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quả nghiên cứu chưa mang tính đại diện cao khi 
chỉ thực hiện tại một trung tâm y tế duy nhất là 
Bệnh viện Đa khoa Thanh Hóa với cỡ mẫu hạn 
chế. Trong tương lai, phương pháp nghiên cứu 
này hoàn toàn có thể mở rộng với cỡ mẫu lớn 
hơn và trên nhiều trung tâm y tế khác nhau 
nhằm có cái nhìn khái quát hơn, giúp cung cấp 
định hướng y tế về thực hành dinh dưỡng cho 
người bệnh CKD. 
 

V. KẾT LUẬN 
Tình trạng suy dinh dưỡng ở bệnh nhân thận 

mạn lọc máu chu kỳ đánh giá theo 3 thang điểm 
BMI, SGA-MDS và nồng độ albumin huyết thanh 
tại Bệnh viện Đa khoa tỉnh Thanh Hóa là phổ 
biến. Người mắc bệnh thận mạn từ 5 năm trở lên 
và những người đã lọc máu trên 2 năm có nguy 
cơ SDD cao hơn. Cần có các biện pháp can thiệp 
dinh dưỡng sớm và hiệu quả để cải thiện tình 
trạng dinh dưỡng và chất lượng cuộc sống cho 
nhóm bệnh nhân này. 
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TÓM TẮT42 
Mục tiêu: Xác định đột biến trên một số exon 

của gen VPS13C ở bệnh nhân Parkinson bằng kỹ thuật 
giải trình tự gen Sanger. Đối tượng và phương 
pháp nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả cắt ngang trên 
30 bệnh nhân xác định mắc bệnh Parkinson được 
thăm khám và lựa chọn bởi bác sỹ chuyên khoa tại 
Khoa Thần kinh và Bệnh Alzheimer, Bệnh viện Lão 
khoa Trung ương. Kết quả: Độ tuổi trung bình của 
nhóm nghiên cứu: 51,1 ± 10,3, tỷ lệ nam/nữ: 1,31. Tỷ 
lệ các đột biến điểm phát hiện được trên gen VPS13C 
là 13,33% tương ứng 4/30 bệnh nhân mang 4 đột 
biến khác nhau. Các bệnh nhân mang đột biến đều ở 
trong giai đoạn khởi đầu (I và II) của bệnh. Tất cả 4 
đột biến đều là đột biến dị hợp tử với dạng đột biến 
thay thế nucleotid. Từ khóa: Parkinson, đột biến gen, 
giải trình tự Sanger, VPS13C, PARK23. 
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SUMMARY 
IDENTFICATION MUTATIONS IN VPS13C 

GENE WITH PARKINSON’S DISEASE PATIENTS 
Objective: Identify mutations in some exons of 

the VPS13C gene in Parkinson's patients using Sanger 
gene sequencing technique. Materials and 
methods: Cross-sectional descriptive study on 30 
patients identified with Parkinson's disease examined 
and selected by specialists at the Department of 
Neurology and Alzheimer's Disease, National Geriatric 
Hospital. Results: Average age of the study group: 
51,1 ± 10,3, male/female ratio: 1,31. The rate of 
point mutations detected in the VPS13C gene is 
13,33%, corresponding to 4/30 patients carrying 4 
different mutations. Patients with mutations are all in 
the initial stages (I and II) of the disease. All 4 
mutations are heterozygous mutations with nucleotide 
substitution mutations. Keywords: Parkinson’s 
disease, mutation, Sanger sequencing, VPS13C, 
PARK23. Ký hiệu: Bệnh Parkinson (Parkinson’s 
disease): PD. 
 

I. ĐẶT VẤN ĐỀ 
Bệnh Parkinson (PD) là một bệnh rối loạn 

thoái hóa thần kinh cơ phổ biến thứ hai thế giới 
sau bệnh Alzheimer. Trong đó, khoảng 5–10% 
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số bệnh nhân PD phát bệnh khi chưa đến 50 tuổi 
và theo phân loại của hiệp hội PD Hoa Kỳ 
(APDA), nhóm đối tượng này được xếp vào thể 
Parkinson khởi phát sớm. Những trường hợp này 
có tỷ lệ di truyền cao hơn so với các trường hợp 
khởi phát muộn, đồng thời gây hệ quả rất lớn 
đến chất lượng cuộc sống cũng như tuổi thọ của 
bệnh nhân.1,2 Một trong hơn 20 biến thể đơn gen 
có liên quan trực tiếp đến PD đáng chú ý gần 
đây là VPS13C (Vacuolar Protein Sorting 13 
Homolog C). Các đột biến trên gen VPS13C được 
ghi nhận trên bệnh nhân Parkinson thể khởi phát 
sớm, di truyền lặn trên nhiễm sắc thể thường 
(PARK23).3 

Gen VPS13C là một gen lớn nằm trên nhiễm 
sắc thể 15, với chức năng mã hóa protein vận 
chuyển lipid giữa các bào quan endosome/ 
lysosome với lưới nội chất thông qua con đường 
nội thể trong tế bào thần kinh. Các nghiên cứu 
chỉ ra protein VPS13C có liên quan trực tiếp đến 
cấu tạo và chức năng của ty thể.4,5 Các đột biến 
trên gen VPS13C gây ảnh hưởng trực tiếp tới 
việc trao đổi lipid trong tế bào, gây độc tế bào 
và có tác động tiêu cực tới quá trình khử cực và 
điều hòa chức năng ty thể, làm suy giảm cung 
cấp năng lượng cho tế bào. Hậu quả là đẩy 
nhanh quá trình thoái hóa và chết quá mức của 
các tế bào thần kinh, từ đó khởi phát bệnh 
Parkinson. Do đó, gen VPS13C đóng một vai trò 
quan trọng trong sinh bệnh học PD thông qua 
con đường ty thể.4–7 Đồng thời, một số nghiên 
cứu khác cũng đưa ra bằng chứng về tác động 
của gen VPS13C tới PD khởi phát sớm có khả 
năng cao là do đột biến VPS13C gây kiểu hình 
bệnh nặng với sự tiến triển bệnh nhanh và 
nghiêm trọng hơn so với các đột biến ở gen 
khác.8–10 Do đó, việc nghiên cứu các đột biến 
trên gen VPS13C có ý nghĩa trong chẩn đoán 
sớm, phát triển các phương pháp trị liệu nhắm 
vào mục tiêu đích để cải thiện chất lượng sống 
cho các bệnh nhân có nguy cơ bị Parkinson và 
cung cấp thông tin di truyền quan trọng cho 
bệnh nhân cũng như người nhà bệnh nhân. 

Tuy nhiên, trên thế giới chưa có thống kê 
một cách có hệ thống về các đột biến trên gen 
VPS13C liên quan đến bệnh nhân Parkinson. 
Nguyên nhân là do gen VPS13C là một gen lớn, 
cực phức tạp với nhiều miền tương tác enzym và 
protein, các đột biến trên gen VPS13C không tập 
trung mà nằm rải rác trên khắp các Exon và 
Intron và đều có thể là yếu tố gây bệnh hoặc là 
yếu tố nguy cơ gây bệnh…4,5,7–9 Tại Việt Nam, 
tính đến thời điểm hiện nay chưa thấy các 
nghiên cứu liên quan đến đột biến gen VPS13C. 
Xuất phát từ thực tế trên, trong khuôn khổ đề tài 

này chúng tôi quyết định tiến hành giải trình tự 
trên một nửa đầu của gen VPS13C đến tính đến 
hết Exon 43 với mục tiêu: Xác định đột biến trên 
một số exon của gen VPS13C ở bệnh nhân 
Parkinson bằng kỹ thuật giải trình tự gen Sanger. 
 

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 
1. Đối tượng nghiên cứu: Nghiên cứu 

được thực hiện trên các bệnh nhân được xác 
định mắc bệnh Parkinson được thăm khám và 
lựa chọn bởi bác sỹ chuyên khoa tại Khoa Thần 
kinh và Bệnh Alzheimer, Bệnh viện Lão khoa 
Trung ương.  

- Tiêu chuẩn lựa chọn: Các bệnh nhân 
được lựa chọn lấy mẫu của nghiên cứu phải đáp 
ứng các tiêu chuẩn xác định bệnh Parkinson theo 
tiêu chuẩn của Ngân hàng não thuộc Hội bệnh 
Parkinson Vương quốc Anh (United Kingdom 
Parkinson’s Disease Society Brain Bank/ 
UKPDSBB). Hồ sơ bệnh án cung cấp đầy đủ 
thông tin. 

- Tiêu chuẩn loại trừ:  
+ Bệnh nhân mắc các bệnh di truyền thần 

kinh khác. 
+ Bệnh nhân có tiền sử mắc các bệnh về 

não khác như: chấn thương sọ não nhiều lần, u 
não, viêm não, tai biến mạch máu não. 

Bệnh nhân thuộc tiêu chuẩn loại trừ theo 
tiêu chuẩn chẩn đoán của Ngân hàng não Hội 
bệnh Parkinson Vương quốc Anh (United 
Kingdom Parkinson’s Disease Society Brain Bank/ 
UKPDSBB). 

2. Phương pháp nghiên cứu: 
- Thiết kế nghiên cứu: Mô tả cắt ngang.  
- Thời gian nghiên cứu: Từ tháng 5/2023 

đến tháng 6/2024. 
- Địa điểm nghiên cứu: Trung tâm nghiên 

cứu Gen - Protein, trường Đại học Y Hà Nội và 
Khoa Thần kinh và Bệnh Alzheimer, bệnh viện 
Lão khoa Trung ương. 

- Cỡ mẫu: 30 mẫu. 
- Cách chọn mẫu: Chọn mẫu thuận tiện có 

chủ đích. 
- Quy trình thực hiện: 
+ Thu thập mẫu: Mẫu nghiên cứu là 2 ml 

máu tĩnh mạch của bệnh nhân Parkinson được 
thu thập vào ống chống đông EDTA. 

+ Tách chiết và đo độ tinh sạch DNA: 
DNA tổng số được tách chiết từ mẫu máu toàn 
phần bằng kit The Wizard® Genomic DNA 
Purification Kit của hãng Promega (USA). Tất cả 
mẫu sau tách chiết được tiến hành đo độ tinh 
sạch bằng máy đo quang phổ Nanodrop. Mẫu 
đạt tiêu chuẩn OD260/ OD280 ≥ 1,8 được sử 
dụng để phân tích gen. 
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+ Kỹ thuật PCR: Sử dụng những cặp mồi 
đặc hiệu để khuếch đại một số exon trên gen 
VPS13C. Trình tự mồi được thiết kế sử dụng tiện 
ích Primer3 (v.0.4.0). Thành phần phản ứng 
PCR: tổng thể 10μl gồm: 1μl DNA, 1μl primer 
(F/R), 5μl Gotaq 2x, 2μl nước cất. Chu trình nhiệt 
của phản ứng PCR: 950C/5 phút, [950C /30 giây, 
580C/30 giây, 720C/30 giây] x 35 chu kỳ, 720C /5 
phút, giữ ở 150C. Sản phẩm PCR được điện di 
trên gel agarose 1.5%, 120V trong 30 phút. 

+ Kỹ thuật giải trình tự gen Sanger: 
Thành phần phản PCR giải trình tự gen gồm: 
Buffer Big Dye 5X2μl, Big Dye 1μl, primer 5 pMol 
(F hoặc R) 0.7μl, sản sản phẩm PCR 0.3μl, nước 
cất 6μl. Quy trình thực hiện theo hướng dẫn của 
bộ kit BigDye™ Terminator v3.1 Cycle 
Sequencing Kit (ABI- Mỹ). Sản phẩm PCR giải 
trình tự sau khi tinh sạch được giải trình tự gen 
Sanger bằng máy ABI-3500 và được phân tích 
bằng phần mềm CLC Main Workbench. Kết quả 
giải trình tự được so sánh với trình tự chuẩn: 
NG_027782 của gen VPS13C trên GeneBank. 

+ Xử lý số liệu:  Kết quả giải trình tự được 
xử lý trên phần mềm CLC Main Workbench 
(Qiagen) và so sánh với trình tự chuẩn từ NCBI 
GeneBank. Phần mềm Excel được sử dụng để 
thu thập thông tin từ hồ sơ bệnh nhân và xử lý 
số liệu.  

3. Đạo đức nghiên cứu: Nghiên cứu này là 
thử nghiệm trong phòng thí nghiệm, không can 
thiệp vào quá trình điều trị, không ảnh hưởng 
đến kết quả điều trị và tâm lý người bệnh. Mọi 
thông tin của bệnh nhân được mã hóa và đảm 
bảo an toàn. Thu thập số liệu được tiến hành 
một cách trung thực, chỉ phục vụ cho mục đích 
nghiên cứu. 
 

III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 
1. Đặc điểm chung của nhóm nghiên 

cứu: Nghiên cứu lựa chọn ngẫu nhiên 30 bệnh 
nhân được chẩn đoán mắc Parkinson thông qua 
các triệu chứng lâm sàng. Các đặc điểm phân bố 
về tuổi và giới của đối tượng nghiên cứu được 
trình bày ở bảng 1.  

Bảng 1: Phân bố về tuổi và giới của 
nhóm đối tượng nghiên cứu 
Nhó
m 

tuổi 

Nam Nữ Tổng số 
Số 

lượng 
Tỷ lệ 

Số 
lượng 

Tỷ lệ 
Số 

lượng 
Tỷ lệ 

< 50 11 
36,67

% 
6 

20.00
% 

17 
56,67

% 

≥ 50 6 
20,00

% 
7 

23,33
% 

13 
43,33

% 

Tổng 17 
56,67

% 
13 

43,33
% 

30 100% 

Phân bố tuổi ở nhóm bệnh nhân nghiên cứu 
lần lượt: bệnh nhân ≥ 50 tuổi chiếm tỷ lệ 
43,33%, nhóm các bệnh nhân < 50 tuổi chiếm 
56,67%. Như vậy, nhóm bệnh nhân dưới 50 tuổi 
chiếm đa số trong nghiên cứu. Các bệnh nhân 
trong nghiên cứu có tuổi trung bình 51,1 ± 10,3 
tuổi, dao động từ 36 đến 73 tuổi. Phân bố giới 
tính nam/nữ có chênh lệch 1,31. 

Ngoài ra, thông tin lâm sàng của bệnh nhân 
được tổng hợp và sắp xếp giai đoạn bệnh theo 
như phân loại của Hoehn và Yahr. Thông tin về 
đặc điểm giai đoạn bệnh ở các đối tượng nghiên 
cứu được trình bày trong bảng 2.  

Bảng 2: Đặc điểm về giaia đoạn bệnh 
của đối tượng nghiên cứu 
Giai đoạn 
bệnh theo 
Hoehn và 

Yahr 

Có đột 
biến 

Không có 
đột biến 

Tổng số 

n = 4 % n = 4 % 
n = 
4 

% 

I 2 6,67 9 30 11 36,67 
II 2 6,67 11 36,67 13 43,33 
III 0 0 6 20 6 20 
IV 0 0 0 0 0 0 
V 0 0 0 0 0 0 

Đặc điểm giai đoạn bệnh của PD được chia 
làm 05 giai đoạn. Trong đó, cả 4 bệnh nhân có 
đột biến trên gen VPS13C đều ở giai đoạn I và II.  

2. Đặc điểm các đột biến VPS13C được 
xác định trong nghiên cứu: Tất cả các mẫu 
nghiên cứu được xác định đột biến trên gen 
VPS13C bằng kỹ thuật giải trình tự gen Sanger. 
Chúng tôi phát hiện được 4/30 (13.33%) bệnh 
nhân mang đột biến trên gen VPS13C. Trong đó, 
hai đột biến nằm trên các Exon là: Exon 20 và 
Exon 35. Ngoài ra, trong quá trình giải trình tự, 
nghiên cứu cũng phát hiện thêm hai đột biến 
nằm trên vùng Intron là Intron sau Exon 41 và 
vùng Intron trước Exon 42 (Sau đây gọi tắt là: 
Intron 41, Intron 42). (Bảng 3)  

 
Nghiên cứu đã xác định đột biến trên 4 bệnh 

nhân. Tất cả các đột biến được ghi nhận đều là 
đột biến dị hợp tử dạng thay thế nucleotide. 
Trong đó, có 2 bệnh nhân có đột biến trên vùng 
Exon làm biến đổi acid amin và 2 bệnh nhân có 
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đột biến trên vùng Intron là dạng đột biến vùng 
cắt nối. 

3. Các đột biến gen VPS13C được xác 
định. Hai đột biến trên gen VPS13C là đột biến 
c.1866C>A (p.Asp622Glu) và đột biến 
c.4596+12A>G đã được xác định trong nghiên 
cứu này được chứng minh đóng góp vào khả 
năng gây bệnh PD (theo cơ sở dữ liệu Clinvar). 
Hình ảnh kết quả giải trình tự của bốn đột biến 
được trình bày dưới đây. 

 
Kết quả giải trình tự cho thấy bệnh nhân 

PK21 tại vị trí 1866 trên phân tử mRNA của gen 
VPS13C tương ứng với nucleotid C ở người bình 
thường đã được thay thế bằng nucleotid A dẫn 
đến bộ ba thứ 622 mã hóa acid amin Acid 
Aspartic thành Acid Glutamic. 

 
Ở bệnh nhân PK05, đột biến dạng dị hợp tử 

làm thay đổi tại vị trí nucleotid 3723 trên Exon 
35, nucleotid C biến đổi thành G. Dẫn đến sự 
thay thế acid amin thứ 1241–Isoleucine thành 
Methionine. 

 
Kết quả giải trình tự cho thấy bệnh nhân 

PK17 tại vị trí  4596+12 trên vùng Intron 41 của 
gen VPS13C tương ứng với nucleotid A ở người 
bình thường đã được thay thế bằng nucleotid G 
ở dạng dị hợp tử dẫn đến sự thay thế nucleotid 
tại vị trí cắt nối ở vùng intron đó. 

 
Bệnh nhân PK28 xuất hiện một đột biến thay 

thế nucleotide dạng dị hợp tử trên Intron 42, tại 
vị trí 4597-6 tương ứng với nucleotid T ở người 
bình thường được thay thế thành nucleotid G tại 
vị trí cắt nối ở vùng intron đó. 
 

IV. BÀN LUẬN 
Parkinson cùng với Alzheimer’s là hai bệnh lý 

thần kinh cơ phổ biến nhất hiện nay. Bệnh đang 
nhận được sự quan tâm lớn từ xã hội bởi những 
hệ quả nó đem lại cho bệnh nhân, gia đình và 
cộng đồng. Nguyên nhân gây bệnh do nhiều cơ 
chế bệnh sinh kết hợp với nhiều biến đổi gen 
khác nhau gây ra, nên mỗi nghiên cứu về một 
nguyên nhân cấu thành bệnh hay trên những 
vùng địa lý khác nhau cũng có ý nghĩa góp phần 
đóng góp không nhỏ tới cơ sở dữ liệu Parkinson 
ở Việt Nam nói riêng và trên thế giới nói chung. 

Nghiên cứu tuyển chọn ngẫu nhiên 30 bệnh 
nhân đã được chẩn đoán mắc bệnh Parkinson 
bởi các chuyên gia lâm sàng. Về độ tuổi, tuổi 
trung bình nhóm nghiên cứu thu nhận được là 
51,1 ± 10,3 tuổi, dao động từ 36 đến 73 tuổi. 
Các đột biến trên gen VPS13C được cho là có 
liên quan tới bệnh Parkinson thể khởi phát sớm 
(trước 50 tuổi) với biểu hiện triệu chứng lâm 
sàng và hệ quả nghiêm trọng. Trong nghiên cứu 
này, 4 bệnh nhân phát hiện đột biến gen trong 
nghiên cứu này có độ tuổi lần lượt là: 36, 44, 46, 
63 tuổi. Như vậy, 3/4 trường hợp phát hiện đột 
biến có tuổi dưới 50, trẻ hơn đáng kể so với với 
tuổi trung bình của nhóm nghiên cứu. Độ tuổi 
hiện tại của nhóm bệnh nhân mang đột biến 
VPS13C cũng phù hợp với giai đoạn bệnh mà 4 
bệnh nhân này đang phải trải qua. Bảng 2 cho 
thấy hai bệnh nhân đang ở giai đoạn I của bệnh 
và hai bệnh nhân đang ở giai đoạn II. Đây là 2 
giai đoạn mới khởi phát của bệnh. Về tỉ lệ giới 
tính, chênh lệch bệnh nhân nam cao gấp 1,31 
lần so với nữ không mang lại nhiều ý nghĩa bởi 
các nghiên cứu khác trên thế giới không tìm thấy 
mối liên hệ về giới tính với tỷ lệ mắc PD. 

Trên nghiên cứu này, chúng tôi đã xác định 
được 4 bệnh nhân mang đột biến trên gen 
VPS13C (chiếm 13,33%). Tất cả các đột biến thu 
được đều là đột biến dị hợp tử, dạng thay thế 
nucleotid. Điều này tương đồng với các nghiên 
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cứu trên thế giới về đột biến trên gen VPS13C 
cho thấy phần lớn là đột biến thay thế nucleotid 
và là đột biến dị hợp tử. Trong đó, hai đột biến 
trong số bốn đột biến đã được chứng minh bởi 
các thử nghiệm lâm sàng hoặc in vivo, là đột 
biến c.1866C>A (p.Asp622Glu) và đột biến 
c.4596+12A>G đã được ghi nhận trên ngân 
hàng dữ liệu ClinVar, tuy nhiên chưa có dự đoán 
chắc chắn về tác động lâm sàng đối với cơ thể. 

Đột biến c.1866C>A (p.Asp622Glu)  trên 
Exon 20 của gen VPS13C của bệnh nhân PK21 
gây biến đổi acid amin tại vị trí 622 từ Acid 
Aspartic thành Acid Glutamic. Cả acid Aspartic và 
acid Glutamic đều được xếp là loại amino acid có 
tính axit (cung cấp proton), mạch thẳng, không 
phân nhánh, tích điện âm. Dù hai acid amin này 
cùng nhóm nhưng vì cấu trúc phân tử khác 
nhau, kích thước khác nhau nên sự thay đổi này 
về mặt lý thuyết sẽ làm thay đổi về cấu trúc 
không gian của protein cũng như ảnh hưởng đến 
chức năng protein. Tuy nhiên, vẫn cần có các thí 
nghiệm chứng minh cụ thể ảnh hưởng của đột 
biến này in vivo cũng như trên lâm sàng. 

Đột biến tiếp theo là c.3723C>G 
(p.Ile1241Met) tại Exon 35 của gen VPS13C của 
bệnh nhân PK05 gây biến đổi acid amin từ 
Isoleucine biến đổi thành Methionine. Isoleucine 
là một acid amin mạch nhánh, không chứa lưu 
huỳnh. Isoleucine được dùng để tổng hợp chất 
dẫn truyền thần kinh. Trong khi đó, Methionine 
lại là một acid amin mạch thẳng, không phân 
nhánh, không phân cực, có chứa lưu huỳnh. Về 
mặt lý thuyết việc thay đổi của hai acid amin 
khác nhóm có thể gây ra sự biến đổi lớn về cấu 
trúc không gian của protein. Những thay đổi này 
có thể ảnh hưởng đến chất dẫn truyền thần kinh 
được tạo ra, từ đó gây ra bệnh Parkinson. Dù 
vậy, vẫn cần có các thí nghiệm chứng minh cụ 
thể ảnh hưởng của đột biến này in vivo cũng 
như trên lâm sàng. 

Hai đột biến tiếp theo được ghi nhận là đột 
biến c.4596+12A>G của bệnh nhân PK17 và đột 
biến c.4597-6T>G của bệnh nhân PK28. Cả 2 
biến đổi trên đều là 2 đột biến dị hợp tử trên các 
Intron 41, Intron 42 của gen VPS13C. Tuy không 
trực tiếp làm thay đổi trình tự mã hoá acid amin 
của protein VPS13C nhưng 2 đột biến trên vùng 
cắt nối này làm ảnh hưởng đến vị trí cắt Intron 
nối các Exon để tạo nên mRNA hoàn chỉnh. Các 
Intron không có chức năng mã hóa protein, tuy 
nhiên, các đoạn gen trên Intron có chức năng 
kiểm soát và điều hòa hoạt động của gen. Do 
đó, đột biến trên Intron tác động đến sự biểu 
hiện của gen. Vì vậy, mặc dù khả năng gây bệnh 
chưa rõ ràng, nhưng về mặt lý thuyết việc biến 

đổi nucleotid trên các Intron của gen VPS13C có 
thể gây ra rối loạn hoạt động chức năng của gen 
VPS13C, từ đó khởi phát bệnh lý Parkinson. 

Đây là báo cáo đầu tiên về đột biến của gen 
VPS13C được xác định ở bệnh nhân Parkinson 
Việt Nam. Nghiên cứu chưa loại trừ được một số 
khả năng như mức độ ổn định của mRNA, cấu 
trúc hay những thay đổi trong quá trình tổng 
hợp protein có liên quan đến cơ chế của một số 
thay đổi này. Hơn nữa, các yếu tố về môi trường 
sống cũng có thể góp phần vào sự biến đổi kiểu 
hình giữa những bệnh nhân Parkinson. Nghiên 
cứu còn tồn tại một số hạn chế như số lượng 
mẫu nghiên cứu chưa nhiều (30 mẫu) và chúng 
tôi chỉ lựa chọn giải trình tự trên nửa đầu của 
gen do khối lượng công viêc quá lớn nên nghiên 
cứu chưa thực sự cung cấp bao quát đầy đủ các 
đột biến trên cả gen VPS13C, và cũng chưa khai 
thác thêm các biến số liên quan tới thông tin lâm 
sàng và cận lâm sàng. 
 

V. KẾT LUẬN VÀ KIẾN NGHỊ 
Bằng kỹ thuật giải trình tự Sanger, nghiên 

cứu đã phát hiện được 4/30 bệnh nhân (tỷ lệ 
13,33%) mang đột biến trên gen VPS13C. Các 
đột biến đều là đột biến dị hợp tử, dạng thay thế 
nucleotid, nằm trên Exon 20, Exon 35 và Intron 
41, Intron 42.  

Ngoài các yếu tố về gen, các yếu tố khác về 
môi trường cũng như thể trạng tâm lý cũng có 
thể góp phần vào sự biến đổi về kiểu hình trên 
những bệnh nhân Parkinson. Vì vậy, các nghiên 
cứu tiếp theo cần thay đổi phương pháp nghiên 
cứu và lựa chọn đối sánh để làm rõ vai trò của 
đột biến liên quan đến người bệnh Parkinson ở 
Việt Nam, ngoài ra cũng cần tăng cường cỡ mẫu 
lớn hơn để có thể chứng minh được đầy đủ ý 
nghĩa của những đột biến điểm này và tìm kiếm 
thêm những đột biến mới trong quần thể người 
Việt Nam. 
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TÓM TẮT43 
Mở đầu: Tương tác trong điều trị là vấn đề 

thường gặp trong thực hành lâm sàng và là một trong 
những nguyên nhân gây ra các biến cố bất lợi đối với 
bệnh nhân. Mục tiêu: Khảo sát đặc điểm nền của 
bệnh nhân gồm tuổi, giới tính, đặc điểm bệnh lý  và 
tình trạng thuốc trong kê đơn, xác định các yếu tố ảnh 
hưởng đến tình trạng tương tác thuốc trong thực hành 
lâm sàng tại bệnh viện đa khoa Đồng Nai.  Đối tượng 
và phương pháp: Nghiên cứu cắt ngang mô tả được 
thực hiện trên 500 đơn thuốc thuộc tiêu chuẩn điều trị 
ngoại trú tại bệnh viện Đa khoa Đồng Nai trong thời 
gian từ ngày 01/11/2019 đến ngày 30/3/2020. Dữ liệu 
được thu thập và phân tích đơn thuốc bao gồm các 
đặc điểm bệnh nhân, số lượng đơn thuốc, đặc điểm 
bệnh lý, đặc điểm tương tác thuốc, yếu tố ảnh hưởng 
đến tương tác thuốc. Kết quả: Tỷ lệ đơn thuốc có 
tương tác có ý nghĩa lâm sàng chiếm 44,60%. Số đơn 
thuốc có 1 tương tác chiếm 14%, 2 tương tác chiếm 
9,80%, 3 tương tác chiếm 3,60%. Độ tuổi từ 65 tuổi 
trở lên có nguy cơ gặp tương tác gấp 2,2 lần bệnh 
nhân dưới 65 tuổi. Số lượng bệnh tăng làm tăng nguy 
cơ tương tác thuốc xuất hiện gấp 2 lần. Bệnh nhân bị 
đái tháo đường có nguy cơ gặp tương tác gấp 8,9 lần 
so với các bệnh khác, tiếp đến là các bệnh rối loạn 
lipid máu (5,4 lần), bệnh lý tim mạch vành (5,4 lần), 
tăng huyết áp (3,4 lần), bệnh hệ tiêu hóa (3,3 lần), 
bệnh lý về gan (3,1 lần). Trong đó, số lượng bệnh 
cũng làm tăng nguy cơ xuất hiện tương tác nghiêm 
trọng gấp 1,5 lần. Kết luận: Tương tác thuốc xảy ra 
tương đối cao khi bệnh nhân sử dụng đồng thời nhiều 
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thuốc. Do vậy, cần xây dựng danh mục các thuốc có 
tương tác đáng chú ý và có tần suất gặp cao, tăng 
cường vai trò, chức năng tư vấn của các dược sĩ lâm 
sàng đến những người bệnh có sử dụng nhiều thuốc 
hoặc các thuốc phối hợp một cách hợp lý, hạn chế 
tương tác xảy ra và đạt hiệu quả cao trong điều trị. 

Từ khóa: Tương tác thuốc, biến cố bất lợi. 
 

SUMMARY 
SURVEY AND OUTLINE OF MINDFUL 

TREATMENT INTERACTIONS ON CLINICAL 
PRACTICE IN DONG NAI GENERAL HOSPITAL 

Background: Drug interactions are a common 
problem in clinical practice and are one of the causes 
of adverse drug reactions. Objective: This study was 
thus conducted to survey on patient background 
characteristics and drug status in prescriptions, 
identify factors affecting drug interactions in clinical 
practice at Dong Nai general hospital. Study 
population and methods: A descriptive cross – 
sectional study was conducted on 500 prescriptions of 
outpatient treatment standards from November 1st 
2019 to March 30th 2020 at Dong Nai General 
Hospital. Data collected and analyzed on prescriptions 
included patient characteristics, number of 
prescriptions, pathological characteristics, drug 
interaction characteristics, and factors affecting drug 
interactions. Results: The rate of prescriptions with 
clinically significant interactions accounts for 44.60%. 
The number of prescriptions with 1 interaction 
accounts for 14%, 2 interactions account for 9.80%, 
and 3 interactions account for 3.60%. People aged 65 
years and older are 2.2 times more likely to 
experience interactions than patients under 65 years 
old. An increase in the number of diseases increases 
the risk of drug interactions occurring by 2 times. 
Patients with diabetes are 8.9 times more likely to 
experience interactions than other diseases, followed 
by lipid disorders (5.4 times), and coronary heart 
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