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TS Nguyén Ngoc Kim Vy', TS.BS Lé Thi Thanh Thuy?,

TS.BS Pham Nguyén Quy?

'Pai hoc California, San Diego, Hoa Ky
2Pai hoc Osaka, Nhat Ban

*Pai hoc Kyoto, Nhat Ban

Vi su phat trién khong ngiing cla khoa hoc va cong nghé, phudng phap gidi trinh tu thé hé méi
dang gitip cho viéc xét nghiém gen tré nén dé dang va nhanh chong han. Viéc phat hién va tim hiéu
nguyén nhan cla nhiéu bénh di truyén thong qua cac xét nghiém gen nay ngay cang tré nén pho
bién. Trong d6 dugc quan tam nhat van Ia ung thu - cin bénh nguy hiém dang ¢6 s Iigng bénh nhan
gia tang khong ngling. Vay ai la nhiing nguoi nén di xét nghiém gen? Mot nguoi mang gen dot bién
lién quan dén ung thu thi ¢6 chac chan bi ung thu khong? Két qua xét nghiém c6 y nghia nhu thé

nao...? Bai viét sé gitp ban doc hiéu rd hon vé nhiing van dé nay.

ng thu la can bénh do su

tich luj cac thay déi bat

Igi (dot bién) & gen. Cac

dot bién nay cé thé da
c6 sén do dudc di truyén tii cha hay
me, hodc xuat hién méi & mot/vai co
quan cu thé trong qua trinh séng do
céc yéu t6 bén trong va ngoai ca thé.
Do hién nay chua cé xét nghiém phé
quat nao c6 thé tdm soat ung thu cho
tat c& moi ngudi, nén dua vao thai
diém xudt hién cac dot bién, c6 thé
chia déi tugng xét nghiém thanh 2
nhom:

- Nhém 1: d6i tugng c6 thé c6 sén
dot bién di truyén. Nhin tif bén ngoai,
ho 1a nhiing ngudi ma ban than hay
gia dinh da/dang bi ung thu. Cac dét

bién di truyén ho mang thudng lién
hé truc tiép dén nhiing hoi chiing ung
thu, vi vay ho c6 nguy co bi ung thu
cao han ngudi binh thudng. Nhiing
ngudi nay nén dugc tu van tham gia
xét nghiém gen dé tim ra loai dot bién
va ung thu cu thé nham chl dong
phong tranh kip thdi (day clng la doi
tugng hudng t6i chli yéu cla bai viét).

- Nhém 2: déi tugng khéng cé san
dot bién di truyén. Trong suét cudc
doi cla ho dot bién cé thé (hoic
khong) xuat hién, nén ho cé thé bi
(hodc khoéng bi) ung thu. Nguy co va
thoi diém xuat hién ung thu & nhém
ngudi nay khong rd rang va réat ngau
nhién.
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Xét nghiém gen la gi?

Xét nghiém gen 1a di tim nhing
thay déi di truyén (dot bién) cu thé
trong bd gen, nhiém sic thé hay
protein clia mot ngudi nao dé. ot
bién gen c6 thé c6 Igi, cé hai, trung
tinh hodc chua c6 tac dong r6 rang
déi véi stic knde. Nhiing dét bién co
hai lam tang nguy co hodc phat trién
moét bénh nhu ung thu. Nhin chung,
nhiing dot bién di truyén dugc cho la
ddng vai tro trong khodng 5-15% cac
bénh ung thu.

Ngudi ta da xac dinh dugc nhiéu
dot bién gen gay ra cac hoi chiing
ung thu di truyén. Vi vay xét nghiém
gen c6 hai vai tro: mot la, dé xac dinh

TAP CHI

HOA HOC N 105
£ V160 [\am

Y A

NG NGHE



B Khoa hoc va doi séng

bénh ung thu clia mét ngudi co6 thudc
vé hoi chiing ung thu di truyén nao
khong? Hai la, dé xac dinh liéu nhiing
thanh vién dang khde manh con lai
trong gia dinh ngudi d6 cd mang
cung mot dot bién véi ngudi bénh hay
khéng?

Mét ngudi mang dét bién lién
quan dén ung thu thi cé chdc chéan
bi ung thu khéng?

Cau tra 16i la “khong”. Dot bién chi
lam ting“nguy co” mac ung thu cla
ngudi dé6 ma thoi. Vi du nguy co mac
ung thu vi cla ngudi ni binh thudng
la 12%, nhung ngudi mang doét bién
& gen BRCA1 c6 nguy co lén dén
69%. Tham chi, cac thanh vién trong
gia dinh c6 chung mét loai dot bién,
nhung khong phai tat cd moi ngudi
déu mac ung thu. Diéu nay la bai vi
bén canh dot bién di truyén, cé nhiéu
yéu t6 khac nla anh hudng t6i qua
trinh phat sinh ung thu.

Trong bd gen, mbi gen thudng co6
2 phién ban. Néu mét phién ban bi
16i do c6 dot bién va phién ban con
lai van binh thudng, thi d6 dugc goi la
thé di hop. Tac dong cla phién ban
16i nay khac nhau, tuy vao chiic nang
clia gen va vij tri clia dot bién. Khi
chi can mot phién ban 16i 1a di gay
ra bénh, thi dudc goi la di truyén tinh
tr6i. Ngudc lai, néu mot phién ban 16i
khong géy ra bénh, thi dudc goi la di
truyén tinh lan. Trong trudng hgp nay,
dot bién chi lam tang nguy co gay
bénh ma théi.

C6 mot dang thi 3 goi la di truyén
lien quan dén nhiém séc thé X. Pan
6ng chi c6 1 nhiém sac thé X dugc di
truyén tii me va nhiém sic thé Y tu
cha. Néu ngudi dan 6ng nhan dugc
nhiém s&c thé X mang dot bién gen
lan ti me, thi ngudi d6 van sé cé nguy
€O bi ung thu cao han (du ngudi me
thi khong).

Nhing xét nghiém gen nao cé
thé du doan nguy co ung thu?

Hién nay c6 hon 50 loai ung thu
di truyén dugc biét t6i va hau hét déu
lién quan téi nhiing loai dot bién dugc
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di truyén lai theo kiéu di hgp tréi va
cd ty 1é tac dong cao (tlc la 90-100%
nhiing ngudi mang dot bién déu sé bi
bénh).

Duéi day la danh sach mot s6 hoi
chiing ung thu va gen bi dét bién phé
bién va c6 thé dugc chan doan bang
xét nghiém gen:

tdc c6 nguy co cao doi véi mét loai
ung thu nao dé.

Nhing ngudi nay nén ndi chuyén
v@i cac nha chuyén mén dugc dao tao
bai ban trong linh vuyc di truyén nhu
bac sT, nha tu van di truyén. Thong qua
viéc tu van ditruyén, cac chuyén gia sé
gidp ho can nhéc giGia nguy co, lgi ich

Gen Héi chiing

Loai ung thu c6 lién quan

BRCA1, BRCA2
budng triing di truyén

Ung thu vu va ung thu

& nii: ung thu vu, budng triing va mot s6
Igai khac.

O nam: ung thu tuyén tién liét, tuy va ung
thu vu

TP53 Li- Fraumeni Ung thu v, ndo, xuong, tuyén thugng
than, mé mém

PTEN Cowden Ung thu vu, tuyén giap, ndéi mac ti cung...

MSH2, MLHA1, Lynch Ung thu dai trang, néi mac ti cung, ti

MSH6, PMS2, cung, tuy, ruét nho, gan, bao td, nao,

EPCAM vd...

APC Familial adenomatous Ung thu dai trang, polyps lanh tinh/ac
polyposis tinh & rudt, ndo, bao tl, da...

RB1 Retinoblastoma Ung thu mét, xuong, sic t6 da...

MENH1 Wermer - U da tuyén Ung thu tuyén tuy ndi tiét (thudng la
noi tiét loai 1 lanh), tuyén can giap, tuyén yén

RET U da tuyén noi tiét loai Ung thu tuyén giap va tuyén thugng than
2

VHL Von Hippel-Lindau Ung thu than va moét s6 loai u lanh tinh

Nhing ai nén di xét nghiém
gen?

Cac chuyén gia thudng khuyén
cdo nhiing ngudi ma ban than hoac
ngudi than cé mot trong cac biéu hién
sau day thi nén di xét nghiém gen:

- Méc ung thu khi con tré tudi.

- M6t ngudi bi nhiéu loai ung thu
riéng biét (ch khdng phai do di can).

- Khéi u dugc phat hién ra 6 ca hai
phan cla céac co quan kép nhu v,
thén, phoi.

- M6t vai thanh vién c6 quan hé
huyét théng gan nhau cling bi chung
mot loai ung thu (vi dy nhu me, con
gai, chi em gai cung bi ung thu vu).

- Mac nhiing dang ung thu bat
thudng hiém gép (vi du nhu ung thu
vl & nam).

- Xuét hién clia mét vai bat thudng
sG sinh co6 lién quan dén cac hoi
chiing ung thu.

- La thanh vién cla mdt nhém sac
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va ca nhiing han ché cla xét nghiém
gen trong tling trudng hop cu thé.

Mot luu y cé thé gay hiéu tng
xau cla xét nghiém gen la két qua
ctia nd khong chi cung cép thong tin
clia nguoi truc tiép tham gia, ma con
cla gia dinh, ho hang cla ngugi do.
Néu khach hang bi phat hién mang
mot dot bién nguy hiém nao do, thi
nhiing thanh vién c6 quan hé huyét
théng clia ho cling ¢6 thé ¢6. Vi vay,
két qua xét nghiém c6 thé l1am anh
hudng dén tam ly va méi quan hé cla
ca gia dinh.

Két qua xét nghiém gen cé y
nghia gi?

K&t qua cla xét nghiém gen co
thé c6 cac kha nang sau: duong tinh,
am tinh, &m tinh that, &m tinh chua dd
théng tin, am tinh gia, bién thé' chua

Bién thé chua biét 1a khi mot dot bién la,
chua biét t6i dugc tim ra.



dugc biét t6i hoc da dang kiéu hinh
lanh tinh2.

Néu két qua la duong tinh, thi
c6 nghfa la da tim dugc dot bién di
truyén cu thé nao do. biéu nay sé:
(1) Mot 1an niia khang dinh chac chéan
chan doan vé hoi chiing ung thu da cé
trudc do; (2) Cho thay ¢ nguy co sé
mé&c mot loai ung thu nhét dinh trong
tuong lai; (3) C6 thé nguy ca cho ban
than thi thap, nhung cho thé hé tiép
theo thi cao han, néu chung thua
hudng thém 1 phién ban gen 16i niia;
(4) Can xét nghiém thém; (5) Cung
cap thong tin quan trong dé giup céc
thanh vién khac trong gia dinh can
nh&c vé cac van dé suc khoé.

Bénh nhan co két qua duong tinh
va c6 nguy ¢6 cao bi ung thu trong
tuang lai nén thyc hién nhiing budc
sau dé giam thiéu rdi ro: (1) Di kiém
tra thudng xuyén dé phat hién céc
ddu hiéu ung thu ti khi con tré; (2)
S dung thudc hodc phau thuat dé
loai bd cac co quan ¢ nguy co cao;
(3) Thay déi I6i s6ng va théi quen nhu
bd hit thudc, tap thé duc nhiéu va an
uéng lanh manh.

Néu xét nghiém nay dudc thuc
hién cho thai nhi va phéi trong thu
tinh trong 6ng nghiém thi két qua sé
anh hudng dén quyét dinh cla cha
me trong viéc gil lai hay tiép tuc thai
ky. Néu bénh nhan da bi ung thu,
thi két qua dudng tinh sé gitp dinh
hudng qua trinh tri liéu. Vi du, néu dot
bién lién quan dén viéc slia chiia hu
héng & DNA thi viéc sU dung xa tri
liéu cao sé gay ra tac dung phu rét
tram trong.

Néu ké&t qua la am tinh, thi co
nghia 1a khong tim dugc dot bién nao
ti xét nghiém ca. Tuy nhién cé két
qué am tinh c6 nhiéu tinh huéng céan
dugc xem xét ky:

2Pa dang kiéu hinh 1a mot thay déi di truyén
dugc phat hién, nhung thay ddi nay ciing
kha phd bién trong céng déng nhiing ngudi
khéng mang bénh. Vi vay, né khong lién
quan dén nguy cG phat bénh.

- Am tinh that: c6 thé dudc khang
dinh khi mét thanh vién co6 két qua am
tinh con cac thanh vién khac trong
gia dinh cla ho co két qua duong
tinh cho clng mot loai dot bién. bay
la truéng hop co thé khang dinh chéc
chén nhét.

- Am tinh vo nghia: mac du gia
dinh ¢6 nhiéu ngudi bi ung thu, nhung
lai khdng tim ra dudc dot bién nao lién
quan dén ung thu cd. Vi vay, két qua
am tinh nay khéng co6 ich Igi gi trong
chén doén va diéu tri.

- Am tinh gia: do han che vé ky
thuat, xét nghiém khong thé phat hién
dudc dot bién mac du no co ton tai.

Ai c6 thé gitip ching ta hiéu két
qué xét nghiém?

Chuyén vién tu van di truyén, bac
sT va nhling ngudi cé chuyén moén
dugc dao tao trong [inh vyc di truyen
hoc la nhiing ngudi c6 thé doc hiéu,
gidi thich va tu van cho ching ta vé
két qua xét nghiém. Quy trinh tu van
thudng goém céac budc sau:

- Th&o luan vai bénh nhan vé cach
phong trnh va tam soat ung thu.

- Gic’ji thiéu bénh nhan téi nhiing
nhom hé trg khac va cac ngudn thong
tin dang tin cay.

- H6 trg b&nh nhan vé mét tam ly
khi ho nhan dudc két qua xét nghiém.

D& lam cong viéc tu van nay, ho
pha| phan tich va danh gia cén than
mai lién quan gitia dot bién (dudc tim
thdy) véi nguy cd phat sinh ung thu,
véi lich st gia dinh, va nhiéu yéu té
khac nia.

Ai c6 quyén tiép cén két qua xét
nghiém gen?

Bénh nhan can hiéu rd rang ngoai
bac s, mot vai t6 chic (cong ty bao
hiém, ngudi chi .. )co quyén biét két
qua xét nghiém cta ho. Tuy nhién
cling c6 luat dé bao vé ho khdi su
phan biét déi x{i béi cong ty bao hiém.
Mot s luat nhu HIPAA (Privacy Rule
of the Health Information Portability
and Accountability Act) § Hoa Ky bao
vé su bdo mét, dua ra giGi han vé viéc
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st dung va cong bd cac thong tin vé
stic khoé clia mdi ca nhan.
Xét nghiém gen tai nha la gi?

Mot vai cong ty cung cdp dich
vu xét nghiém gen tai nha, truc tiép
cho khach hang, ma khéng qua su
yéu cau clia bac si. Khach hang tu
thu va gli mau qua dudng buu dién.
K&t qua dugc gui dén cho ho qua thu
dién t0, thu tay hoac dién thoai. Dang
xét nghiém gen tai nha thusng kiém
tra va phan tich céc bién thé hoac da
dang di truyén c6 lién déi v6i mét loai
ung thu nao d6 vé mat théng ké. Tuy
két qua xét nghiém gen nay gilp ich
cho cac nghién ctu di truyén, nhung
hau hét lai khéng co6 Igi cho bénh
nhan. Tham ch| khi xét nghlem ra dot
bién nguy hiém nhung néu thiéu sy
hudng dan va tu van, bénh nhan cé
thé phai trai qua nhiing lo 1ang khong
dang c6 hoac dua ra nhiing quyét
dinh vé stic khoé ma khong co day
dd théng tin.

Tuyu chung lai, véi cdng nghé hién
nay cac xét nghiém gen trong tam soat
ung thu thudng tap trung vao 14 gen
co lién hé truc tiép dén hoi chiing ung
thu di truyén, thudng dudc tu van cho
nhiing déi tugng c6 nguy cd cao. Ho
la ngudi ma ban than hodc gia dinh
da/dang bi ung thu khi tudi doi con tré
hodc bi nhiéu loai ung thu khac nhau.
Bénh nhan va ngudi nha chi nén thuc
hién xét nghiém gen khi ¢é chi dinh va
tu van cu thé clia bac sy
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liquid-biopsy-promises-early-detection-cancer.

3. https://www.cancer.net/navigating-
cancer-care/cancer-basics/gentics/gentic-
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