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PGD hién dang 1a mét lya chon gdy duoc nhiéu quan tdm trong linh vuc chan doan tién san
nham ngin ngira nguy co tré sinh ra c6 cac réi loan nghiém trong vé di truyén. Tai hau hét cac
phong thi nghiém PGD, ky thuat FISH (Fluorescent in situ hybridization — ky thuat lai phat
huynh quang tai chd) dugc dung dé phat hién thé léch bai va chuyén doan gen, va ki thuat PCR
(Polymerase Chain Reaction — phan tng tong hop day chuyén nho polymerase) gitp phat hién
cac roi loan don gen. Véi nhiing tién bo trong viéc nhan biét bénh 1y gay dot bién va gen danh
dau da hinh, ciing nhu cac k¥ thuat tién tién & cap do phan tir, PGD c6 thé dugc str dung cho hau
hét tat ca truong hop di truyén véi do tin cay (>90%) va chinh xac (>95%) cao. Gan ddy, PGD
dang duoc wng dung rong rdi hon nhu trong chon loc gigi tinh, tién can ung thu va su twong
d6ng trong hé HLA (Human Leukocyte Antigen system — hé thdng twong hop md lympho bao)
c6/ khong c6 nguy co gy bénh. Tuy nhién, van dé nay hién van con gay nhiéu tranh luan. Ngay
nay, PGD con thuc ddy dang ké trong viéc dua vao cc chan doan méi nhu wng dung vi song
nham gitp danh gia chat luong phdi vé mat di truyén mot cach toan dién hon. Tia BAC
(Bacterial Artificial Chromosome — nhiém sic thé nhan tao vi khuan) gidp phan tich tat ca 24
nhidm sic thé va tia SNP (single nucleotide polymorphism) c6 kha ning chan doan chuyén doan

va rdi loan don gen, dang dan thay thé k§ thuat PGD.

Trong 5 nim t&i ddy, c6 hai thay doi chinh trong viéc ung dung k¥ thuat PGD. Thi nhat, chi phi
ting cua cac k¥ thuat mai va bénh nhan s& dén chan doan tai cac phong thi nghiém chuyén
nganh. Khi d6, cac mau sinh thiét s& duoc gui di phan tich ¢ bén ngoai; phoi s& duoc trit lanh
trong thoi gian nay va ky thuat FET (Frozen Embryo Transfer — chuyén phoi dong lanh) dugc
thuc hién ngay sau khi ¢ két qua. Th hai, sy thanh cong cua ki thuat PGD c6 lién quan toi
thanh cong cua ky thuat IVF. Mac d nhiing tién bo trong ki thuat sinh san da gitp cai thién ty
16 thanh cong IVF, nhung bénh nhan van phai tiép tuc dén bénh vién cho dén khi sinh. Hién nay,
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¢6 nghién ciru doan hé (cohort) nhim xac dinh phdi séng bang cach sir dung kinh quang phé cé
d6 nhay cao va cac ky thuat sinh hda; qua d6 danh gia duoc tinh trang trao doi chét caa phoi
trong qué trinh nudi cay. Trong vién canh nay, PGD s& duoc két hop véi viéc danh gia kha ning
séng cua phoi, tir d6 cho phép cac chuyén vién phéi hoc chuyén mot phoi & thé nguyén bai,

khéng mang yéu té gay bénh gilp tao ra mot dira tré khoe manh véi ty 18 cao nhét

Trong twong lai téi, khi cudc cach mang vé gen dién ra, gen va cac bién thé gen c6 thé lam gia
tang nguy co gy cac bénh phuc tap nhu bénh tiéu dudng, béo phi, bénh tim. Khéng con nghi
ngo gi nita, PGD duoc dung dé chon loc cac phdi co nguy co thap vé cac loai bénh nay. Ngoai
ra, voi nhitng budc tién vé ky thuat sip xép chudi DNA, ching ta c6 thé hy vong vao mot ngay
nao d6, PGD c6 kha ning phan tich duoc day du chudi DNA caa phdi véi chi phi < 1.000 USD/
phdi. Vai loi ich nay, mot sé bénh nhan tham chi con mudn yéu cau thyc hién PGD cho nhitng
muc dich khac nhu ao wdc c6 d6i mat mau xanh hay stuc khoe phi thuong. Trong nhitng truong
hop nay, can cd sy can bang gitra muc dich cua IVF/PGD va céc nhu cau y khoa. Bén canh do,
phai dua ra mot canh bao rang viéc s dung céc thdng tin c6 dugc tir cac ki thuat chan doan
chuyén sau nay phai duoc xem xét ki lugng khi chon loc phéi tét dé chuyén, dic biét trong
truong hop cac bat thuong di truyén méi xuat hién ra, chang han nhu k¥ thuat SNP va ky thuat
khuyét doan nhidm sic thé khdng phét hién duoc kiéu hinh trén 1am sang. Tuy nhién, véi nhitng
tranh c&i va thao luan dang dién ra co lién quan t&i cac ki thuat méi nay, tuong lai PGD sé& con
nhiéu hira hen, tiép tuc 1a mot ki thuat y khoa dugc quan tdm nham ngin chan cac bénh ly di

truyén trong gia dinh & tré sinh ra va ca trong sudt cugc doi vé sau.



