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dịch vẫn chưa được biết rõ và không có cách 
phòng ngừa hay chữa trị nào [5, 8]. Phẫu thuật 
có thể làm giảm các triệu chứng do chèn ép. Vai 
trò của các thủ thuật đặt shunt đang bị nghi 
ngờ, và gần đây việc đặt chúng được coi là giải 
pháp cuối cùng [2, 5, 8]. Mặc dù việc chẩn đoán 
bệnh ngày nay dễ dàng hơn do sự phổ biến của 
chụp MRI, nhưng rất khó để quyết định chiến 
lược điều trị tối ưu nào cho từng bệnh nhân 
riêng rẽ. Các cuộc tranh luận vẫn luôn xẩy ra 
xoay quanh việc kiểm soát thoát vị não và biến 
chứng của bệnh và phần lớn là do chưa hiểu biết 
rõ ràng về lịch sử phát triển tự nhiên của bệnh 
này. [5-6, 8]. 
 

IV. KẾT LUẬN 
Syringomyelia là một bệnh mạn tính ở tủy 

hiếm gặp. Nguyên nhân gây bệnh ngày nay vẫn 
chưa hoàn toàn được biết rõ. Bệnh có các triệu 
chứng mơ hồ và không đặc hiệu nên rất khó 
khăn trong chẩn đoán. Nếu chúng ta quan tâm 
và hiểu biết về bệnh này, có thể chúng ta sẽ 
chẩn đoán và điều trị sớm được cho người bệnh, 
giúp tránh các biến chứng nặng nề làm giảm 
chất lượng cuộc sống của người bệnh, tránh 
được tàn tật hoặc tử vong. 
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TÓM TẮT27 
Hội chứng DiGeorge (DGS) là mất đoạn nhỏ 

nhiễm sắc thể thường gặp chủ yếu do mất đoạn 
22q11.2, với biểu hiện dị thường về tim, suy giảm 
miễn dịch, bộ mặt bất thường, thiểu sản hoặc bất sản 
tuyến ức, bất thường vòm hàm, chậm phát triển và hạ 
canxi máu. Mục tiêu: Mô tả các đặc điểm lâm sàng 
của các trường hợp thai được chẩn đoán mắc hội 
chứng Digeorge. Đối tượng và phương pháp 
nghiên cứu: 26 thai phụ đến khám tại Trung tâm 
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Sàng lọc, Chẩn đoán trước sinh và sơ sinh, Bệnh viện 
Phụ sản  Hà Nội được chẩn đoán thai mắc hội chứng 
DiGeorge bằng kĩ thuật Prenatal BoBs. Kết quả: 
23/26 trường hợp có dị tật tim mạch (tứ chứng Fallot, 
bất thường cung động mạch chủ, thân chung động 
mạch, chuyển gốc động mạch), 2 trường hợp biến thể 
giải phẫu động mạch dưới đòn phải lạc chỗ, 1 trường 
hợp bố là người mắc DGS. 100% trường hợp thai DGS 
là do mất đoạn 22q11.2; không có trường hợp nào do 
mất đoạn 10p14. Kết luận: Xét nghiệm Prenatal Bobs 
là xét nghiệm có giá trị trong chẩn đoán các bất 
thường di truyền, đặc biệt là hội chứng DGS do mất 
đoạn 22q11.2. Các bất thường siêu âm có mối liên 
quan chặt chẽ đến thai mắc hội chứng DGS là dị tật 
tim, đặc biệt là bất thường vùng thân nón. Động mạch 
dưới đòn phải lạc chỗ và khám lâm sàng tìm kiếm các 
dấu hiệu gợi ý đến bố/mẹ là người mắc DGS nên được 
xem xét cẩn thận trong chẩn đoán trước sinh DGS. 
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Từ khóa: Hội chứng Digeorge, 22q11.2, bất 
thường siêu âm, dị tật tim, prenatal Bobs 
 

SUMMARY 
REVIEW OF PRENATAL DIAGNOSIS 

RESULTS OF DIGEORGE SYNDROME AT 

HANOI OBSTETRICS AND GYNECOLOGY 

HOSPITAL 
DiGeorge syndrome (DGS) is a common 

microdeletion syndrome caused by a deletion of 
22q11.2. Clinical symptoms of DGS include cardiac 
defects, abnormal facial features, thymic hypoplasia, 
cleft palate, and hypocalcemia. Objective: describe 
the clinical characteristics of fetuses diagnosed with 
DGS. Subject-Methodology: A cross-sectional 
descriptive study in 26 fetuses diagnosed with DGS 
using the Prenatal BoBs was studied. Result: 
amongst the 26 fetal cases, 23 had congenital heart 
defects, 2 had aberrant right subclavian artery, and 1 
had a father with DGS. All DGS cases in fetuses were 
due to the deletion of 22q11.2 and no DGS case with 
deletion of 10p14 was observed. Conclusion: the 
diagnostic capability of the Prenatal Bobs test in 
diagnosing DiGeorge syndrome caused by 22q11.2 
deletion is confirmed. The most common ultrasound 
abnormalities of DGS fetuses is  abnormal heart 
defects, especially conotruncal abnormalities. Aberrant 
right subclavian artery and clinical features that 
suspects the parents have DGS should be carefully 
considered. Keywords: DiGeorge syndrome, 22q11.2, 
ultrasound abnormality, heart defect, prenatal-Bobs 
 

I. ĐẶT VẤN ĐỀ 
Hội chứng DiGeorge (DGS)- hay còn có một 

số tên gọi khác như hội chứng Velocardiofacial, 
CATCH 22 - là một rối loạn bẩm sinh chủ yếu là 
do mất đoạn 22q11.2 (DGS1), một tỷ lệ nhỏ do 
mất đoạn 10p14 (DGS2).  Đây là hội chứng mất 
đoạn nhiễm sắc thể phổ biến nhất ở người (1 
trên 4000 ca sinh sống), là nguyên nhân phổ 
biến thứ hai gây chậm phát triển trí tuệ và bệnh 
tim bẩm sinh nghiêm trọng sau hội chứng Down, 
chiếm khoảng 2,4% số người bị chậm phát triển 
và chiếm khoảng 10% đến 15% số bệnh nhân 
mắc tứ chứng Fallot [1]. Khoảng 90% trường 
hợp thai DGS là đột biến mới xuất hiện, 10% còn 
lại mất đoạn là do di truyền từ cha mẹ. Biểu hiện 
kiểu hình của 22q11.2 DGS được biết là rất khác 
nhau. Các đặc điểm của DGS bao gồm dị tật tim, 
suy giảm miễn dịch, bộ mặt bất thường, thiểu 
sản hoặc bất sản tuyến ức, bất thường vòm 
hàm, chậm phát triển và hạ canxi máu. Chậm 
phát triển trí tuệ và khó khăn trong học tập 
thường gặp ở bệnh nhân DGS; 10 đến 15% 
bệnh nhân bị rối loạn tâm thần. Do đó, chẩn 
đoán trước sinh về tình trạng này là cần 
thiết. Chỉ định chẩn đoán trước sinh hội chứng 
DGS đặt ra trong các trường hợp thai có bất 
thường hình thái trên siêu âm, đặc biệt là dị tật 

tim. Các kĩ thuật chẩn đoán trước sinh như lai 
huỳnh quang tại chỗ (FISH), Prenatal-BOBs, 
Microarray đều có thể chẩn đoán DGS. 

Mục tiêu nghiên cứu: Mô tả các đặc điểm 
lâm sàng của các trường hợp thai được chẩn 
đoán mắc hội chứng Digeorge. 
 

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 
Đối tượng nghiên cứu: Những trường hợp 

thai được chẩn đoán hội chứng DiGeorge từ mẫu 
dịch ối tại Trung tâm sàng lọc Chẩn đoán trước 
sinh và sơ sinh Bệnh viện Phụ sản Hà Nội. 

Thời gian nghiên  cứu: Từ tháng 8 năm  
2017 đến tháng 8 năm 2021. 

Thiết kế nghiên cứu: mô tả cắt ngang 
Các bước tiến hành nghiên cứu: Các thai phụ 

có chỉ định chẩn đoán trước sinh được khai thác 
tiền sử, bệnh sử, khám lâm sàng, siêu âm hội 
chẩn,tư vấn lấy dịch ối thực hiện các xét nghiệm 
di truyền từ 16 tuần – 27 tuần. Mẫu dịch ối thu 
được sẽ được chỉ định làm các xét nghiệm di 
truyền tế bào và di truyền phân  tử  bao gồm xét  
nghiệm  Prenatal-Bobs. 

Biến số nghiên cứu: tiền sử bản thân 2 vợ 
chồng, tiền sử gia đình, tuổi thai tại thời điểm 
chọc ối, tuổi thai phụ, kết quả siêu âm thai và 
kết quả di truyền. 
 

III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 
Tuổi trung bình của thai phụ trong nghiên cứu 

là 24.8±2.90 tuổi, thấp nhất 19 tuổi, cao nhất 43 
tuổi, chỉ 2/26 trường hợp thai phụ trên 35 tuổi. 

Tuần thai chọc ối trung bình 21.7±3.15 tuần, 
thấp nhất là 17w và cao nhất là 27w3d. 

Bảng 1: Chỉ định chọc ối của các trường 
hợp thai được chẩn đoán hội chứng Digeorge 

Chỉ định chọc ối n 
Tỷ lệ 
(%) 

Bố/mẹ là người mắc hội chứng 
Digeorge 

1 3.8 

Động mạch dưới đòn P lạc chỗ 2 7.7 

Dị tật tim 

Tứ chứng Fallot 12 46.2 
Thông liên thất + bệnh lý 

quai ĐMC 
3 11.5 

Bệnh lý quai ĐMC 3 11.5 
Thân chung động mạch 2 7.7 

Chuyển gốc ĐM 1 3.8 

Dị tật tim 
kết hợp với 
bất thường 

khác 

Tứ chứng Fallot+ thiểu sản 
thùy nhộng 

1 3.8 

Fallot+ hở vòm hàm không 
kèm hở môi 

1 3.8 

Tổng 26 100% 
Chỉ định xét nghiệm dịch ối: 23 trường hợp 

thai có dị tật tim, 2 trường hợp biến thể giải 
phẫu ĐM dưới đòn P lạc chỗ, 1 trường hợp bố là 
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người mắc DGS. 

 
Hình 1. Kỹ thuật Prenatal BoBs chẩn đoán hội chứng DiGeorge mất đoạn 22q11.2 

Tất cả 26/26 trường hợp DGS là do mất 
đoạn 22q11.2 
 

IV. BÀN LUẬN 
Trong nghiên cứu của chúng tôi, tuổi thai 

phụ trung bình 24.8±2.90 tuổi, thấp nhất 19 
tuổi, cao nhất 43 tuổi, chỉ 2/26 trường hợp thai 
phụ trên 35 tuổi, điều này có thể được giải thích 
do không giống như các thể dị bội (ví dụ Trisomy 
21) thường xảy ra với thai phụ lớn tuổi, các hội 
chứng vi mất đoạn không phụ thuộc vào độ tuổi 
mang thai của người mẹ. Tác giả Delio và cộng 
sự nghiên cứu trên 1891 thai phụ mang thai mắc 
hội chứng DiGeorge cũng thấy rằng nguy cơ mắc 

hội chứng DiGeorge của thai không tăng theo 
tuổi mẹ [2].  

Tuổi thai trung bình tại thời điểm chọc ối 
21.7±3.15 tuần, thấp nhất là 17w và cao nhất là 
27w. Tuổi thai lớn thường liên quan lớn đến thời 
điểm phát hiện bất thường tim trên siêu âm quý 
2 (18-22 tuần).  

Vùng 22q11.2 mã hóa cho khoảng 40 gen 
khác nhau, trong đó, một trong những gen có 
mối tương quan chủ yếu với các kiểu hình của 
hội chứng DGS là TBX1, thuộc yếu tố phiên mã 
thuộc họ T-box. TBX1 có liên quan đến sự phát 
triển của tâm thất phải và hình nón động mạch, 
điều này có thể giải thích các đặc điểm tim mạch 
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thường thấy trong DGS. Hơn nữa, gen này đóng 
một vai trò quan trọng trong sự hình thành của 
trung bì, nội bì và ngoại bì hầu họng. Mất TBX1 
liên quan đến sự bất thường về vị trí giải phẫu 
của tuyến ức, hầu họng và vùng hàm dưới [3]. 
Một gen liên quan khác là DGCR8, mã hóa tiểu 
đơn vị bộ vi xử lý DGCR8, một protein RNA sợi 
đôi làm trung gian cho quá trình tổng hợp một 
số miRNA. Thiếu DGCR8 làm thay đổi sự biểu 
hiện của các gen lân cận với các gen ở vùng bị 
xóa, tạo điều kiện thuận lợi cho các biểu hiện 
tâm thần liên quan đến hội chứng này. 

Trong nghiên cứu này, 21/26 các trường hợp 
thai mắc hội chứng DGS có các bất thường tim 
mạch vùng thân nón như: tứ chứng Fallot, bất 
thường cung động mạch chủ, thân chung động 
mạch, chuyển gốc động mạch. Mất TBX1 dẫn 
đến giảm sản vùng tạo tim thứ phát (second 
heart field) dẫn đến đường ra của tim ngắn, hẹp 
và thân chung động mạch. Đường ra của tim 
ngắn và hẹp giải thích cho tình trạng teo động 
mạch phổi liên quan đến tứ chứng Fallot thường 
được quan sát thấy ở những bệnh nhân mắc hội 
chứng DGS [4].  

TBX1 đóng một vai trò phát triển quan trọng 
trong việc hình thành một số hệ thống cơ quan 
có nguồn gốc từ mào thần kinh bao gồm cả hệ 
thống tim mạch. Trong thời kỳ mang thai, các 
cặp động mạch cung nhánh hình thành và tất cả 
các động mạch cung đuôi phát triển đối xứng. 
Sau đó, chúng trải qua quá trình sửa chữa mạnh 
mẽ để thiết lập hệ thống tuần hoàn bất đối xứng 
của phôi thai. Việc sửa  chữa cung động mạch 
chủ đòi hỏi sự hiện diện của các tế bào mào 
thần kinh tim. Trong hội chứng DGS, mất đoạn 
22q11.2 chứa TBX1 gây ra rối loạn phát triển do 
thiếu hụt hoặc di chuyển không đúng của các tế 
bào mào thần kinh tim. Các bất thường cung 
động mạch chủ trong hội chứng DGS như gián 
đoạn quai động mạch chủ, hẹp eo động mạch 
chủ hoặc cung động mạch chủ đôi được lý giải 
do mất đoạn chứa gen TBX1 này [5].  

Động mạch dưới đòn phải lạc chỗ đơn độc 
chúng tôi gặp trong 2 trường hợp thai DGS. Đây 
được coi là một biến thể bình thường ở người, 
nhưng có thể tăng nguy cơ các bất thường di 
truyền. Mustafa và công sự báo cáo 6/66 trường 
hợp thai động mạch dưới đòn phải lạc chỗ đơn 
độc có bất thường di truyền bao gồm 2 trường 
hợp thai mắc DGS, 2 thai mắc hội chứng Down, 
2 thai mắc hội chứng Turner [6]. Với kết quả này 
gợi ý rằng các thai có bất thường động mạch 
dưới đòn đơn độc nên được chẩn đoán di truyền 
bao gồm cả hội chứng DGS. 

Trong quá trình hình thành vòm miệng, các 

thềm vòm miệng phát triển hai bên từ các phần 
bên trong của hàm trên và hợp nhất phía trên 
lưỡi để tạo thành vòm miệng nguyên vẹn. TBX1 
điều chỉnh sự cân bằng giữa sự tăng sinh và biệt 
hóa của tế bào sừng và rất cần thiết cho sự kết 
hợp vòm miệng và sự biệt hóa niêm mạc miệng. 
Trong hội chứng DGS, sự phân chia, kết dính bị 
suy giảm của biểu mô miệng cùng với sự phát 
triển trung mô vòm miệng bị tổn thương là 
nguyên nhân cơ bản gây ra hở khẩu cái mềm và 
hở hàm dưới niêm mạc [3]. Trong nghiên cứu 
này chúng tôi chỉ gặp 1 trường hợp hở vòm 
(không kèm sứt môi), tỷ lệ này thấp hơn nhiều 
tỷ lệ sứt môi hở hàm trong chẩn đoán sau sinh 
(28.5%)[7]. Lý giải cho điều này, chúng tôi thấy 
rằng trong chẩn đoán trước sinh có thể bỏ sót 
các bất thường vòm miệng khó quan sát thấy 
trên siêu âm như chẻ lưỡi gà, hở hàm dưới niêm 
mạc (submucosal cleft palate) - loại bất thường 
vòm hàm rất thường gặp trong DGS. Trong các 
nghiên cứu sau sinh các trường hợp DGS, 22.8% 
bệnh nhân bị hở hàm dưới niêm mạc, 4.4% bị 
hở hàm đơn thuần, 0.8% sứt môi đơn thuần 
hoặc sứt môi kèm hở hàm [7]. 

Tương tự, các bất thường hệ thần kinh cũng 
ít gặp trong chẩn đoán trước sinh hội chứng 
DGS, Trong nghiên cứu của chúng tôi chỉ gặp 1 
trường hợp thiểu sản thùy nhộng tiểu não. 
Lauren và cộng sự đánh giá kết quả chụp cộng 
hưởng từ sọ não ở 24 trẻ em mắc hội chứng 
DGS, cũng phát hiện một trường hợp có thiểu 
sản thùy nhộng [8]. Mặc dù đã có sự phổ biến 
rộng rãi về các vấn đề về chậm phát triển và tâm 
thần kinh trong hội chứng này, nhưng mối tương 
quan về giải phẫu thần kinh trong hội chứng 
DGS vẫn chưa được hiểu rõ. 

25/26 trường hợp thai mắc hội chứng DGS 
trong nghiên cứu này là đột biến mới phát sinh. 
Sự xuất hiện của việc mất đoạn 22q11.2 có liên 
quan đến cấu trúc của vùng nhiễm sắc thể 
22q11.2. Các trình tự lặp lại sao chép thấp có độ 
tương đồng cao làm cho vùng này đặc biệt dễ bị 
sắp xếp lại khi trao đổi chéo trong giảm phân và 
do đó trao đổi giữa các nhiễm sắc thể bất 
thường (tái tổ hợp tương đồng không 
allelic).  Các trình tự này bao gồm các phần xóa 
22q11.2 phổ biến và xác định các điểm dừng 
chung. Đây là lý do vì sao DGS là hội chứng mất 
đoạn phổ biến nhất và đa số là đột biến mới 
phát sinh. Trong nghiên cứu này chúng tôi cũng 
gặp một trường hợp thai DGS di truyền từ người 
cha có biểu hiện kiểu hình nhẹ. Người bố có tiền 
sử dị tật tim thông liên thất đã phẫu thuật, 
thường xuyên mắc các bệnh nhiễm trùng giai 
đoạn trẻ nhỏ, trí tuệ chậm phát triển mức độ 
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nhẹ, và tính cách nhút nhát, ngại giao tiếp. 
Người cha được làm xét nghiệm Microarray xác 
nhận mất đoạn 2.54Mb 22q11.21 liên quan đến 
kiểu hình hội chứng DGS. Với những trường hợp 
bố/mẹ là người mắc hội chứng DGS, 50% số con 
của họ có nguy cơ mắc bệnh. Do đó, khám lâm 
sàng ở cha mẹ, khai thác tiền sử và tư vấn di 
truyền sinh sản là cần thiết. 
 

V. KẾT LUẬN 
Xét nghiệm Prenatal Bobs là xét nghiệm có 

giá trị trong chẩn đoán các bất thường di truyền, 
đặc biệt là hội chứng DGS do mất đoạn 22q11.2. 
Các bất thường siêu âm có mối liên quan chặt 
chẽ đến thai mắc hội chứng DGS là dị tật tim, 
đặc biệt là bất thường vùng thân nón như tứ 
chứng Fallot, bất thường cung động mạch chủ, 
thân chung động mạch, chuyển gốc động mạch. 
Ngoài ra, động mạch dưới đòn phải lạc chỗ và 
khám lâm sàng tìm kiếm các dấu hiệu gợi ý đến 
bố/mẹ là người mắc DGS nên được xem xét cẩn 
thận trong chẩn đoán trước sinh DGS. 
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ĐẶC ĐIỂM LÂM SÀNG, CẬN LÂM SÀNG CỦA BỆNH MÀY ĐAY MẠN TÍNH 
 

Huỳnh Thị Như Huyền1, Huỳnh Thị Xuân Tâm2 
 

TÓM TẮT28 
Đặt vấn đề: Mày đay mạn tính (CU: Chronic 

Urticaria) ảnh hưởng đến khoảng 1% dân số trên toàn 
thế giới. CU có thể có tác động mạnh mẽ đến chất 
lượng cuộc sống (CLCS), công việc, gia đình và xã hội. 
Căn nguyên và cơ chế bệnh sinh của CU rất phức tạp. 
Hiện tại, ở Việt Nam chưa có nhiều công trình nghiên 
cứu về CU. Do đó, chúng tôi đã thực hiện nghiên cứu 
này. Mục tiêu: Mô tả đặc điểm lâm sàng, cận lâm 
sàng của bệnh nhân mày đay mạn tính. Đối tượng 
và phương pháp nghiên cứu: Nghiên cứu cắt 
ngang mô tả 112 bệnh nhân CU đến khám và điều trị 
tại bệnh viện Da liễu thành phố Cần Thơ từ tháng 
06/2023 đến tháng 12/2023. Các bệnh nhân được thu 
thập bệnh sử và khám lâm sàng, thực hiện cận lâm 
sàng tại Bệnh viên Da Liễu thành phố Cần Thơ. Kết 
quả: 112 bệnh nhân mày đay mạn tính với 47 nam và 
65 nữ, độ tuổi trung bình là 25,1 ± 18,0 tuổi.Triệu 
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chứng sẩn phù và ngứa xuất hiện ở 100% bệnh nhân, 
phù mạch chiếm 9,8%, buồn nôn chiếm 6,3%, sốt  
chiêm 4,5%, đau bụng chiếm 1,8%. Điểm hoạt động 
của bệnh (UAS) có trung vị là 4,6[2;6]. Điểm chất 
lượng cuộc sống ở BN CU (CU-Q2oL) có trung vị là 
96,7 [68;110]. Kết luận: CU là một bệnh thường gặp, 
có căn nguyên phức tạp, ảnh hưởng nhiều đến sức 
khỏe và chất lượng cuộc sống của bệnh nhân. Bệnh 
thường gặp ở giới nữ nhiều hơn nam, khởi phát sớm, 
thường gặp nhất ở lứa tuổi <18. Điểm UAS có trung vị 
là 4,6[2;6]. Điểm CU-Q2oL có trung vị là 96,7 
[68;110]. Xét nghiệm huyết học trong CU thường 
trong giới hạn bình thường. 

Từ khóa: Mày đay mạn tính, đặc điểm lâm sàng, 
cận lâm sàng, UAS, CU-Q2oL. 
 

SUMMARY 
CLINICAL AND PARACLINICAL 

CHARACTERISTICS OF CHRONIC URTICARIA 
Background: Chronic urticaria (CU) affects 

approximately 1% of the population worldwide. CU 
can have a strong impact on quality of life (QOL), 
work, family and society. The etiology and 
pathogenesis of CU are complex. Currently, in 
Vietnam, there are not many studies on CU. 
Therefore, we conducted this study. Objective: 
Describe clinical and paraclinical characteristics in 


