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Hoi ching di truyén bam Sinh 6 tré em - Nhiing diéu can biet

Céc hoi chiing di truyén 6 tré em gdm céc réi loan s6 nhiém sic thé thudng gip va nhiing réi loan di
truyén gen I13n tl cha me Ia nhiing van dé phtc tap ma y hoc chua tim ra cach khac phuc hiiu hiéu.
Pay 12 diéu dugc phu nii trong do tudi sinh san quan tam va ciing la van dé ma cac nha khoa hoc

dang n luc nghién cdu.

Cac roi loan so nhiém sic thé thuong
gap

Héi chung Down (Trisomy
21)

Hoi ching Down la moét réi
loan di truyén xay ra khi cé bat
thudng trong su phan chia va bat
cap nhiém sic thé & cip s6 21
nén ciing cé thé goi la Trisomy
21 (du mét nhiém sic thé tai vi
tri nay). Dac diém cda hoi chiing
Down § tré em thudng la cham
phat trién vé tam ly, thiéu ning
tri tué tU nhe dén trung binh,
véi cac bidu hién dac trung trén
khuoén mat. B6 me clia nhiing em
bé méc hoi chiing Down déu co
bd gen hoan toan binh thudng.
Ty 1é sinh em bé méc hoi chiing
Down khac nhau theo do tudi:
dusi 0,1% & ba me 20 tudi, 3%
t 45 tudi trd 1én. Hoi chiing nay
c6 thé dudc tdm soat trong qua
trinh mang thai, hoac sau khi sinh
bang cach tham kham em bé va
lam xét nghiém gen. Dén nay,
van chua c6 phuong phap diéu tri
ma chi dua ra mét sé bién phap
giao duc va cham so6c khoa hoc
dé gitp cai thién chét lugng cudc
s6ng & nhiing bé mac hoi chiing
nay.

Héi chung Patau (Trisomy
13)

Hoi chiing nay xuét hién khi co
su bat thudng trong phan chia va
b&t cap & cap nhiém sic thé s6
13 (& vi tri nay c6 du mot nhiém

Bé gai mac hoi ching Down.

sac thé) & trong nhan té bao (con
goi la Trisomy 13). Diéu dang
quan tam la héi chung Patau gay
thiéu nang tri tué niang né cling
mot s6 diém bat thudng khac bén
trong nhu bénh tim bam sinh, bat
thudng nao va tdy song, méat rat
nhé hodc kém phat trién, du ngén
ban tay hay ban chan, sut méi va
gidm truong luc co (hypotonia).
Pa sé nhiing em bé méc bénh
déu khong phai do di truyén ma
la do sy bat cap ngau nhién trong
qua trinh hinh thanh phdi thai
gilia triing va tinh tring 6 bé me.
Trong cac trudng hgp tré cung
moét IGc mang nhiéu di tat nay,
thudng chi s6ng kéo dai mot tuan
sau sinh.
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Héi chudng Turner

Hoi ching Turner con goi la
hoi chiing 45,X hoac 45,X0 xuét
hién & cac bé gai bi mat mot phan
(ho#c hoan toan) 1 nhiém séc thé
gidi tinh X (binh thudng cac bé gai
déu c6 2 nhiém séic thé X nay).
Cac trieu chidng bénh kha thay
déi, vé ngoai hinh thusng thdy cé
ngan, tai thap, chan téc ngan &
sau c6, thdp lun, phu tay va chan
lic mdi sinh va chi day thi khi ap
dung liéu phap hormone ciling
nhu cé thé mang thai néu dudc
hé trg sinh san'. Ngoai ra, cac bé
nay ciing dé méac cac bénh nhu:

Nh&m thic ddy phat trién cac dac diém
sinh duc th( sinh bang s dung liéu phap
thay thé estrogen.
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Bé gai mac hoi chiing Turner c6 biéu hién ¢ ngn, tai thap, chan téc ngdn 6 sau cé.

tim bam sinh, dai thao dudng,
suy tuyé&n giap mac du phat trién
tri tué binh thudng. H6i chung
Turner c6 thé dudc chin doan
bang choc 6i hoac mang dém lay
mau sinh thiét gai trong thoi ky
mang thai. Théng thudng ngudi
ta con phat hién bénh qua céac
dau hiéu bat thudng cla thai nhi
thdng qua siéu am, hoac phat
hién sém khi sinh vi tré& mac hoi
chiing nay ngoai cac biéu hién
vé hinh dang con c6 thé mic cac
di tat vé hé tim mach, than tiét
niéu... Tuy nhién, mét vai trudng
hgp chi nhan biét khi bé gai dén
tudi day thi. D& dadm bao phat
hién va chan doan bénh chinh
xac va sém can kiém tra nhiém
sac thé va phan tich c4u truc cla
nhiém séc thé.

Héi ching Klinefelter?

Hoi

chung Kilinefelter con

2Nam 1942, Hoi ching Klinefelter dudc
dat tén theo tén bac si ngudi My Harry
Klinefelter m6 t& mét tap hgp cac triéu
chung dac trung cho tinh trang nay. Nam
1959, Hoi chiing lan dau tién dugc xac dinh
v6i bat thudng nhiém séc thé cu thé bsi nha
nghién ctu ngudi Anh Patricia A. Jacobs va
cac déng nghiép.
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dudc goi la hdi ching 47, XXY do
du mot nhiém sac thé X trong bd
nhiém sic thé gidi tinh clia cac
bé trai. Thong thudng, cac biéu
hién cla hoéi ching Klinefelter
khé nhan biét khi con nhé ma
phai dgi dén mot thoi diém khi
cd thé phat trién hoan thién, véi
cac biéu hién nhu hé co yéu,
cao (ngoai trii thé Klinefelter
49, XXXXY), doc khoé, réi loan
khd nang doc (dyslexia), va
khiém khuyé&t kha nang cha v,
vl to, 16ng/téc it.. Cac bidu hién
théng thudng nay chi xuat hién
khi day thi hodc mudn hon, dan
t6i viec phat hién bénh khéng
kip thdi trong khi viéc xac dinh
bénh sém rat cé ich. Hoi chiing
Klinefelter gay vo sinh va co6 dau
hiéu bé ngoai la tinh hoan nhd,
kém chlic nang sinh san. Diéu
tri bénh can phdi hgp tac déng
déng thdi ca 3 biéu hién: thiéu
nang sinh duc, v to, va cac van
dé tam ly xa héi. Bén nay, viéc
tri liéu androgen la quan trong vGi
viéc thay thé testosterone khi day
thi, giup tang cudng suc manh va
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tao dang vé cd bédp cho co thé,
tdng ham muén tinh duc va kich
thudc tinh hoan, cai thién khi chat
va hanh vi... Cung véi do, viéc
tiép can da nganh (y hoc va tam
ly, gido duc hoc) c6 ich cho viéc
cai thién r6i loan ngoén ngl, kho
khan trong hoc tap cling nhu mét
s0 van dé tam ly xa hoi, hanh vi
ngudi bénh thudng gap...

Nhiimg rdi loan di truyén gen lan tir
cha me

Bénh thiéu mau héng cau
hinh liém

Binh thudng hong cau c6 hinh
dia, gitp di chuyén dé dang qua
cac mach mau, va chta moét
loai protein la hemoglobin - loai
protein chlia nhiéu sat tao ra
mau dé clla mau va mang oxy tu
phdi t6i kh&p nai trong co thés.
Hong céu hinh liém chia cac
hemoglobin bat thudng, va khé
di chuyén qua cac mach mau ma
thudng cling va cé xu hudng von
cuc lai, ket vao cac mach mau.
Nhing khéi hong cau hinh liém bj
déng cuc trong mach mau ngan
can mau chay dén cac cd quan,
khién tdc nghén mach mau, gay
dau, nhiém khuén va tén thuong
da co quan. Bénh nhan thiéu
mau hong cau hinh liém co sé
hong cau thdp hon binh thudng
do céac té bao hinh liém khéng
thé séng lau dudc, trong khi tly
xuang khong thé tao ra héng cau

3Con goi la chi s6 HgB, mét loai phan t&
protein cé trong hdng cau, c6 nhiém vu van
chuyén oxy va tao séc t6 dd cho héng cau.
Gia tri cia chi s6 HgB thay ddi tuy theo gidi
tinh: Nam: 13-8 g/dl (tuong duong 8,1-11,2
millimole/l); NG: 12-6 g/dl (tuong duong 7,4-
9,9 millimole/l). Chi s6 HgB tang khi bi mét
nudc, méc cac bénh tim va phdi; giam khi bi
thi€u mau, chdy mau va cac phan (ng gay
tan mau khéc.



Té bao ]](;i‘l]g ciu
hinh liem
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HgB bit thwong

Té bao hong chu
binh thurg
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HgB binh thwong

Dong chiy cia mau bi nghén
do xuit hién céc té bao hinh liém
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Hinh 1. So do md ta t& bao hong cau va su van chuyén mau ctia bénh thiéu mau

hong cau hinh liém.

mdi di nhanh dé thay thé nhiing
t€ bao chét di. Pay 1a mét bénh
di truyén, kéo dai sudt dai, bénh
xudt hién ngay tu khi bénh nhan
md&i dugc sinh ra (hinh 1).

Bénh thudng dé thdy hon ca
khi tré 5-6 thang tudi véi cac triéu
chling nhu: dau doét ngét, thiéu
mau, sung ban tay, ban chan,
nhiém trung va dét quy. Nhing
em bé méc bénh nay sé phai chiju
con dau dai dang va dét ngdt cho
dén khi trudng thanh, tudi tho
trung binh ti 40 dén 60.

Beta thalassemia

Bénh beta thalassemia Ila
mot nhom cac réi loan di truyén
vé mau. Bénh la moét dang
thalassemia, nguyén nhéan la
do gidm hoac thiéu huyt chic
nang téng hop chudi beta cla
hemoglobin, dan téi cac biéu
hién thiu mau khac nhau, tu
thi€u mau nang dén khéng rd
triéu chiing. Ty 1& méc bénh beta
thalassemia trén thé gigi udc tinh
khoadng 1/100.000 ngudi; mtuc
ddé nang thudng xuét hién trong
vong 2 ndm dau doi. Diém can

quan tam 1a co thé cé thé dién
tién thiu mau, nguy hiém téi tinh
mang, dong th&i qua trinh tang
trudng cla tré kém, cham Ién can,
vang da, vang mat, gan, la lach
to, &nh hudng dén chiic nang tim
va hé xudng. Bac biét, khi nang
tré can dugc truyén mau, va viéc
truyén mau quéa nhiéu cé thé dan
dén tinh trang tich tu sat trong
co thé, dan dén cac van dé vé
gan, tim va hé¢c mén. Nam 2019,
cac nha nghién cuu thuéc Trung
tdm nghién cuu ung thu Fred
Hutchinson (Washington, Hoa
Ky) da st dung CRISPR-Cas9 dé
chinh stia cac té bao géc mau tén
tai lau dai nham dao ngudc cac
triéu chlng quan sat dugc vé lam
sang vGi cac roi loan lién quan téi
mau & 2 bénh hong cau hinh liém
va beta-thalassemia thudng gap.

Bién phap chung dé tranh cac
r6i loan s6 nhiém sic thé thudng
gap va céac roi loan di truyén gen
I&n tU cha me la 4p dung tam soat
trudc va sau sinh tai cac co sG y
t€ uy tin va cé thiét bi phu hop.
Riéng d6i vé6i hdi chiing Down,
nén han ché sinh con muén va
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sang loc ky déi voi cac trudng
hop cé nguy cG cao. Hién van
chua c6 cac bién phap kha quan
véi cac dij tat bAm sinh néi chung
ma cé |é cach tét hon ca la tap
trung cai thién chat lugng s6ng,
tudi tho cho sé tré méc bénh

Thanh Tung (t6ng hop)
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