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Giôùi thieäu chung
Taïi Vieät Nam, tôùi thôøi ñieåm hieän nay, haàu heát caùc 

cô sôû y teá ñeàu aùp duïng kyõ thuaät chaån ñoaùn tröôùc sinh 
ñeå tö vaán veà caùc beänh di truyeàn, khi ñoù phoâi ñaõ treân 3 
thaùng tuoåi. Kyõ thuaät naøy gaây aûnh höôûng raát nhieàu tôùi 
söùc khoûe cuûa ngöôøi meï khi quyeát ñònh phaûi boû thai. 
Chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå “Pre-implantation 
Genetic Diagnosis” (PGD) cho pheùp caùc caëp vôï choàng 
coù nguy cô truyeàn caùc beänh lyù di truyeàn cho con coù theå 
coù cô hoäi sinh con khoâng maéc beänh maø khoâng phaûi 
chaån ñoaùn tieàn saûn sau khi mang thai vaø boû thai khi 
phaùt hieän beänh lyù ôû thai. Kyõ thuaät PGD döïa treân vieäc 
phaùt hieän caùc baát thöôøng di truyeàn ôû phoâi vaø chæ caáy trôû 
laïi vaøo loøng töû cung caùc phoâi khoâng coù caùc baát thöôøng 
veà di truyeàn.

PGD ñöôïc baùo caùo laàn ñaàu tieân treân theá giôùi vaøo 

naêm 1990. Trong baøi baùo ñaêng treân Taïp chí Nature, 
Handyside vaø coäng söï ñaõ baùo caùo caùc tröôøng hôïp coù 
thai töø caùc phoâi ñaõ ñöôïc sinh thieát vaø chaån ñoaùn di 
truyeàn baèng caùch khuyeách ñaïi ADN ñaëc tröng cho 
NST Y. Tuy nhieân, töø khi kyõ thuaät FISH baét ñaàu ñöôïc 
aùp duïng trong PGD vaøo naêm 1993-1994 ñeå chaån 
ñoaùn caùc baát thöôøng NST ñaõ giuùp cho PGD tieáp tuïc 
moät böôùc phaùt trieån môùi khi ngöôøi ta baét ñaàu xaùc ñònh 
ñöôïc chuyeån ñoaïn NST vaø öùng duïng vaøo PGD (naêm 
1996). Kyõ thuaät chaån ñoaùn di truyeàn naøy giuùp xaùc ñònh 
caùc phoâi khoâng coù caùc chuyeån ñoaïn tröôùc khi caáy vaøo 
töû cung.

Töø naêm 1999, PGD laïi ñöôïc môû roäng chæ ñònh ñeå 
chaån ñoaùn phoâi coù mang caùc gen lieân quan ñeán caùc 
beänh lyù veà sau naøy ôû ñöùa treû. Chæ ñònh naøy cho pheùp 
boá meï coù mang gen tieàm aån moät beänh lyù ñöôïc bieát 
tröôùc coù theå sinh ra ñôøi moät treû hoaøn toaøn khoâng mang 

Chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå vaø trieån voïng öùng duïng 
taïi Vieät Nam

Taïi Vieät Nam, tôùi thôøi ñieåm hieän nay, haàu heát caùc cô sôû y teá ñeàu aùp duïng kyõ thuaät chaån ñoaùn tröôùc 
sinh ñeå tö vaán veà caùc beänh di truyeàn, khi ñoù phoâi ñaõ treân 3 thaùng tuoåi. Kyõ thuaät naøy gaây aûnh höôûng 
raát nhieàu tôùi söùc khoûe cuûa ngöôøi meï khi quyeát ñònh phaûi boû thai. Chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå 
“Pre-implantation Genetic Diagnosis” (PGD) cho pheùp caùc caëp vôï choàng coù nguy cô truyeàn caùc 
beänh lyù di truyeàn cho con coù theå coù cô hoäi sinh con khoeû maïnh.

Nguyeân taéc veà kyõ thuaät cuûa PGD döïa treân vieäc thöïc hieän thuï tinh trong oáng nghieäm (TTTON) ñeå 
taïo phoâi, sau ñoù sinh thieát phoâi vaø phaân tích di truyeàn tröôùc chuyeån phoâi. Sinh thieát phoâi (embryo 
biopsy) coù theå sinh thieát theå cöïc (polar body biopsy); sinh thieát phoâi baøo vaøo giai ñoaïn phaân caét cuûa 
phoâi (cleavage-embryo biopsy) hoaëc sinh thieát phoâi nang (blastocyst biopsy).

Chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå coù theå ñöôïc öùng duïng ñeå chaån ñoaùn baát thöôøng nhieãm saéc theå 
(NST): söû duïng kyõ thuaät Fluorescent In situ Hybridization - FISH coù theå chaån ñoaùn caùc beänh lieân 
quan ñeán NST nhö hoäi chöùng Down, hoäi chöùng Patau (Trisomy 13), hoäi chöùng Edwards (Trisomy 18), 
hoäi chöùng Klinefelter (XXY); söû duïng kyõ thuaät QF-PCR (Quantitative PCR) hoaëc kyõ thuaät lai so saùnh 
boä gen (CGH= Comparative Genome Hybridization) coù theå chaån ñoaùn ñöôïc gaàn 200 beänh ñôn gen 
khaùc nhau, ví duï beänh Thalassemia, beänh teo cô tuûy (Spinal muscular atrophy - SMA). 

Taïi Vieät Nam, ñöôïc söï hoã trôï cuûa Chöông trình khoa hoïc vaø coâng ngheä caáp nhaø nöôùc KC10/11-15, 
Hoïc vieän Quaân y ñaõ vaø ñang trieån khai ñeà taøi “Nghieân cöùu quy trình chaån ñoaùn moät soá beänh di truyeàn 
tröôùc chuyeån phoâi ñeå saøng loïc phoâi TTTON”, thöïc hieän treân beänh nhaân Thalassemia vaø SMA. Nhöõng 
keát quaû cuûa ñeà taøi seõ mang laïi haïnh phuùc cho nhöõng caëp vôï choàng vôùi nhöõng ñöùa con khoeû maïnh.
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gen beänh. Ñieàu naøy mang ñeán khaû naêng öùng duïng raát 
lôùn cuûa PGD khi caùc nhaø khoa hoïc phaùt hieän ngaøy caøng 
nhieàu beänh lyù ôû ngöôøi coù lieân quan ñeán di truyeàn.

Kyõ thuaät thöïc hieän
Nguyeân taéc veà kyõ thuaät cuûa PGD döïa treân vieäc thöïc 

hieän TTTON ñeå taïo phoâi, sau ñoù sinh thieát phoâi vaø phaân 
tích NST hoaëc ADN baèng kyõ thuaät FISH hoaëc PCR 
(polymerase chain reaction). Nhìn chung kyõ thuaät PGD 
goàm 3 böôùc:

Laøm thuûng maøng trong suoát (zona drilling)

Kyõ thuaät laøm thuûng maøng trong suoát nhaèm muïc ñích 
taïo moät loã treân maøng trong suoát. Thoâng qua loã thuûng naøy, 
ngöôøi ta söû duïng kim sinh thieát ñeå huùt caùc teá baøo coù trong 
phoâi.

Laøm thuûng maøng trong suoát coù theå ñöôïc thöïc hieän 
baèng nhieàu caùch khaùc nhau: söû duïng acid Tyrodes; xeù 
maøng zona baèng phöông phaùp cô hoïc; söû duïng tia laser 
khoâng tieáp xuùc.

 Sinh thieát phoâi (embryo biopsy)

Hieän nay, sinh thieát teá baøo ñeå laøm chaån ñoaùn di truyeàn 
coù theå thöïc hieän ôû caùc giai ñoaïn khaùc nhau trong quaù trình 
phaùt trieån cuûa phoâi: (i) Giai ñoaïn hôïp töû: sinh thieát caùc theå 
cöïc; (ii) Giai ñoaïn phaân chia vaøo ngaøy thöù 3, khoaûng 6-8 
teá baøo: sinh thieát 1-2 phoâi baøo; (iii) Giai ñoaïn phoâi nang: 
sinh thieát caùc teá baøo thuoäc lôùp trophectoderm.

Sinh thieát theå cöïc (polar body biopsy): sinh thieát theå cöïc 
coù öu ñieåm laø ít aûnh höôûng ñeán söï phaùt trieån cuûa phoâi, vì 
ñaây laø caùc saûn phaåm phuï bò loaïi boû trong quaù trình phaùt 
trieån cuûa tröùng vaø hôïp töû. Ngoaøi ra, sinh thieát theå cöïc coù 
theå ñöôïc phoái hôïp vôùi sinh thieát phoâi baøo ñeå taêng ñoä chính 
xaùc cuûa caùc chaån ñoaùn di truyeàn. Tuy nhieân, sinh thieát 
theå cöïc coù nhöôïc ñieåm lôùn laø chæ coù theå chaån ñoaùn caùc 
baát thöôøng töø meï do theå cöïc chæ chöùa caùc NST xuaát 
phaùt töø tröùng. Ngoaøi ra, trong quaù trình phaùt trieån theå 
cöïc thöù nhaát hay bò vôõ thaønh nhöõng maûnh nhoû, ñieàu 
naøy coù theå daãn ñeán vieäc thaát thoaùt chaát lieäu di truyeàn, 
laøm aûnh höôûng ñeán keát quaû chaån ñoaùn. 

Sinh thieát phoâi baøo vaøo giai ñoaïn phaân caét cuûa phoâi 
(cleavage-embryo biopsy): sinh thieát phoâi ñöôïc thöïc hieän 
vaøo ngaøy thöù 3 sau thuï tinh. ÔÛ giai ñoaïn naøy, phoâi coù töø 
6-8 phoâi baøo. Moät ñeán hai phoâi baøo seõ ñöôïc sinh thieát 
ñeå laøm chaån ñoaùn veà di truyeàn. Vieäc laáy ñi 1-2 phoâi baøo 
trong giai ñoaïn naøy khoâng gaây aûnh höôûng ñeán söï phaùt 
trieån cuûa phoâi coøn laïi. Ñaây laø kyõ thuaät sinh thieát phoâi 
phoå bieán nhaát hieän nay.

Trong tröôøng hôïp naøy, phoâi baøo sinh thieát caàn ñöôïc 
chaån ñoaùn di truyeàn sôùm ñeå döïa vaøo keát quaû chaån 
ñoaùn naøy, ngöôøi ta seõ choïn phoâi vaø caáy vaøo buoàng töû 

PRE-IMPLANTATION GENETIC 
DIAGNOSIS AND APPLICATION 
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Summary

At the moment, in Vietnam, almost health 
facilities are applying prenatal diagnosis 
while the embryos are 3 months old. This 
technique greatly affects the health of 
the mother to have an abortion decision. 
Pre-implantation genetic diagnosis (PGD) 
enables couples at risk of transmitting 
genetic disorders to have the opportunity 
of having healthy baby.

Principles of PGD technique is based on 
the implementation of in vitro fertilization 
(IVF) to create embryos, then make embryo 
biopsy and genetic analysis before embryo 
transfer.

Biopsy of embryos may be polar body biopsy, 
cleavage-embryo biopsy, or blastocyst 
biopsy.

PGD can be applied to diagnose abnormal 
chromosomes: using Fluorescent In 
Situ Hybridization technique (FISH) can 
diagnose diseases involving chromosome 
such as Down syndrome, Patau syndrome 
(Trisomy 13), Edwards syndrome (Trisomy 
18), Klinefelter syndrome (XXY); in term of 
diagnosis of genetic abnormalities, using 
Quantitative PCR technique (QF-PCR) or 
Comparative Genome Hybridization (CGH) 
can diagnose nearly 200 different single-
gene diseases such thalassemia, spinal 
muscular atrophy (SMA).

In Vietnam, under the support of KC10/11-
15 program, Military Medical University has 
been implementing the project "Research 
on the procedure of diagnosis of some 
genetic diseases prior to embryo transfer to 
select IVF embryos” carried out on patients 
with Thalassemia and SMA. The results of 
the research are expected to bring infinite 
happiness for couples to have healthy 
babies.

Keywords: chromosome, embryos, pre-
implantation Genetic Diagnosis, prenatal 
diagnosis.
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cung vaøo 1-2 ngaøy sau. Hieän töôïng lieân keát giöõa 
caùc phoâi baøo coù theå ñaõ baét ñaàu vaøo thôøi ñieåm naøy, 
ñeå chuaån bò sang giai ñoaïn phoâi daâu vaøo ngaøy tieáp 
theo. Do ñoù, coù theå gaëp khoù khaên khi sinh thieát phoâi 
baøo ôû giai ñoaïn phaân chia. Vieäc chaån ñoaùn di truyeàn 
ñöôïc thöïc hieän chæ treân 1 hoaëc 2 teá baøo coù ñöôïc 
cuõng laø moät thaùch thöùc cuûa kyõ thuaät. Ngoaøi ra, hieän 
töôïng khaûm (mosaicism) vaãn coù theå xaûy ra ôû giai 
ñoaïn naøy. Ñieàu naøy daãn ñeán keát quaû chaån ñoaùn di 
truyeàn treân phoâi baøo sinh thieát ñöôïc coù theå khoâng 
theå hieän chính xaùc caáu truùc di truyeàn cuûa phoâi.

Sinh thieát phoâi nang (blastocyst biopsy): ñaây laø 
moät kyõ thuaät môùi, chæ ñöôïc öùng duïng laâm saøng gaàn 
ñaây. Phoâi seõ ñöôïc nuoâi caáy ñeán ngaøy thöù 5 hoaëc 6 
sau khi thuï tinh. Sau khi laøm thuûng maøng trong suoát, 
trophectoderm baét ñaàu thoaùt ra khoûi maøng trong suoát 
qua loã thuûng. Moät soá teá baøo (5-10 teá baøo) thuoäc lôùp 
trophectoderm seõ ñöôïc sinh thieát ñeå laøm chaån ñoaùn 
di truyeàn. 

Kyõ thuaät naøy coù moät soá öu ñieåm nhaát ñònh. Chuùng 
ta seõ coù nhieàu teá baøo hôn ñeå thöïc hieän chaån ñoaùn di 
truyeàn. Phoâi ñöôïc sinh thieát ôû giai ñoaïn naøy thöôøng coù 
söùc soáng cao hôn so vôùi phoâi giai ñoaïn phaân caét. Tuy 
nhieân, sinh thieát ôû giai ñoaïn phoâi nang cuõng gaëp moät 
soá baát lôïi nhö trong quaù trình nuoâi caáy in vitro, nhieàu 
phoâi coù theå khoâng phaùt trieån ñöôïc ñeán giai ñoaïn 
phoâi nang. Ngoaøi ra, keát quaû di truyeàn chaån ñoaùn 
ñöôïc coù theå khoâng theå hieän chính xaùc di truyeàn cuûa 
phoâi do hieän töôïng khaûm.

Phoâi nang ôû ngöôøi coù moät lôùp teá baøo laù nuoâi ôû 
phía ngoaøi (Trophectoderm) sau naøy seõ phaùt trieån 
thaønh caùc phaàn phuï cuûa thai vaø moät khoái teá baøo cuùc 
phoâi hay nuï phoâi ôû beân trong (inner cell mass) seõ 
phaùt trieån thaønh cô theå thai. Nhöõng nghieân cöùu gaàn 
ñaây ñaõ tieán haønh ñaùnh giaù soá löôïng cuûa caùc teá baøo 
ôû giai ñoaïn phoâi nang cho thaáy soá löôïng ñoù xaáp xæ 
töông öùng laàn löôït laø: 60 teá baøo, 80 teá baøo vaø 125 
teá baøo cuûa phoâi nuoâi caáy ngaøy 5, ngaøy 6 vaø ngaøy 
7. Nhöõng phoâi nang coù baát thöôøng veà maët hình thaùi 
chæ coù soá teá baøo raát ít, khoaûng moät nöûa so vôùi nhöõng 
con soá neâu treân ôû nhöõng giai ñoaïn nuoâi caáy töông 
ñöông veà maët thôøi gian. Ñeán giai ñoaïn phoâi nang 
nuoâi caáy ngaøy thöù 7, soá löôïng teá baøo laù nuoâi taêng 
maïnh so vôùi soá löôïng teá baøo nuï phoâi, chieám khoaûng 
2/3 toång soá teá baøo cuûa phoâi nang.

Kyõ thuaät FISH (Fluorescent In situ 
Hybridization)

Caùc probes söû duïng taäp trung vaøo caùc NST coù yù 
nghóa veà maët laâm saøng nhö: X, Y, 13, 18, 21 vaø coù theå 
môû roäng vôùi caùc NST 15, 16, 22. Khi bò leäch boäi veà 
caùc NST treân, phoâi vaãn coù theå tieáp tuïc laøm toå vaø phaùt 

trieån trong buoàng töû cung. Trong ñoù, moät soá coù theå tieáp 
tuïc phaùt trieån thaønh thai nhi vaø sinh soáng. Moãi maãu 
doø (probe) ñaëc tröng cho 1 NST vaø ñöôïc ñaùnh daáu 
huyønh quang khaùc nhau ñeå phaân bieät. Vôùi kyõ thuaät 
hieän nay, chaån ñoaùn leäch boäi vôùi FISH coù theå cho 
keát quaû trong voøng 6-8 giôø. Caùc phoâi bình thöôøng, 
khoâng phaùt hieän leäch boäi vôùi caùc NST treân, seõ ñöôïc 
caáy vaøo buoàng töû cung. Ngoaøi ra, kyõ thuaät FISH coøn 
ñöôïc duøng ñeå chaån ñoaùn chuyeån ñoaïn NST hoaëc 
chaån ñoaùn giôùi tính ñeå loaïi tröø caùc beänh lyù di truyeàn 
theo giôùi tính. 

Tuy nhieân, duøng kyõ thuaät FISH ñeå chaån ñoaùn baát 
thöôøng NST cuõng coù moät soá vaán ñeà veà maët kyõ thuaät: 
maát NST trong luùc sinh thieát vaø coá ñònh teá baøo; lai thaát 
baïi; caùc NST choàng leân nhau, khoù phaân bieät; chæ chaån 
ñoaùn ñöôïc moät soá NST nhaát ñònh.

 FISH laø moät kyõ thuaät trung gian gian giöõa di 
truyeàn teá baøo vaø di truyeàn phaân töû treân cô sôû söû duïng 
caùc trình töï doø NST coù ñaùnh daáu huyønh quang. Sau 
khi cho lai tröïc tieáp treân NST cuûa teá baøo taïi kyø nghæ, 
nhuoäm maøu huyønh quang cho pheùp ta coù theå phaân 
tích xaùc ñònh soá löôïng NST hoaëc phaùt hieän chuyeån 
ñoaïn NST ñöôïc khaûo saùt thoâng qua caùc tín hieäu khi 
quan saùt treân kính hieån vi huyønh quang. Öu ñieåm laø 
coù theå phaùt hieän baát thöôøng moät soá NST thöôøng gaëp 
(vôùi boä kit chuyeân duïng), tieán haønh vôùi 1 teá baøo. Tuy 
nhieân, phöông phaùp naøy bò haïn cheá bôûi chi phí vaø 
thôøi gian caàn thieát ñeå laøm kyõ thuaät lôùn. FISH laø kyõ 
thuaät khoù khi coá ñònh phoâi baøo (blastomeres). Moät 
soá nhöôïc ñieåm coù theå gaëp phaûi bao goàm caû thaát baïi 
khi lai, choàng cheùo tín hieäu coù theå aûnh höôûng ñeán 
tính chính xaùc khi phaân tích. Kyõ thuaät FISH phaân 
tích coù theå coù giaù trò chaån ñoaùn ñuùng khoaûng 83%. 
Keát quaû sai coù theå loaïi boû caùc phoâi thai bình thöôøng 
hoaëc daãn ñeán chuyeån phoâi baát thöôøng. Khi laøm FISH 
ñeå phaùt hieän baát thöôøng NST thì khoâng coøn vaät lieäu 
ñeå khaûo saùt gen.

PGD vôùi kyõ thuaät PCR
Tröôùc khi thöïc hieän PGD, caàn xaùc ñònh laø vieäc chaån 

ñoaùn gen beänh laø khaû thi. Ñieàu naøy ñöôïc thöïc hieän 
baèng caùch laáy maùu boá meï, xaùc ñònh trình töï gen beänh 
ôû boá meï vaø thieát keá moài. Ñieàu naøy caàn ñöôïc thöïc hieän 
tröôùc khi tieán haønh TTTON ñeå taïo phoâi. Sau ñoù, thöïc 
hieän TTTON vaø nuoâi caáy phoâi. Sinh thieát phoâi vaø cho 
caùc teá baøo sinh thieát töø moãi phoâi cho vaøo tube chaïy 
PCR vaø phaân tích caùc gen beänh. Choïn caùc phoâi aâm 
tính vôùi gen beänh ñeå caáy vaøo buoàng töû cung.

Caùc vaán ñeà veà kyõ thuaät cuûa PGD vôùi kyõ thuaät PCR 
bao goàm: soá löôïng ADN giôùi haïn; khueách ñaïi thaát baïi; 
“Alleic drop out”: chæ 1 alen ñöôïc khueách ñaïi; taïp 
nhieãm ADN ngoaïi lai.
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Trong töông lai, kyõ thuaät microarray vôùi “ADN chip” 
hy voïng coù theå ñöôïc öùng duïng trong PGD. Kyõ thuaät 
naøy giuùp coù theå chaån ñoaùn ñoàng thôøi leäch boäi cuûa 
taát caû NST, nhieàu gen treân caùc NST khaùc nhau vaø 
chuyeån ñoaïn NST cuøng moät luùc maø chæ caàn sinh thieát 
1 teá baøo. 

Kyõ thuaät QF-PCR (Quantitative PCR)
 Laø nhoùm caùc kyõ thuaät PCR ñònh löôïng vôùi vieäc 

söû duïng nhaân gen caùc trình töï ngaén ñaùnh daáu huyønh 
quang, qua ñoù ñaùnh giaù caùc bieán ñoåi NST thoâng 
qua bieán ñoåi lieàu löôïng gen (Gene dosis): trisomy, 
monosomy. 

 Kyõ thuaät PCR huyønh quang vaø PCR ñònh löôïng 
(QF-PCR) döïa treân vieäc gaén huyønh quang vaøo moài. 
Moài coù theå ñöôïc thieát keá ñeå nhaân ñoaïn gen caàn phaân 
tích hoaëc moài cho caùc trình töï laëp laïi ngaén - STR. 
Saûn phaåm PCR ñöôïc giaûi trình töï vaø phaân tích. Qua 
ñoù, xaùc ñònh ñöôïc tính chaát saûn phaåm PCR döïa vaøo 
maøu saéc, kích thöôùc vaø coù theå phaân tích lieàu löôïng 
gen phaùt hieän caùc tröôøng hôïp leäch boäi NST: trisomy 
hoaëc monosomy. 

 Öu ñieåm cuûa kyõ thuaät QF-PCR laø coù ñoä nhaïy 
cao hôn, cho keát quaû nhanh hôn vaø hieäu suaát cao 
hôn khi phaân tích nhieàu maãu, coù theå phaân tích caû baát 
thöôøng NST hoaëc baát thöôøng gen treân cuøng vaät lieäu 
ADN taùch ñöôïc. Ngöôøi ta cuõng söû duïng caùc trình 
töï STR hoaëc Microsatellite ñeå kieåm soaùt söï nhieãm 
cheùo hoaëc söï maát alen trong phaûn öùng PCR. 

 Nhöôïc ñieåm cuûa kyõ thuaät naøy laø khoâng phaân tích 
ñöôïc caùc tröôøng hôïp theå khaûm, chuyeån ñoaïn, chieám 
khoaûng 5% toång soá caùc tröôøng hôïp baát thöôøng NST 
thöôøng gaëp vaø coù theå bò hieän töôïng maát alen. Vì vaäy, 
neáu phaùt trieån ñöôïc kyõ thuaät QF-PCR trong PGD 
seõ coù cô hoäi phaân tích caû baát thöôøng NST, trong khi 
vaãn phaân tích ñöôïc caû ñoät bieán gen. 

Kyõ thuaät lai so saùnh boä gen (CGH= Comparative 
Genome Hybridization) 

Bao goàm hai loaïi Array-CGH vaø Metaphase-
CGH. Kyõ thuaät naøy coù theå ñaùnh giaù baát thöôøng vôùi 
caû 24 NST, trong khi kyõ thuaät FISH chæ ñaùnh giaù 
ñöôïc moät soá NST. CGH söû duïng toaøn boä heä gen 
nhö laø moät ñaàu doø ñaùnh daáu vaø moät kieåu nhaân ôû kyø 
giöõa ñöôïc gaén treân moät slide hieån vi vôùi tö caùch laø 
ñích. ADN heä gen töø caùc teá baøo bình thöôøng ñöôïc 
ñaùnh daáu maøu huyønh quang vaø ADN heä gen töø caùc 
teá baøo khoái u ñöôïc ñaùnh daáu moät maøu huyønh quang 
khaùc, sau ñoù caû hai ñöôïc troän laãn vaø lai gheùp vôùi 
nhau ñeå ñích caùc NST. Caùc vuøng cuûa NST ñích seõ 
hieän leân vôùi nhöõng khaùc bieät veà huyønh quang giöõa 2 
maøu vaø cho thaáy söï khaùc bieät veà soá baûn sao giöõa heä 
gen khoái u vaø heä gen bình thöôøng, ñoàng thôøi cuõng 

cho thaáy caû nhöõng ñöùt ñoaïn vaø khueách ñaïi. CGH 
ñaõ trôû thaønh moät phöông phaùp chuaån möïc cho vieäc 
phaân tích di truyeàn teá baøo töø ñaàu nhöõng naêm 90 cuûa 
theá kyû tröôùc.

Caùc öùng duïng cuûa chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå
Chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå coù theå ñöôïc chia 

laøm 2 loaïi chính:

- Chaån ñoaùn baát thöôøng NST: söû duïng kyõ thuaät 
FISH, coù theå chaån ñoaùn caùc beänh lieân quan ñeán NST 
nhö: hoäi chöùng Down, hoäi chöùng Patau (Trisomy 
13), hoäi chöùng Edwards (Trisomy 18), hoäi chöùng 
Klinefelter (XXY).

- Chaån ñoaùn baát thöôøng veà gen: söû duïng kyõ thuaät 
PCR coù theå chaån ñoaùn ñöôïc gaàn 200 beänh ñôn gen 
khaùc nhau, ví duï beänh Thalassemia, beänh teo cô tuûy 
(Spinal muscular atrophy - SMA). 

PGD coù nhieàu öu ñieåm so vôùi chaån ñoaùn tieàn saûn 
thoâng thöôøng. Thöù nhaát, coù theå traùnh ñöôïc vieäc phaûi 
chaám döùt thai kyø, boû thai. Vieäc chaám döùt thai kyø khi 
phaùt hieän beänh lyù chaån ñoaùn tieàn saûn gaëp phaûi caùc 
vaán ñeà veà ñaïo ñöùc sinh hoïc, cuõng nhö veà söùc khoûe, 
di chöùng theå chaát vaø tinh thaàn cuûa ngöôøi meï. Thöù hai, 
ñaây laø moät kyõ thuaät thích hôïp vôùi caùc caëp vôï choàng 
bò chuyeån ñoaïn NST, giuùp loaïi tröø khaû naêng chuyeån 
ñoaïn khoâng caân xöùng (unbalanced translocations) 
xuaát hieän ôû thai nhi, thöôøng daãn ñeán saåy thai lieân 
tieáp. Thöù ba, thích hôïp cho caùc caëp vôï choàng coù nguy 
cô sinh ra treû bò caùc beänh lyù thöôøng gaëp coù nguyeân 
nhaân di truyeàn laø gen laën hay troäi. Thöù tö, caùc caëp vôï 
choàng khoâng chæ coù nhu caàu sinh con khoâng bò beänh 
maø coøn coù heä HLA phuø hôïp ñeå coù theå söû duïng maùu 
cuoáng roán ñieàu trò cho anh hoaëc chò lôùn ñaõ coù beänh 
lyù di truyeàn.

Taïi Vieät Nam, ñöôïc söï hoã trôï cuûa Chöông trình khoa 
hoïc coâng ngheä caáp nhaø nöôùc KC10/11-15, Hoïc vieän 
Quaân y ñaõ vaø ñang trieån khai ñeà taøi Nghieân cöùu quy 
trình chaån ñoaùn moät soá beänh di truyeàn tröôùc chuyeån 
phoâi ñeå saøng loïc phoâi TTTON (maõ soá KC10.35/11-15), 
do GS.TS Nguyeãn Ñình Taûo laøm chuû nhieäm. Ñeà taøi 
ñöôïc thöïc hieän treân beänh nhaân Thalassemia vaø SMA 
(teo cô tuyû) vôùi nhöõng keát quaû ñaùng ghi nhaän.

Keát luaän
PGD ñaõ vaø ñang trôû thaønh moät kyõ thuaät phoå bieán 

trong lónh vöïc di truyeàn vaø hoã trôï sinh saûn treân theá giôùi. 
Muïc ñích cuûa PGD laø taïo ra nhöõng thai kyø maø thai 
nhi khoâng bò caùc baát thöôøng veà gen vaø NST ñöôïc taàm 
soaùt. Kyõ thuaät thöïc hieän PGD ngaøy caøng ñôn giaûn, 
chính xaùc. Ñieàu naøy giuùp môû roäng caùc chæ ñònh cuûa 
PGD nhaèm loaïi tröø vieäc caáy caùc phoâi coù baát thöôøng veà 
gen hoaëc NST vaøo töû cung.
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Kyõ thuaät PGD gaén lieàn vôùi caùc kyõ thuaät hoã trôï sinh 
saûn. Gaàn ñaây, ngaønh hoã trôï sinh saûn ôû Vieät Nam ñaõ 
coù nhöõng böôùc tieán lôùn vaø theo kòp trình ñoä caùc nöôùc 
trong khu vöïc trong haàu heát caùc kyõ thuaät. Söï keát hôïp 
giöõa hoã trôï sinh saûn vaø chaån ñoaùn di truyeàn ñeå trieån 
khai kyõ thuaät PGD ôû Vieät Nam coù theå seõ laø moät böôùc 
phaùt trieån tieáp theo cuûa ngaønh y ñeå theo kòp söï phaùt 
trieån cuûa y hoïc theá giôùi. 

Chaån ñoaùn di truyeàn tieàn laøm toå PGD laø kyõ thuaät 
saøng loïc di truyeàn, chæ choïn nhöõng phoâi khoûe maïnh 
tröôùc khi caáy phoâi vaøo buoàng töû cung, khoâng aûnh 
höôûng tôùi söùc khoûe baø meï. Vì vaäy, PGD laø moät trong 
nhöõng yeâu caàu quan troïng, caáp thieát vaø thöïc tieãn, coù 
tính nhaân vaên. Nguyeân taéc kyõ thuaät cuûa PGD döïa treân 
vieäc thöïc hieän TTTON ñeå taïo phoâi, sau ñoù sinh thieát 
phoâi vaø saøng loïc gen.

Taïi Vieät Nam, trieån voïng trong 5 naêm tôùi, PGD seõ 
ñöôïc aùp duïng roäng raõi ôû nhieàu trung taâm thuï tinh oáng 
nghieäm nhö Beänh vieän Phuï saûn Trung öông, Beänh 
vieän Phuï saûn Töø Duõ, Trung taâm Di truyeàn -  Tröôøng 
Ñaïi hoïc Khoa hoïc Töï nhieân TP Hoà Chí Minh vaø coù 
theå saøng loïc nhieàu beänh di truyeàn khaùc nhau, hy voïng 
seõ mang laïi haïnh phuùc voâ bôø beán cho nhöõng caëp vôï 
choàng khi coù cô hoäi coù nhöõng ñöùa con khoeû maïnh.
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