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Tóm tắt:

Mục tiêu: Mô tả tỷ lệ người mang đột biến gen SRD5A2 gây tình trạng thiếu hụt 5-alpha-reductase 2 và đặc điểm các biến thể đột 
biến của chúng trên thai phụ Việt Nam. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả cắt ngang được tiến hành trên 
8.464 thai phụ tới thăm khám và đồng ý thực hiện xét nghiệm sàng lọc người mang gen liên quan tới các bệnh lý di truyền gen 
lặn tại Viện Công nghệ ADN và Phân tích di truyền. Tất cả thông tin về thai phụ bao gồm tuổi mẹ, tuổi thai, số lượng thai và kết 
quả xét nghiệm đột biến gen SRD5A2 được thu thập. Kết quả: Trong 8.464 thai phụ tham gia nghiên cứu có 315 thai phụ (tương 
ứng 3,72%) mang đột biến gây bệnh trên gen SRD5A2. Đột biến c.680G>A (p.Arg227Gln) là phổ biến nhất trong số các đột biến 
gen SRD5A2 được phát hiện. Kết luận: Tỷ lệ thai phụ mang đột biến gen SRD5A2 là 3,72% cho thấy tình hình dịch tễ phổ biến 
của đột biến gen này trên thai phụ Việt Nam. Trong tương lai, việc mở rộng và phát triển các chương trình sàng lọc đột biến gen 
SRD5A2 trên thai phụ Việt Nam là cần thiết.
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Abstract:

Objective: To describe the percentage of people who carry the SRD5A2 gene mutation causing 5-alpha-reductase 2 deficiency and 
the characteristics of their mutated variants in Vietnamese pregnant women. Subjects and methods: A cross-sectional descriptive 
study was conducted on 8,464 pregnant women who visited and agreed to perform a screening test for gene carriers related to 
recessive genetic conditions at the Institute of DNA Technology and Genetic Analysis. All information about pregnant women 
including maternal age, gestational age, number of pregnancies and SRD5A2 gene mutation test results were collected. Results: 
Of 8,464 pregnant women participating in the study, 315 pregnant women (3.72%) carried pathogenic mutations on the SRD5A2 
gene. The c.680G>A mutation (p.Arg227Gln) is the most common of the SRD5A2 gene mutations detected. Conclusion: The 
rate of pregnant women carrying SRD5A2 gene mutations is 3.72%, indicating the high prevalence of this gene mutation in 
Vietnamese pregnant women. In the future, it is necessary to expand and develop SRD5A2 gene mutation screening programs in 
Vietnamese pregnant women.

Keywords: SRD5A2 gene mutation, Vietnamese pregnant women, 5-alpha-reductase 2 deficiency.

Classification numbers: 2.6, 3.1



Khoa học Kỹ thuật và Công nghệ  /Kỹ thuật y học, Khoa học Y - Dược  /Y học cơ sở

3966(7) 7.2024

I. Đặt vấn đề

Thiếu hụt 5-alpha-reductase 2 là một bệnh di truyền 
gen lặn hiếm gặp gây ra bởi đột biến gen SRD5A2 nằm trên 
nhánh ngắn của nhiễm sắc thể số 2. Đột biến này là nguyên 
nhân dẫn tới sự giảm sản xuất dihydrotestosterone (DHT) 
trong quá trình phát triển của thai nhi, từ đó dẫn tới sự khiếm 
khuyết ở bộ phận sinh dục ngoài và hình thành cơ quan sinh 
dục không rõ ràng ở trẻ nam (bộ nhiễm sắc thể 46,XY) [1]. 
Tình trạng này ảnh hưởng nặng nề tới sức khỏe, chức năng 
sinh sản cũng như gây ra các vấn đề tâm lý nặng nề cho bản 
thân bệnh nhân cũng như gia đình. Trên toàn cầu, dữ liệu dịch 
tễ học về tình trạng thiếu hụt 5-alpha-reductase còn hạn chế. 
Sự khan hiếm dữ liệu này có thể do đây là bệnh lý hiếm gặp 
và các chương trình sàng lọc, chẩn đoán hiện tại còn nhiều 
hạn chế: các phương pháp chẩn đoán hiện tại tốn nhiều thời 
gian và chỉ giúp chẩn đoán được 20-40% các trường hợp [2]. 
Việc phát hiện sớm tình trạng thiếu hụt 5-alpha-reductase 2 
mang lại lợi ích đáng kể, giúp tránh sự chậm trễ trong xác 
định giới tính cho trẻ và đảm bảo điều trị kịp thời. 

Tại Việt Nam, xét nghiệm sàng lọc di truyền trước sinh 
ứng dụng công nghệ giải trình tự gen thế hệ mới (NGS) đã 
được sử dụng. Giải trình tự gen giúp xác định chính xác thai 
phụ có mang đột biến gen SRD5A2 gây bệnh hay không và 
cung cấp thông tin cho quá trình tư vấn di truyền. Cùng với 
đó, việc hiểu biết rõ ràng về phổ đột biến liên quan đến đột 
biến gen SRD5A2 ở dân số Việt Nam có giá trị trong việc 
lập kế hoạch chăm sóc chủ động trong thai kỳ cho cả thai 
phụ và trẻ sau khi sinh. Hiểu được tầm quan trọng của việc 
sàng lọc tình trạng này ở nhóm đối tượng phụ nữ mang thai, 
nghiên cứu này được tiến hành với mục tiêu mô tả tỷ lệ thai 
phụ Việt Nam mang đột biến gen SRD5A2 và đặc điểm về 
các biến thể đột biến của chúng.

2. Đối tượng và phương pháp nghiên cứu

2.1. Đối tượng 

Tất cả các thai phụ tới khám thai tại các phòng khám sản 
khoa trên toàn quốc đồng ý thực hiện xét nghiệm sàng lọc 
người mang gen liên quan tới các bệnh lý di truyền gen lặn 
của Viện Công nghệ ADN và Phân tích di truyền từ tháng 
1/11/2022 đến 31/8/2023. 

Tiêu chuẩn lựa chọn: 

- Thai phụ đồng ý tham gia nghiên cứu.

- Thai phụ có đầy đủ kết quả của xét nghiệm đột biến gen 
SRD5A2 bằng xét nghiệm sàng lọc người mang gen lặn (quy 
trình cụ thể được trình bày tại mục 2.3). 

Tiêu chuẩn loại trừ: 

- Đối tượng không thoả mãn một trong các tiêu chuẩn 
lựa chọn.

- Đối tượng tham gia không bao gồm các thai phụ xin 
trứng, mang thai hộ.

2.2. Phương pháp nghiên cứu

 Nghiên cứu mô tả cắt ngang. 

2.3. Xét nghiệm sàng lọc người mang gen lặn

Xét nghiệm giải trình tự gen trên máy MGI được thực 
hiện tại Viện Công nghệ ADN và Phân tích di truyền. Quy 
trình thực hiện xét nghiệm được thể hiện ở hình 1.
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Hình 1. Quy trình của xét nghiệm sàng lọc người mang gen. 

 Cụ thể các bước tiến hành như sau:  
 - Bước 1: Quy trình tách chiết: Xét nghiệm sử dụng bộ MikroKit của Hãng 
Qiagen để tách chiết ra lượng DNA vừa phải. 
 - Bước 2: Tạo thư viện gen: Sử dụng bộ FS của Hãng MGI. 
 - Bước 3: Lai với Probe: Gen đích được PCR để khuếch đại số lượng gen phục 
vụ cho giải trình tự gen. 
 - Bước 4: Giải trình tự chạy PE150 trên máy MGI: Các gen được khuếch đại nhờ 
PCR sẽ tiếp tục được giải trình tự. Bộ giải trình tự này sử dụng công nghệ DNBSEQ. 
 - Bước 5: Các kết quả có chỉ số QC cận ngưỡng hoặc một trong các chỉ số kiểm 
tra chất lượng chưa đạt sẽ tiến hành giải trình tự Sanger để kiểm tra. 
 Lưu ý của xét nghiệm: 
 - Xét nghiệm sử dụng trong nghiên cứu có giới hạn gồm: khảo sát các đột biến 
gây bệnh thuộc các nhóm đột biến điểm, mất đoạn và chèn đoạn ngắn (dưới 20 
nucleotide) trong vùng mã hoá và vùng lân cận intron (-20/+10 nucleotide từ exon) của 
các gen khảo sát; khảo sát đột biến SEA, -3.7, -4.4 trên gen alpha Thalassemia; không 
khảo sát các đột biến ngoài vùng mã hoá, đoạn lặp ngắn liên tục, vùng giàu GC, vùng 
có trình tự tương đồng cao, gen ti thể và dạng khảm.  
 - Kết quả xét nghiệm “chưa phát hiện bất thường” không loại trừ khả năng người 
được xét nghiệm có mang gen đột biến gây bệnh nằm ngoài giới hạn xét nghiệm, không 
loại trừ khả năng bị bệnh do các yếu tố nằm ngoài giới hạn xét nghiệm. 

2.4. Thu thập số liệu 
Tất cả thông tin của thai phụ được khai thác dựa trên một mẫu bệnh án nghiên 

cứu thống nhất. 
2.5. Xử lý số liệu 
Tất cả số liệu được nhập và xử lý bằng phần mềm STATA 16.0. Sử dụng các 

thuật toán thống kê để tính các giá trị trung bình, tỷ lệ phần trăm, tần suất. 

2.6. Đạo đức nghiên cứu 

Hình 1. Quy trình xét nghiệm sàng lọc người mang gen.

Cụ thể các bước tiến hành như sau: 

- Bước 1: Tách chiết ADN: Xét nghiệm sử dụng bộ 
MikroKit của Hãng Qiagen để tách chiết ra lượng ADN vừa 
phải.

- Bước 2: Tạo thư viện gen: Sử dụng bộ chuẩn bị thư 
viện của Hãng MGI.

- Bước 3: Lai với PROBE: Gen đích được PCR để 
khuếch đại số lượng gen phục vụ cho giải trình tự gen.

- Bước 4: Giải trình tự chạy PE150 trên máy MGI: Các 
gen được khuếch đại nhờ PCR sẽ tiếp tục được giải trình tự. 
Bộ giải trình tự này sử dụng công nghệ DNBSEQ.

- Bước 5: Các kết quả có chỉ số quality control cận 
ngưỡng hoặc một trong các chỉ số kiểm tra chất lượng chưa 
đạt sẽ tiến hành giải trình tự Sanger để kiểm tra.

Lưu ý của xét nghiệm:

- Xét nghiệm sử dụng trong nghiên cứu có giới hạn gồm: 
khảo sát các đột biến gây bệnh thuộc các nhóm đột biến 
điểm, mất đoạn và chèn đoạn ngắn (dưới 20 nucleotide) 
trong vùng mã hoá và vùng lân cận intron (-20/+10 
nucleotide từ exon) của các gen khảo sát; khảo sát đột biến 
SEA, -3.7, -4.4 trên gen alpha Thalassemia; không khảo sát 
các đột biến ngoài vùng mã hoá, đoạn lặp ngắn liên tục, 
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vùng giàu GC, vùng có trình tự tương đồng cao, gen ty thể 
và dạng khảm. 

- Kết quả xét nghiệm “chưa phát hiện bất thường” không 
loại trừ khả năng người được xét nghiệm có mang gen đột 
biến gây bệnh nằm ngoài giới hạn xét nghiệm, không loại 
trừ khả năng bị bệnh do các yếu tố nằm ngoài giới hạn xét 
nghiệm.

2.4. Thu thập số liệu

Tất cả thông tin của thai phụ được khai thác dựa trên một 
mẫu bệnh án nghiên cứu thống nhất.

2.5. Xử lý số liệu

Tất cả số liệu được nhập và xử lý bằng phần mềm STATA 
16.0. Sử dụng các thuật toán thống kê để tính các giá trị 
trung bình, tỷ lệ phần trăm, tần suất.

2.6. Đạo đức nghiên cứu

 Tất cả các đối tượng nghiên cứu được giải thích về mục 
đích và nội dung của nghiên cứu rõ ràng. Quá trình thu 
thập thông tin chỉ được tiến hành khi có sự đồng ý của đối 
tượng. Thông tin thu thập chỉ được phục vụ cho mục đích 
của nghiên cứu không nhằm mục đích khác. Đối tượng có 
quyền dừng tham gia hoặc rút khỏi nghiên cứu tại bất kỳ 
thời điểm nào.

3. Kết quả

Trong 8.464 thai phụ tham gia nghiên cứu có 315 thai 
phụ (tương ứng 3,72%) mang đột biến gây bệnh trên gen 
SRD5A2. Đột biến c.680G>A (p.Arg227Gln) là phổ biến 
hơn cả, chiếm 94,67% trong tổng số đột biến phát hiện được 
của gen SRD5A2. 

3.1. Đặc điểm chung về đối tượng nghiên cứu
Bảng 1. Đặc điểm về tuổi mang thai của thai phụ.

Nhóm tuổi Số lượng (người) Tỷ lệ (%)

<19 tuổi 117 1,38

19-25 tuổi 1.520 17,96

26-35 tuổi 5.515 65,16

>35 tuổi 1.312 15,5

Tổng 8.464 100

Trung bình 29,1±5,19, min =15, max =52

Kết quả bảng 1 cho thấy, độ tuổi trung bình tại thời điểm 
mang thai của thai phụ trong nghiên cứu là 29,1±5,19. Thai 
phụ trẻ tuổi nhất là 15 tuổi và lớn tuổi nhất là 52 tuổi. Số 
lượng thai phụ thuộc nhóm 26-35 tuổi thực hiện xét nghiệm 
là nhiều nhất (chiếm 65,16%) và số lượng thai phụ dưới 19 
tuổi thực hiện xét nghiệm là ít nhất (1,38%).

Bảng 2. Đặc điểm về tuổi thai nhi tại thời điểm thai phụ thực hiện xét 
nghiệm.

Tuổi thai Số lượng Tỷ lệ (%)

<10 tuần 2.816 33,27

10-13 tuần 4.947 58,45

14-22 tuần 687 8,12

>22 tuần 14 0,16

Tổng 8.464 100%

Kết quả bảng 2 cho thấy, hầu hết thai phụ thực hiện xét 
nghiệm vào trước tuần thứ 10 và trong tuần thứ 10-13 của 
thai kỳ (lần lượt là 33,27 và 58,45%), chỉ có số lượng nhỏ 
thai phụ thực hiện xét nghiệm sau tuần thứ 22 của thai kỳ 
(0,17%).

3.2. Tỷ lệ người mang đột biến gen SRD5A2 và đặc 
điểm của các biến thể đột biến gen SRD5A2
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 Biểu đồ 1. Số lượng và t ỷ lệ thai phụ mang đột biến gen SRD5A2. 

Kết quả biểu đồ 1 cho thấy, xét nghiệm được thực hiện trên 8.464 thai phụ, trong 
đó có 315 thai phụ được sàng lọc cho thấy có mang đột biến gây bệnh trên gen SRD5A2, 
chiếm 3,72% tổng số thai phụ. 
Bảng 3. Đặc điểm phân bố các loại đột biến gen  SRD5A2 trên nhóm đối tượng 
nghiên cứu. 

Thứ  
tự 

Loại đột 
biến 

Biến đổi 
protein 

Kiểu gen  

Số alen Tỷ lệ 
(%) 

Tần 
suất 
(%) 

Đồng 
hợp 

Dị 
hợp 

1 c.680G>A p.Arg227Gln 5 292 302 94,67 1,784 
2 c.737G>A p.Arg246Gln 0 3 3 0,94 0,018 
3 c.607G>A p.Gly203Ser 0 9 9 2,82 0,053 
4 c.16C>T p.Gln6Ter 0 1 1 0,31 0,006 
5 c.485A>C p.His162Pro 0 2 2 0,63 0,012 
6 c.578A>G p.Asn193Ser 0 1 1 0,31 0,006 
7 c.586G>A p.Gly196Ser 0 1 1 0,31 0,006 
Tổng 5 309 319 100%  

Kết quả bảng 3 cho thấy, qua khảo sát trên gen SRD5A2, có tất cả 319 alen thuộc 
7 đột biến được phát hiện. Trong đó, đột biến (SRD5A2): c.680G>A (p.Arg227Gln) 
chiếm số lượng lớn với 302 alen (94,67%). Đây cũng là đột biến có tần suất gặp lớn 
nhất, 1,784%. Đặc biệt, có 5 đột biến (SRD5A2): c.680G>A (p.Arg227Gln) tồn tại ở 
dạng đồng hợp tử.  

4. Bàn luận  
4.1. Đặc điểm chung về đối tượng nghiên cứu 
Độ tuổi trung bình của phụ nữ có thai trong nghiên cứu là 29,1±5,19 tuổi. Thai 

phụ trẻ tuổi nhất là 15 tuổi và thai phụ lớn tuổi nhất là 52 tuổi. Nhóm tuổi chiếm tỷ lệ 
cao nhất là 65,16% ở độ tuổi 25-35 tuổi, tiếp theo là độ tuổi 19-25 tuổi với tỷ lệ chiếm 
17,96%. Kết quả này phù hợp với đặc điểm dân số ở Việt Nam, cho thấy tính đại diện 

8.149
(96,28%)

315
(3,72%)

Mang đột biến gen SRD5A2
Không mang đột biến gen SRD5A2

Biểu đồ 1. Số lượng và tỷ lệ thai phụ mang đột biến gen SRD5A2.

Kết quả biểu đồ 1 cho thấy, xét nghiệm được thực hiện 
trên 8.464 thai phụ, trong đó có 315 thai phụ được sàng lọc 
có mang đột biến gây bệnh trên gen SRD5A2, chiếm 3,72% 
tổng số thai phụ.
Bảng 3. Đặc điểm phân bố các loại đột biến gen SRD5A2 trên nhóm 
đối tượng nghiên cứu.

Thứ 
tự

Loại đột 
biến

Biến đổi 
protein

Kiểu gen
Số alen Tỷ lệ 

(%)
Tần suất 
(%)Đồng 

hợp
Dị 
hợp

1 c.680G>A p.Arg227Gln 5 292 302 94,67 1,784

2 c.737G>A p.Arg246Gln 0 3 3 0,94 0,018

3 c.607G>A p.Gly203Ser 0 9 9 2,82 0,053

4 c.16C>T p.Gln6Ter 0 1 1 0,31 0,006

5 c.485A>C p.His162Pro 0 2 2 0,63 0,012

6 c.578A>G p.Asn193Ser 0 1 1 0,31 0,006

7 c.586G>A p.Gly196Ser 0 1 1 0,31 0,006

Tổng 5 309 319 100%
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Kết quả bảng 3 cho thấy, qua khảo sát trên gen SRD5A2, 
có tất cả 319 alen thuộc 7 đột biến được phát hiện. Trong 
đó, đột biến (SRD5A2): c.680G>A (p.Arg227Gln) chiếm 
số lượng lớn với 302 alen (94,67%). Đây cũng là đột biến 
có tần suất gặp lớn nhất (1,784%). Đặc biệt, có 5 đột biến 
(SRD5A2): c.680G>A (p.Arg227Gln) tồn tại ở dạng đồng 
hợp tử. 

4. Bàn luận

4.1. Đặc điểm chung về đối tượng nghiên cứu

Độ tuổi trung bình của phụ nữ có thai trong nghiên cứu 
là 29,1±5,19 tuổi. Thai phụ trẻ tuổi nhất là 15 tuổi và thai 
phụ lớn tuổi nhất là 52 tuổi. Nhóm tuổi chiếm tỷ lệ cao nhất 
là 65,16% ở độ tuổi 26-35 tuổi, tiếp theo là độ tuổi 19-25 
tuổi với tỷ lệ chiếm 17,96%. Kết quả này phù hợp với đặc 
điểm dân số ở Việt Nam, cho thấy tính đại diện của nhóm 
đối tượng nghiên cứu [3]. Bên cạnh đó, hầu hết thai phụ 
được thực hiện xét nghiệm trước tuần thứ 14 của thai kỳ, 
trong đó 33,27% thai phụ thực hiện trước tuần thứ 10 và 
58,45% thai phụ thực hiện trong tuần thứ 10-13 của thai kỳ. 
Điều này cho thấy hiện tại thai phụ Việt Nam đã có sự quan 
tâm nhất định tới các bệnh lý di truyền. Việc sàng lọc gen 
bệnh từ những tuần đầu của thai kỳ giúp thai phụ và gia đình 
nhận được sự tư vấn di truyền sớm và có kế hoạch chăm sóc 
hoặc can thiệp kịp thời, cũng như giảm thiểu những nguy cơ 
bất lợi cho thai kỳ.

4.2. Tỷ lệ người mang đột biến gen SRD5A2 và đặc 
điểm của các biến thể đột biến gen SRD5A2

Trên thế giới, các dữ liệu dịch tễ về suy giảm 5-alpha-
reductase 2 là hạn chế. Do đó, việc hiểu biết về tỷ lệ lưu 
hành của đột biến gen là cần thiết, giúp cung cấp thông tin 
cho các chương trình sàng lọc và chẩn đoán hiện tại. Trong 
nghiên cứu này, có 315 thai phụ mang đột biến trên gen 
SRD5A2, chiếm 3,72% tổng số thai phụ. Một nghiên cứu 
giải trình tự exon liên quan tới hàng loạt gen có các bệnh 
lý di truyền gen lặn báo cáo rằng, tỷ lệ mang đột biến gen 
SRD5A2 gây bệnh trên quần thể người Việt Nam là 2,3% - 
thấp hơn con số ghi nhận trong nghiên cứu này [4]. Tỷ lệ 
này là tương đối cao, cho thấy tình trạng mang đột biến gen 
SRD5A2 là phổ biến trên thai phụ Việt Nam. 

Hiện nay, 169 đột biến trên gen SRD5A2 đã được mô 
tả trên Human Gene Mutation Database (HGMD). Qua 
khảo sát trong nghiên cứu này, có 319 alen thuộc 7 đột biến 
trên gen SRD5A2 đã được phát hiện. Trong đó, đột biến 
c.680G>A (p.Arg227Gln) có số lượng lớn hơn cả là 302 
alen, chiếm 94,67% trong số các đột biến bắt gặp trên gen 
SRD5A2. Đột biến này khiến sản phẩm protein có sự thay 

thế acid amin tại vị trí 227 từ arginine thành glutamin và 
nó đã được chứng minh làm giảm đáng kể hoạt tính của 
enzyme steroid 5-alpha-reductase 2 [5]. Đột biến c.680G>A 
cũng được phát hiện trên dân số ở nhiều quốc gia như Trung 
Quốc, Ấn Độ, Nhật Bản, Lào… cho thấy đây là đột biến phổ 
biến tại châu Á [6]. Đặc biệt, tại Trung Quốc, một nghiên 
cứu báo cáo có 80/130 trẻ (tương ứng 61,54%) mang đột 
biến c.680G>A (p.Arg227Gln) [7]. Nghiên cứu này cũng 
cho thấy đột biến gây giảm hoạt động enzyme c.607G>A 
(p.Gly203Ser) là đột biến phổ biến thứ 2 sau c.680G>A 
(p.Arg227Gln) với 9 alen (chiếm 2,82%). Mặt khác, các vị 
trí được chứng minh là điểm nóng đột biến của gen SRD5A2 
là vị trí acid amin 196, 246, cũng có các đột biến tương 
ứng được phát hiện với tỷ lệ thấp là  p.Gly196Ser (0,31%)
và p.Arg246Gln (0,94%) [8]. Các đột biến khác nhau trên 
gen SRD5A2 cho các biến đổi trên sản phẩm protein khác 
nhau và từ đó ảnh hưởng nhiều mức độ tới hoạt tính enzyme 
steroid 5-alpha-reductase 2. Do toàn bộ đối tượng tham gia 
nghiên cứu là thai phụ (tức giới tính nữ) nên hầu hết họ 
không chịu ảnh hưởng bởi đột biến này. Tuy nhiên, họ hoàn 
toàn có thể di truyền đột biến này cho con họ và điều này 
sẽ tiêu cực hơn nếu thai nhi của họ có giới tính nam. Trong 
nghiên cứu này, hầu hết các đột biến tồn tại dưới kiểu gen dị 
hợp tử: 309 dị hợp tử/5 đồng hợp tử. Với 5 thai phụ có kiểu 
gen đồng hợp tử gen đột biến, 100% thai nhi sẽ nhận được 
gen gây bệnh từ mẹ. Trên thực tế, khi kết quả xét nghiệm 
cho thấy thai phụ mang đột biến gen gây bệnh, chồng của 
thai phụ sẽ được tư vấn làm xét nghiệm sàng lọc người 
mang gen lặn để sàng lọc tình trạng mang gen bệnh nếu có. 
Khi chồng thai phụ cũng mang đột biến gen, nguy cơ mắc 
bệnh của thai nhi sẽ được tính toán và cung cấp thông tin 
cho quá trình tư vấn chẩn đoán tiền sinh hay sau sinh. Điều 
này nhấn mạnh tầm quan trọng của việc sàng lọc gen bằng 
các xét nghiệm di truyền phân tử cho thai phụ trước trước 
và trong thai kỳ giúp họ được cung cấp đầy đủ về kiến thức, 
nhận thức và nhận được các tư vấn di truyền phù hợp.

Trong thực tế, việc sàng lọc sớm các bệnh di truyền gen 
lặn cho phụ nữ mang thai mang lại ý nghĩa và lợi ích lớn. 
Trong trường hợp mà thai phụ có kết quả dương tính, việc 
kiểm tra cha của thai nhi sẽ được tiến hành để đưa ra các dự 
đoán sơ bộ về tình trạng sức khỏe của em bé. Nếu cha của 
em bé được kiểm tra kết quả dương tính, thai nhi có nguy 
cơ cao sẽ mắc các bệnh lý này. Đối với các thai nhi được 
dự đoán có nguy cơ cao mắc các rối loạn nghiêm trọng, các 
kế hoạch chẩn đoán với các thủ tục xâm lấn như chọc ối 
làm nhiễm sắc thể đồ sẽ được đưa ra nếu cần thiết. Ngược 
lại, đối với các thai nhi có nguy cơ thấp đến vừa phải, các 
kế hoạch giám sát được thiết lập trong quá trình mang thai 
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cho cả mẹ và em bé nhằm giảm thiểu các biến chứng trong 
thời kỳ mang thai, đồng thời ưu tiên hơn nữa việc sàng lọc 
và chẩn đoán cho trẻ ngay sau khi sinh. Việc sàng lọc sớm 
trong những tuần đầu của thai kỳ, đặc biệt là trong 3 tháng 
đầu, giúp những phụ nữ mang thai, gia đình và nhà cung 
cấp dịch vụ y tế ra quyết định kịp thời. Sự can thiệp sớm 
này đóng vai trò quan trọng trong việc giảm thiểu rủi ro bất 
lợi cho cả mẹ và em bé, đặc biệt là trong các trường hợp sử 
dụng các biện pháp xâm lấn để chẩn đoán.

Nghiên cứu được thực hiện trên số lượng thai phụ lớn, 
cung cấp một góc nhìn mới về tỷ lệ thai phụ mang đột biến 
gen SRD5A2 tại Việt Nam, giúp giải quyết những khoảng 
trống trong kiến thức di truyền hiện tại và cung cấp thông 
tin bổ sung cho các chương trình và chính sách sàng lọc 
trước sinh trong tương lai. Thứ nhất, thông tin về tình trạng 
mang đột biến gen SRD5A2 hỗ trợ các nỗ lực trong sàng 
lọc trẻ sơ sinh và giúp chẩn đoán các rối loạn có thể điều trị 
sớm trước khi triệu chứng xuất hiện. Điều này cho phép can 
thiệp kịp thời để giảm gánh nặng của bệnh tật đối với bệnh 
nhân và cải thiện kết quả sức khỏe dài hạn. Thứ hai, sàng lọc 
những người mang các đột biến gây bệnh có thể xác định 
các cặp vợ chồng có nguy cơ và cung cấp cơ sở cho tư vấn 
di truyền không chỉ cho lần mang thai này mà còn phục vụ 
cho các dự định mang thai tiếp theo. Nếu có thể phát huy tốt 
giá trị của xét nghiệm sàng lọc người mang gen thì có thể 
đạt được kết quả giảm gánh nặng bệnh tật của bệnh lý này 
trong dân số.

Nghiên cứu còn tồn tại một số hạn chế. Nghiên cứu sử 
dụng phương pháp chọn mẫu thuận tiện. Tuy nhiên, điều 
này là cần thiết do việc sử dụng công nghệ giải trình tự gen 
thế hệ mới khiến cho một lần xét nghiệm khá đắt và chưa 
phải là phương pháp phổ cập cho mọi phụ nữ mang thai trên 
toàn quốc. Trong tương lai, chúng tôi hy vọng có thể mở 
rộng phạm vi của nghiên cứu, sử dụng các xét nghiệm sàng 
lọc đột biến gen SRD5A2 để sàng lọc cho nhóm đối tượng 
lớn hơn trên toàn quốc.

5. Kết luận

Tỷ lệ thai phụ mang đột biến gen SRD5A2 là 3,72% cho 
thấy tình hình dịch tễ phổ biến của đột biến này trên thai phụ 
Việt Nam. Hầu hết đột biến trên gen SRD5A2 là c.680G>A, 
chiếm 94,67% tổng số các đột biến phát hiện được trên gen 
này. Trong tương lai, việc mở rộng và phát triển các chương 
trình sàng lọc đột biến gen SRD5A2 trên thai phụ Việt Nam 
là cần thiết.
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