Turner nén dugc chin
dodn cang sém cang tbt dé lya chon phuong
phap phtt hop nhét. Trit lanh noan 4 phuong
phap bao tdn kha ning sinh san tdt nhat cho
dén hién tai. Trit lanh mo budng tring 1a ky
thuat mdi va dang con trong thoi gian thi
nghiém va nghién ctu lau dai. Tuy nhién, trit
lanh mé budng tring két hop véi kich hoat
budng triing trong dng nghiém van la nhitng
ky thuat day hia hen trong tuong lai 1au dai.
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