Pat van dé

Cac bat thudng bam sinh ndng gdy ganh ndng Ién cho
xa hoi va gia dinh
Xét nghiém di truyén trudc sinh: + 30% céc bénh ly phai nhap vién & tré em

. . . + 20% tU vong sd sinh
vi muc tiéu nang cao chéat lugng déan sé . 50% tif vong & tré em

Loai bat thuang % / % /
téng s6 sinh téng sé Btg
p— B4t thudng hinh thai 3 60
SR ThS BS Nguyen Khac Han Hoan )
g;, } Khoa xét nghiém di truyén y hoc Bénh don gen 1,4 28
Rt Bénh vién TI DU R6i loan nhiém séc thé 0,6 12
Téng sé 5 100
Ngudn: Prenat Neonat Med 1999;4:157-164
Muc tiéu CP di truyén trudc sinh Poi tugng CP di truyén trudc sinh
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Xac dinh chinh xdc tinh trang thai cang sé@m cang tét Vg hodc chdng

Théng tin vé tién lugng, kha ndng tdi méc & thai sau + Ban than bj bat thudng nhiém sécthé (NST), gen
- Con bi bat thurgng NST, gen

Tu van cac lua chon cho thai ky
d ? y = Tién sir gia dinh bat thudng NST, gen

Thai cé bat thudng hinh thai hoc

- Cham dut thai ky

- Diéu tri trong tu cung

Tudi 1am me cao = 35 tudi

Phuong phap sinh va chdm séc chu sinh t6i uu

C6 cac yéu td nguy cd cao khac: phdi nhiém yéu té gay
BTBS



Phudng phap CP di truyén trudc sinh Sinh thiét gai nhau

Thu thut chan doan trudc sinh + Thai 11 - 13 tuan dudi siéu am
+ Sinh thiét gai nhau dan det‘:fng )
« Choc 6i + Qua thanh bung hodc qua nga

am dao
« Khdi lugng gai nhau |ldy ~25mg
+ Tudi thai nhé

- Ch&m dut thai ky dé

» Choc mau cudng ron

Ky thuat xét nghiém NST va gen

* Karyotype Cé thé theo ddi xac dinh thém
» FISH - Cé nhidu thdi gian dé& quyét dinh
* PCR, MLPA ... « Khéi lugng t& bao thu thdp dugc
nhiéu
LONG __'i...‘ 2 - - Arw
FLACENTA s Choc hut dich 6i

« Thai 16 - 20 tuin dudi siéu dm dan dudng
» Qua thanh bung, dé thuc hién, thuén Igi khi song thai
« Nguy cd sdy thai do thu thuét: thap < 0,5% / Ti |1 sdy

CATHETER ‘ thai nén ~1%

Cé thé khao sat cdc marker sinh héa trong dich Gi
Nhudc diém

Ché&n doén khi tudi thai tré

Sinh thiét gai nhau ngé dm dao

- Khéi lugng té bao thu thap dudc khéng nhiéu




Xét nghiém NST - ky thuat Karyotype

Uu diém: Khao sat toan bé nhiém sic thé ngudi, tiéu chudn vang.
Nhudgc diém: Tén nhiéu cong va thdi gian: 14 - 21 ngay.
Nudi cdy t& bao > thu hoach > nho lam > nhudm > phéan tich > KQ

Xét nghiém nhiém sic thé

« Doi tuogng: thai nguy cd cao bi H6i chiing Down,
Edwards, Patau, Turner qua tién stf, tudi me cao, sang 2D ” ii '"' “
loc triple test, double test...
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« Cac phudng phap xét nghiém L TR T F A T it IR TN T IR R TR
KARYOTYPE: Tiéu chudn vang, khao sat toan bd NST i ALY *
Patau’s Synd. ATAX M Dows's Synd- Al

FISH: Nhanh, > 24 gig, IVD
QF-PCR: Nhanh, hang loat, khéi lugng méu it, IVD
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Edward’s Synd. Turner's Synd. e

Xét nghiém NST - ky thuat QF-PCR
Xét nghiém NST - ky thuat FISH

Uu diém: Khao sat nhanh sé lugng NST 13, 18, 21, gidi tinh

Uu diém: Khao sat nhanh s6 lugng NST13, 18, 21, gidi tinh Neing st caolang ram meu /48016 "
Nhudgc diém: Tén nhiéu céng, nang suét thap, 10 mau / 1BS+1KTV / ngay. Tién doan dugng 100%, d¢ dac hiéu 100%, dé nhay 95% (do
Thu hoach 2 nhé lam = lai > phan tich > KQ ngoai nhiém mau me)

St dyng réng réi tai chdu Au, ching nhéan IVD

Nhugc diém: khéng thuc hién dugc khi nhiém mau me

1 | f
BL "t.".'_: = Eae)

v v

Trisomy 13 Trisomy 21

Ngudn: Vincenzo Cirigliano (2009) Prenatal Diagnosis, 29:40-49



. " Chan doa bénh thal i
Chan doan dét bién gen , Sncoairgen beh alassemia

. ; ~ » Bénh thalassemia gay thi€u mau, tan huyét
* Thalassemia .+ Bénh ddn gen phé bién nhét thé gidi
« Hdi chiing Di George « 2 nhém chinh: alpha thalassemia & beta thalassemia

Loan dudng cd Duchenne

Hemophilia

Red blood
wll Oxygen

from lungs

Uniparental Disomy 15

Oxygen released
1o tissue cells _aa
- Hoi ching Angelman
- Hoi ching Prader Willi :
Hemoglobin
Cac bénh khac molecules

Oxygen bonded
with hemoglobin molecules

Alpha thalassemia Beta thalassemia

(axat/auer) Ngudi binh thudng

BIB Ngusi binh thuong

gl LA _ A (-a/aar) Khéng biéu hién 1am sang | Thiéu mdu ndng

Ph‘(th/i i):h i Bé( h/:g i | Sifoedi Calo) | a-thalassemia 2 Thinddnbe Khi bok.som

th:} ;é,t IU?J thié Je athléu &l nh Ngudi lanh mang Héng cdu nhé va nhugc séc | Didu trj phorc tap: truyén mau,
i€u mau ndng ¢ gen bénh MCH < 28 pg, MCV < BOfL cit lach, thai sit, ghép tay
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Thalassemia - Ki€u Di Truyén

« Ngudi mang 1 gen bénh

« Thiéu mdu: hdng cau nho,
nhudc séc, khéng biéu hién 1&m
sang
MCV < 80fL, MCH < 28pg

« Cb thé c6 con bi thalassemia
ndng néu |8y ngudi mang 1 gen
bénh

N : binh thudng - M : dét bién
N/M : mang gene bénh,
nhung khéng bénh

N/N : ngudi binh thudng

M/M : biéu hién bénh

Sang loc trudc sinh bénh thalassemia

 Padn gian véi xét nghiém sin cé
.« X&c dinh thiéu mau nhudc sdc = XN huyét dé6 (MCV < 80fl
ho3ac MCH < 28pg)

« Loai trif nguyén nhan thiéu sdt = XN Ferritin binh thuéng
« X&c dinh thé thalassemia = Pién di hemoglobin

XN sang loc chéng néu thai phu (+)

XN CP dot bién gen cho thai néu vg va chdng déu (+)

Phan bo thalassemia

VIET NAM
5,1 trigu
Tan suét 269 triéu
cao & cac Hién bénh nguéi
ving sét luu hanh mang mét

160.000 so [ nguvi

sinh mac mang gen

bé&nh méi bénh

nam, hau

hét & ving 1700 tre

Pong Nam A W sd sinh
méi ndm
bénh

rét > khip noi gen
Chéng sét do di dén bénh
rét (carriers)

WHO 1983: thalassemia 13 van dé siic khoe nghiém trong cua thé giGi

Nguodn: WHO (1983) Community control of hereditary anaemias. Bulletin of the World Health
Organization, 61: 63-80; Hoan NKH (2005) Thalassaemia and a mode! of prevention in Vietnam.
Master thesis. Sydney Uni.

CD trudc sinh dot bién gen thalassemia

. Thuc hién khi sang loc dudng tinh

K&t qua CDTS beta thalassemia & thai ¢é kiéu gen di hgp tir dét
bién & dudi poly A (T>C) = ngudi lanh mang gen bénh



Két qua CDTS alpha thalassemia & thai c6 ki€u gen dét bién | ; ch gen bénh loan du’&ng cd Duchenne
SEA/DUCTH2 - géy thé Hb Bart’s (phu thai va nhau). (B : :

« Thé DMD (Duchenne muscular dystrophy)

= Tilé 1/3.500 tré trai, cao nh&t nhém bénh DT than kinh co
- Loan du@ng cd van 2 nhudc cg, teocd, xudt hién sém 2 - 3 tubi
- Tién trién nang nhanh, tirvong ~ 20 tudi

+ Thé BMD (Becker muscular dystrophy)
- Biéu hién bénh nhe han, tién trién cham.

A

% Whunad  Ngudi binh thuéng Bénh nhan DMD  Bénh nhan DMD va vang co bi teo,

—

' CP trudc sinh dot bién gen DMD

SEA deletion

DUTCH?2 dgi ﬂiﬂﬂ --SEA/--DUTHC2

'Bénh Duchenne - kiéu di truyén |
= | « PGitudng

. !r’.\ | =
& . DI truy®n I3n lién k&t NST gii tinh X -. ._.‘ ~ | Thai phu nghi ngd mang gen ho&c cé con bi bénh DMD hodc BMD
W\ T < Tré bj bénh DMD va BMD
| - Dot bién gen dystrophin (dai nhat & ngudi) trén NST X (Xp21.2). . K§ thuat
- Me mang gen truyén cho con trai & hau nhur chi xay ra & cac tré trai | - PCR xac dinh gidi tinh nam cta thai
» > 65% do dét bién mat doan hodc |1&p dozn gen dystrophin i * |MLEAkhaa.sSEAREDICH gen

= PCR phan tich lién két gen cua thai vdi me va anh trai bi bénh
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CP trudc sinh dot bién gen FVIII

. » DGi tudng
. G‘lai'n yéu t6 VIII' dén.g mafJ = truyén yéu té VIII subt doi : Thai phu mang gen bénh hoac cé con bénh hemophilia
« Tilé1/5.000 bé trai sd sinh - Tré bi bénh bénh hemophilia
« Di truyén lién két vai NST gidi tinh X KV thuat
D6t bién gen FVIII, trén NST X (Xq28) Y g

- Me mang gen truyén cho con trai 2 hau nhu chi xay ra & céac tré trai RCR xac? dinh gi6i tinh na!rn cla thai
PCR khao sat dét bién dao doan Intron 22 gay bénh rat ndng

CPb gen bénh Hemophilia A

PCR phan tich lién két gen cua thai véi me va anh trai bj bénh
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e = T Két qua khao sat dot bién
2 dao doan intron 22 gia dinh 208

Cony st

CP HoOi chirng DiGeorge Kl ehung Dicsaxgs

H6i chiing mét doan nhiém séc thé vi tri 22q11.2

- DTBS tim: théng lién that, than chung déng mach, Fallot 4

. DTBS tuyén Uc: suy miéndich, d& nhiém tring

- DTBS tuyén cén gidp: giam ti€t PTH = giam canxi calcium va
téng phosphorus mau

« Cheé ham va khe méi

- Khuén mt dic biét: mat dai, tai nhé va thip, 2 mét xa nhau,
mé&t bup, méi trén maong va c¢é ranh ngan

+ Tri ndo: réi loan phat trién, réi loan hanh vi, hoc tép va ngén
nglr kém, réi loan tap trung, tu ky

+ Khuyét tét vé thinh gidc, giam thi gidc, chic ndng thén kém,
thé trang thép bé

- Tré I1én va ngudi I18n: trdm cam, tdm than phén liét




CP trudc sinh Hdi chirng DiGeorge

- DJi tudng
> Thai nghi ngd bi HC DiGeorge phat hién trén siéu am
(DTBS tim, tuyén Uc...)
« Khao sat mat doan nhiém sic thé 22q11.2
+ Ky thudt chan doan
- MLPA, FISH

Hoi chirng Prader Willi

. Ddc diém chinh: ludn cé cdm gidc déi, luén mudn &n, béo phi
- Tre sd sinh
Trudng luc cd kém, bu kém - kém téng trudng
- Lac mat, didu hoa gilta 2 mat kém
» Tré nho
H&o &n, tdng cén rét nhanh
Cd quan sinh duc kém phét trién, ddy thi khéng hoan toan,
v6 sinh
Phat trién thé chdt kém: ti khéi cd thép, chdn tay ngén,
thé&p lan
M&t kha nd&ng hoc tép, chdm phat trién ngén ngili, RL hanh
vi
Ch&m phat trién hé vén déng: ngdi: 12 thdng, di: 24 thdng
Ra&i loan gidc ngu, veo cét séng, can thi, chiu dau gioi

Uniparental Disomy 15 (UPD 15)

+ Binh thudng: cd thé nhdn 1 NST

ws fo wom omom tir cha va 1 NST tirf me

» UPD 15: cd thé chi nhén 1 hodc
nhén ca 2 doan NST s6 15

163.68) 17174 (15g11-13) t 1 ngudi cha/me,

SR T LIS L ngudi con lai khéng cho doan

Con NST nay

_ » Nhén ti me gdy Hoi chiing

et 2] Prader-Willi (PWS)

3 W1 W W3 (M7 MW

tha - Nhén tir cha gady Hdi ching
Angelman (AS)

= ke - Do6i turgng CD trudc sinh: Cac
thai phu da cé con bi UPD.

Hoi chirng Prader Willi

Hypotonia
(decreased
muscle tone)



HOi chirng Angelman Hoi chirng Angelman

. Dic diém ndi bat:
- Vé mat va c chi phén khich, hanh phuc

Thudng mim cudi, cudi Ién, vé tay

Téang hoat dong va kém tap trung, khé ngu va ngu it
« Tilé m8c 1/15.000 tré mdi sinh
» Chém phat trién thé hién rd ¢ 6 -12 théng
» Cham phat trién tué, kha ndng ngén ngif kém, tu ky
- Boéng kinh
- R&iloan di va thdng bang
« Dau nho
- Veo cét séng

Két luan

o Cam dn

CD di truyén trudc sinh roi loan nhiém sac thé va cac
bénh gen

» Phuong phap phong ngura hitu hiéu

« Ngay cang c6 nhiéu bénh di truyén dudc chan doan
sdm trudc sinh

« Xu hudng phat trién cla y hoc hién dai

« Giam tdm ly cdng théng cho céc gia dinh ¢6 nguy cd
bi bat thudng

« Giam ganh nang xa hdi

« Tang chat ludng dan so




