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Ñaët vaán ñeà 
PGD laø kyõ thuaät phaân 

tích di truyeàn cuûa teá baøo 
ñöôïc laáy ra töø phoâi nhaèm 
xaùc ñònh phoâi bình thöôøng 
hay baát thöôøng veà nhieãm 
saéc theå hay gen tröôùc khi 
caáy vaøo töû cung vaø laøm 
toå taïi nieâm maïc töû cung. 
Tröôøng hôïp PGD (sau naøy 
ñöôïc goïi laø saøng loïc di 
truyeàn tröôùc chuyeån phoâi 
- Preimplantation Genetic 
Screening - PGS) ñöôïc baùo 
caùo laàn ñaàu tieân treân theá giôùi 
vaøo naêm 1990 taïi Myõ. Ñaây laø 
moät chæ ñònh môùi so vôùi caùc 
chæ ñònh tröôùc ñaây cuûa chaån 
ñoaùn tieàn saûn, cho pheùp boá 
meï coù mang gen tieàm aån 
moät beänh lyù ñöôïc bieát tröôùc 
coù theå sinh ra moät treû hoaøn 

Nghieân cöùu aùp duïng quy trình sinh thieát phoâi, taùch ADN cuûa phoâi 
ñeå chaån ñoaùn di truyeàn tröôùc chuyeån phoâi 

Trieäu Tieán Sang, Nguyeãn Thò Thu Haø
 Hoïc vieän Quaân y

Treân theá giôùi hieän nay coù khoaûng 300 gen lieân quan ñeán beänh di truyeàn coù theå ñöôïc phaùt hieän 
baèng chaån ñoaùn di truyeàn tröôùc chuyeån phoâi (Preimplantation Genetic Diagnosis - PGD). Trong 
nhoùm chæ ñònh naøy, coù gaàn 200 beänh lyù di truyeàn khaùc nhau nhö: thalassemia, beänh thieáu maùu 
aùc tính, xô nang, beänh öa chaûy maùu, loaïn döôõng cô Duchenne, teo cô tuûy, ñieác baåm sinh... Töø 
khoaûng 2 thaäp nieân trôû laïi ñaây, nhôø söï phaùt trieån maïnh meõ cuûa khoa hoïc vaø coâng ngheä, sinh hoïc 
phaân töû ñaõ trôû thaønh moät coâng cuï hoã trôï ñaéc löïc cho chaån ñoaùn vaø ñieàu trò caùc beänh di truyeàn. 
Tuy nhieân, vieäc nghieân cöùu öùng duïng sinh hoïc phaân töû phuïc vuï chaån ñoaùn beänh di truyeàn baèng 
phöông phaùp taùch ADN cuûa phoâi chöa ñöôïc quan taâm nhieàu ôû Vieät Nam. Vì vaäy, ñeà taøi “Nghieân 
cöùu aùp duïng quy trình sinh thieát phoâi, taùch ADN cuûa phoâi ñeå chaån ñoaùn di truyeàn tröôùc chuyeån 
phoâi” ñöôïc thöïc hieän vôùi muïc tieâu aùp duïng caùc quy trình sinh thieát phoâi, taùch ADN cuûa phoâi ñeå 
chaån ñoaùn di truyeàn tröôùc chuyeån phoâi. 
Töø khoùa: sinh thieát phoâi, taùch ADN, chaån ñoaùn di truyeàn tröôùc chuyeån phoâi, chuyeån phoâi. 

A research of applying embryo biopsy 
procedure, seprating DNA of embryo for 

Preimplantation Genetic Diagnosis
                                 

Summary

In the world today, there are about 300 genes involved in genetic diseases which can 
be detected by PGD. In this specific group, there exist nearly 200 different genetic 

disorders such as thalassemia, pernicious anemia, cystic fibrosis, hemophilia, 
Duchenne muscular dystrophy, amyotrophic marrow, congenital deafness… Since 

about two decades ago, thanks to the strong growth of science and technology, 
molecular biology has become an invaluable support tool for the diagnosis and 

treatment of genetic diseases. However, research in molecular biology applications 
serving genetic diagnosis by DNA extraction method of embryo splitting has not 

been paid much attention in Vietnam. So the project named “Research on applying 
embryo biopsy procedure, separating the DNA of embryo for Preimplantation Genetic 

Diagnosis” has been done for the purpose of applying embryo biopsy procedure, 
seprating DNA of embryo for Preimplantation Genetic Diagnosis.

Keywords: embryo biopsy, seprating DNA, PGD, embryo transfer.
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toaøn khoâng mang gen beänh. Ñieàu naøy mang ñeán 
khaû naêng öùng duïng raát lôùn cuûa PGD khi caùc nhaø 
khoa hoïc ngaøy caøng phaùt hieän nhieàu beänh lyù ôû ngöôøi 
coù lieân quan ñeán di truyeàn. Treân theá giôùi hieän nay 
coù khoaûng 300 gen lieân quan ñeán beänh di truyeàn 
coù theå ñöôïc phaùt hieän baèng PGD. Trong nhoùm chæ 
ñònh naøy, coù gaàn 200 beänh lyù di truyeàn khaùc nhau 
nhö: thalassemia, beänh thieáu maùu aùc tính, xô nang, 
beänh öa chaûy maùu, loaïn döôõng cô Duchenne, teo 
cô tuûy, ñieác baåm sinh... Töø khoaûng 2 thaäp nieân trôû 
laïi ñaây, nhôø söï phaùt trieån maïnh meõ cuûa khoa hoïc 
vaø coâng ngheä, sinh hoïc phaân töû ñaõ trôû thaønh moät 
coâng cuï hoã trôï ñaéc löïc cho chaån ñoaùn vaø ñieàu trò 
caùc beänh di truyeàn. Tuy nhieân, vieäc nghieân cöùu öùng 
duïng sinh hoïc phaân töû phuïc vuï chaån ñoaùn beänh di 
truyeàn baèng phöông phaùp taùch ADN cuûa phoâi chöa 
ñöôïc quan taâm nhieàu ôû Vieät Nam. Vì vaäy, chuùng toâi 
thöïc hieän ñeà taøi “Nghieân cöùu aùp duïng quy trình sinh 
thieát phoâi, taùch ADN cuûa phoâi ñeå chaån ñoaùn di truyeàn 
tröôùc chuyeån phoâi” vôùi muïc tieâu: aùp duïng ñöôïc caùc 
quy trình sinh thieát phoâi, taùch ADN cuûa phoâi ñeå chaån 
ñoaùn di truyeàn tröôùc chuyeån phoâi.

Ñoái töôïng vaø phöông phaùp nghieân cöùu
Ñoái töôïng nghieân cöùu

Ñoái töôïng nghieân cöùu laø 30 phoâi dö ñöôïc tieán 
haønh sinh thieát taïi Trung taâm Coâng ngheä phoâi - Hoïc 
vieän Quaân y. Trong 30 phoâi coù 5 phoâi tuùi vaø 25 phoâi 
phaân caét. Caùc phoâi naøy ñöôïc sinh thieát vaø huùt laàn 
löôït 2 teá baøo: 1 teá baøo nhaân toaøn boä boä gen, 1 teá 

baøo thöïc hieän kyõ thuaät FISH. Caùc thieát bò, maùy moùc 
ñöôïc duøng bao goàm: maùy ñònh löôïng ADN, ñeøn soi 
UV, maùy ly taâm cao toác, heä thoáng sinh thieát phoâi, 
maùy PCR ABI 9700, maùy laéc oån nhieät.	

Phöông phaùp nghieân cöùu 

- Söû duïng phöông phaùp sinh thieát phoâi baèng heä 
thoáng kính hieån vi coù hoã trôï tia laser.

- Söû duïng caùc kyõ thuaät chaån ñoaùn: nhaân gen 
PCR ñeå phaân tích caùc ñoät bieán veà gen; nhaân gen 
huyønh quang ñeå chaån ñoaùn baát thöôøng soá löôïng 
nhieãm saéc theå; nhuoäm teá baøo baèng thuoác nhuoäm 
huyønh quang FISH ñeå phaân tích baát thöôøng nhieãm 
saéc theå.

- Söû duïng kyõ thuaät ñieän di treân gel agarose vaø 
ñieän di mao quaûn.

- Kyõ thuaät phaân tích keát quaû baèng phaàn meàm 
GenMapper ID3.2.

Keát quaû nghieân cöùu vaø thaûo luaän
Thaønh coâng trong kyõ thuaät sinh thieát phoâi: chuùng 

toâi ñaõ tieán haønh sinh thieát 30 phoâi, trong ñoù coù 5 
phoâi tuùi, kieåm tra thaáy keát quaû sinh thieát toát. Caùc 
phoâi sau sinh thieát ñöôïc ñaùnh giaù veà maët hình thaùi 
toát, beà maët nhaün, troøn ñeàu. Trong quy trình sinh thieát 
coù söû duïng tia laser ñeå choïc thuûng maøng ZP cuûa 

Maãu phoâi dö

Sinh thieát

Taùch ADN Coá ñònh treân lam
kính

Nhaân toaøn boä boä gen
Nhuoäm FISH

PCR chaån ñoaùn di
truyeàn

Chaån ñoaùn baát
thöôøng soá löôïng
nhieãm saéc theå

Keát luaän

Heä thoáng sinh thieát phoâi
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phoâi. 

Döôùi ñaây laø moät soá hình aûnh phoâi sau sinh thieát:

Taùch thaønh coâng ADN töø moät teá baøo phoâi sau khi 
sinh thieát vaø nhaân ñöôïc toaøn boä boä gen cuûa teá baøo 
phoâi ñoù phuïc vuï cho chaån ñoaùn beänh di truyeàn ôû 
caùc böôùc tieáp theo. Ñeå tieán haønh kieåm tra vieäc taùch 
ADN töø moät teá baøo phoâi coù thaønh coâng hay khoâng, 
chuùng toâi tieán haønh khueách ñaïi toaøn boä boä gen cuûa 
moät teá baøo phoâi töø caùc ADN taùch ñöôïc töø caùc teá 
baøo phoâi treân. Saûn phaåm cuûa quaù trình khueách ñaïi 
naøy seõ laø maãu ADN cho caùc phaûn öùng nhaân gen 
ñeå chaån ñoaùn caùc beänh di truyeàn. Tieán haønh nhaân 
toaøn boä boä gen cuûa teá baøo baèng boä kit WGA cuûa 
haõng Sigma. Keát quaû kieåm tra saûn phaåm PCR ñöôïc 
ñieän di treân gel agarose 1,5% vaø ñöôïc nhuoäm baèng 

thuoác nhuoäm Ethidium bromide. 
Keát quaû ñieän di cho thaáy, saûn phaåm nhaân toaøn 

boä boä gen ñaït keát quaû toát, baêng ñieän di coù vaïch 
saùng ñeïp, kích thöôùc caùc ñoaïn gen sau khi nhaân 
naèm trong khoaûng 200-1.000 bp. Kích thöôùc naøy 
cho pheùp saûn phaåm coù theå duøng ñeå tieáp tuïc tham 
gia vaøo caùc xeùt nghieäm chaån ñoaùn di truyeàn cuûa caùc 
phoâi naøy.

Keát quaû öùng duïng chaån ñoaùn baát thöôøng soá löôïng 
nhieãm saéc theå tröôùc chuyeån phoâi: ñaõ chaån ñoaùn ñöôïc 
caùc baát thöôøng nhieãm saéc theå ôû 30 phoâi dö baèng 2 
phöông phaùp nhuoäm huyønh quang nhieãm saéc theå 
(FISH) vaø baèng nhaân gen ñònh löôïng huyønh quang 
(QF-PCR). Caû hai phöông phaùp naøy ñeàu cho keát 
quaû khôùp nhau hoaøn toaøn.

Döôùi ñaây laø keát quaû hình aûnh chaån ñoaùn baát 

thöôøng nhieãm saéc theå:
Hình aûnh treân cho thaáy, caùc tín hieäu cuûa caùc 

locus coù keát quaû toát vaø caùc locus cuûa nhieãm saéc 
theå 21 coù tyû leä 1:1:1 hoaëc 1:2 hoaëc 2:1. Ñieàu naøy 
chöùng toû nhieãm saéc theå 21 naøy coù 3 nhieãm saéc theå, 
nhö vaäy phoâi 5 bò baát thöôøng nhieãm saéc theå (mang 
hoäi chöùng Down). ÔÛ phoâi naøy thaáy xuaát hieän allen 
cuûa locus SRY vaø allen Y cuûa locus Amell, chöùng toû 
phoâi naøy mang nhieãm saéc theå giôùi tính XY. 

1

Teân phoâi Soá teá baøo sinh 
thieát ñöôïc töø phoâi

Teân phoâi Soá teá baøo sinh thieát 
ñöôïc töø phoâi

Soá 1 2 Soá 16 2

Soá 2 2 Soá 17 2

Soá 3 2 Soá 18 2

Soá 4 2 Soá 19 2

Soá 5 2 Soá 20 2

Soá 6 2 Soá 21 2

Soá 7 2 Soá 22 2

Soá 8 5 Soá 23 2

Soá 9 2 Soá 24 2

Soá 10 2 Soá 25 2

Soá 11 2 Soá 26 2

Soá 12 2 Soá 27 6

Soá 13 2 Soá 28 4

Soá 14 2 Soá 29 5

Soá 15 2 Soá 30 4

Baûng 1: soá teá baøo phoâi ñöôïc sinh thieát töø caùc phoâi dö

Hình aûnh 
ñieän di kieåm 
tra nhaân 
toaøn boä 
boä gen

Keát quaû chaån ñoaùn phoâi thöù 5 (trisomy 21)

Phoâi 8 mang 2 NST 13, 18, 21 
vaø XY

Phoâi 5 mang 3 NST 21, 2 
NST 13, 18 vaø XY
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Döôùi ñaây laø moät soá hình aûnh keát quaû FISH:
Keát quaû chaån ñoaùn nhoùm maùu Rh cuûa phoâi: ñaõ 

tieán haønh nhaân gen ñeå chaån ñoaùn nhoùm maùu cuûa 9 
phoâi baøo sau khi sinh thieát, öùng duïng cho vieäc chaån 
ñoaùn baát ñoàng nhoùm maùu giöõa meï vaø con ñoái vôùi 

caùc gia ñình coù meï mang nhoùm maùu Rh(-)
Saûn phaåm PCR cuûa gen RhD laø 366 bp. Töø keát 

quaû treân cho thaáy: 9 teá baøo phoâi naøy ñeàu mang 
nhoùm maùu Rh(+). Keát quaû naøy chöùng toû chuùng toâi 
ñaõ thöïc hieän thaønh coâng nhaân gen RhD cho caùc 
phoâi sinh thieát, coù theå tieán tôùi aùp duïng kyõ thuaät naøy 
cho caùc caëp boá meï mang nhoùm maùu Rh(-) ñeå coù 
caùc chæ ñònh caàn thieát khi mang thai.

Keát luaän
Ñeà taøi ñaõ thaønh coâng trong kyõ thuaät sinh thieát 

phoâi phaân caét 3 ngaøy tuoåi hoaëc phoâi tuùi 5 ngaøy tuoåi 
baèng caùch söû duïng coâng ngheä laser. Ñaõ nhaân ñöôïc 
toaøn boä gen töø moät teá baøo phoâi laøm cô sôû cho vieäc 
nhaân gen chaån ñoaùn beänh di truyeàn ôû caùc böôùc tieáp 
theo. ÖÙng duïng thaønh coâng caùc kyõ thuaät chaån ñoaùn 
di truyeàn ñeå chaån ñoaùn caùc baát thöôøng nhieãm saéc 
theå söû duïng kyõ thuaät FISH vaø QF-PCR, trong töông 
lai coù theå aùp duïng chaån ñoaùn ñöôïc nhoùm maùu Rh 
cuûa teá baøo phoâi vaø chaån ñoaùn caùc beänh di truyeàn 
khaùc. Kyõ thuaät PGD naøy caàn ñöôïc aùp duïng roäng raõi 
cho nhieàu beänh di truyeàn khaùc: thalassemia, teo cô 
tuûy, Heamophilia, teo cô Duchene, ung thö…

Ñeà taøi coù yù nghóa thöïc tieãn vaø saùng taïo cao, môû 
ra moät töông lai cho caùc caëp vôï choàng trong vieäc 
traùnh nguy cô sinh ra nhöõng ñöùa treû mang caùc dò taät 
di truyeàn baåm sinh; goùp phaàn quan troïng trong vieäc 
ñieàu trò beänh nhôø kyõ thuaät PGD; goùp phaàn loaïi boû 
daàn caùc gen beänh trong xaõ hoäi, ñeå xaõ hoäi coù ñöôïc 
nguoàn gen khoûe maïnh, giaûm bôùt gaùnh naëng cho gia 
ñình vaø xaõ hoäi ?
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Phoâi Keát quaû treân NST 
13, 18, 21 vaø XY Phoâi Keát quaû treân NST 

13, 18, 21 vaø XY Phoâi Keát quaû treân NST 
13, 18, 21 vaø XY

1 46, XX 11 46, XY 21 46, XY

2 46, XX 12 46, XY 22 46, XY

3 45, XX, -13 13 46, XX 23 46, XY

4 46, XX 14 47, XY, +21 24 46, XX

5 47, XY, +21 15 47, XY, +21 25 47, XY, +21

6 47, XX, +13 16 46, XX 26 46, XY

7 47, XY, +21 17 46, XX 27 47, XX, +18

8 46, XY 18 45, XX, -18 28 46, XY

9 47,XY,+21 19 47,XXY 29 47, XX, +18

  10 47,XY,+21 20 45, XO 30 46, XY

Baûng 2: keát quaû chaån ñoaùn baát thöôøng soá löôïng nhieãm saéc theå 
(caû 2 phöông phaùp nhaân gen ñònh löôïng huyønh quang QF-PCR 

vaø nhuoäm huyønh quang FISH ñeàu cho keát quaû gioáng nhau)

Hình aûnh ñieän di kieåm tra baát ñoàng nhoùm maùu
M: Marker 1.200 bp; aâm: chöùng aâm nöôùc caát; döông: chöùng döông

1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9 laø caùc maãu beänh nhaân nghieân cöùu




