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TÓM TẮT28 
Mục tiêu: Xây dựng quy trình giải trình tự gene 

thế hệ mới (Illumina) toàn bộ exon (WES) tầm soát 
đột biến gene trên bệnh nhi được chẩn đoán mắc hội 
chứng thận hư và xác nhận lại bằng phương pháp giải 
trình tự Sanger. Đối tượng và phương pháp 
nghiên cứu: Mẫu máu 4 bệnh nhi, được bác sĩ chẩn 
đoán HCCT thông qua biểu hiện lâm sàng, xét nghiệm 
máu và nước tiểu, được gửi tới chúng tôi để giải trình 
tự gen.Tiến hành tách chiết DNA bộ gen trong mẫu 
máu sử dụng kit Qiagen (Hoa Kỳ), lai-bắt giữ các phân 
đoạn DNA của các gen mục tiêu và xây dựng thư viện 
trình tự bằng bộ kit New England Biolabs (Hoa Kỳ), 
giải trình tự bằng hệ thống giải trình tự thế hệ mới 
Illumina (Hoa Kỳ) và xác định lại bằng kỹ thuật giải 
trình tự Sanger. Kết quả: Chúng tôi phát hiện được 
đồng hợp biến thể NM_014625.2:c.799G>T 
(p.Asp267Tyr) trên gen NPHS2 của 2 chị em bệnh nhi, 
dự đoán bằng phần mềm Polyphen và SIFT phù hợp 
với chẩn đoán ban đầu của bác sĩ là mắc HCTH kháng 
corticoid. Phát hiện biến thể c.2858 G>T (Gly953Val)  
dị hợp trên gen COL4A5 và biến thể c.3255 G>A 
(Met1085Ile)  dị hợp trên gen COL4A3 của một bệnh 
nhi, chẩn đoán ban đầu là xơ hóa cầu thận khu trú 
từng vùng (FSGS). Phát hiện biến thể c.2630 G>A dị 
hợp trên gen COL4A4 của bệnh nhân đang được bác 
sĩ điều trị và theo dõi HCTH bẩm sinh. Kết luận: Qui 
trình giải trình tự toàn bộ exon bằng kỹ thuật giải trình 
tự gen thế hệ mới (NGS) tìm đột biến gene mục tiêu 
từ mẫu máu bệnh nhân HCTH đã được thiết lập thành 
công tại labo của chúng tôi.  Kết quả giải trình tự được 
phân tích bằng các công cụ insilico như phần mềm 
Polyphen và SIFT dự đoán chức năng của đột biến 
gene. Hội chứng Alport có thể bị bỏ sót chẩn đoán. 
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SUMMARY 
APPLYING NEXT GENERATION 

SEQUENCING (NGS) TO FIND GENE 

MUTATIONS IN CHILDREN WITH 

NEPHROTIC SYNDROME: CASE REPORTS 
Objective: To develop a whole exon next-

generation sequencing (Illumina - WES) procedure to 
screen for gene mutations in pediatric patients 
diagnosed with NS and confirm the results by Sanger 
sequencing. Methods: Blood samples of 4 pediatric 
patients diagnosed with NS by a doctor based on 
clinical manifestations, blood and urine tests. Protocol 
- developing study. Including: DNA extraction from 
blood samples using the Qiagen (USA) kit, capture 
hybridized DNA fragments of target genes and 
construct a sequencing library using the New England 
Biolabs (USA) kit, sequence using the Illumina (USA) 
next-generation sequencing system, and confirm the 
results by Sanger sequencing. Result: A homozygous 
variant NM_014625.2:c.799G>T (p.Asp267Tyr) in the 
NPHS2 gene of 2 pediatric patients were detected, it is 
consistent with the initial diagnosis of corticosteroid-
resistant NS by the doctor. In additon, a heterozygous 
variant c.2858 G>T (Gly953Val) in the COL4A5 gene 
and heterozygous variant c.3255 G>A (Met1085Ile) in 
the COL4A3 gene were detected in a pediatric patient, 
initially diagnosed with focal segmental 
glomerulosclerosis (FSGS). Futhermore a heterozygous 
variant c.2630 G>A in the COL4A4 gene of a patient 
who is being treated and monitored by the doctor for 
congenital NS. Conclusion: The NGS sequencing 
workflow for detecting mutations in target genes from 
blood samples of patients with nephrotic syndrome 
(NS)  has been successfully established in our 
laboratory. The sequencing results were analyzed by 
insilico tools such as Polyphen and SIFT software to 
predict the function of gene mutations. Alport 
syndrome can be missed diagnosis. Keywords: 
Nephrotic syndrome,  Alport syndrome, gene COL4A5, 
COL4A4, COL4A3, gene NPHS2. 
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I. ĐẶT VẤN ĐỀ 
Bốn mẫu máu của 4 bệnh nhi mắc hội chứng 

thận hư (HCTH) được gửi tới cho chúng tôi để 
xét nghiệm gen. Trước đây những xét nghiệm 
tìm đột biến gene trên toàn bộ vùng exon phải 
gửi đi nước ngoài. Tại Việt nam với kỹ thuật giải 
trình tự Sanger, chỉ có thể giải được một đọan 
DNA tối đa 750 nucleotide, nghĩa là để tầm soát 
toàn bộ vùng exon của một gene rất tốn kém và 
mất thời gian. Trong nghiên cứu này chúng tôi 
mong muốn thiết lập quy trình tầm soát đột biến 
gene trên toàn bộ vùng exon của một nhóm 
gene mục tiêu đã được nhắc đến trong y văn là 
có liên quan đến hội chứng thận hư (HCTH) 
bằng kỹ thuật giải trình tự thế hệ mới (whole 
exon sequencing) với mục tiêu giảm giá thành, 
thời gian và áp dụng được kỹ thuật mới vào chẩn 
đoán tại Việt nam. 

Trong bốn mẫu máu gửi tới cho chúng tôi, 
có hai mẫu của 2 chị em gái sinh năm 2006 và 
2010. Bé gái sinh năm 2010 được bác sĩ chẩn 
đoán là HCTH kháng corticoid. Tiếp theo là một 
bé trai sinh năm 2005 mắc HCTH đáp ứng thuốc, 
nghi ngờ xơ hóa cầu thận từng vùng (FSGS), mẹ 
bé bị suy thận mạn, đang chạy thận nhân tạo. 
Và cuối cùng là mẫu máu của em bé 2 tháng 
tuổi, sau sinh nằm viện luôn vì phù và suy thận. 
Bé được các bác sĩ bệnh viện Nhi đồng 2 chẩn 
đoán HCTH bẩm sinh. Bé là con thứ 2 trong gia 
đình có con đầu khỏe mạnh bình thường. Bé có 
biểu hiện tiểu protein, tăng creatinine máu và 
tăng kali máu, chưa sinh thiết thận được vì bé 
nhỏ quá. Các sang thương đi kèm chưa thấy. 
Thường những bé này mắc hội chứng thận hư 
bẩm sinh thể Phần lan do NPHS1 và đang được 
theo dõi HCTH. 
 

II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 
Đối tượng nghiên cứu: mẫu máu của bốn 

bệnh nhi được chẩn đoán mắc HCTH và 6 mẫu 
máu của bố, mẹ các bé được thu thập. Đồng 
thời thu thập mẫu máu của 7 nhân viên y tế 
khỏe mạnh, bình thường chưa phát hiện có bệnh 
lý thận hoặc liên quan thận làm nhóm chứng. 

Phương pháp nghiên cứu:  
Ly trích DNA từ mẫu máu: Mẫu máu thu 

nhận (200uL) được tách chiết DNA bộ gen bằng 
bộ kit QiaAmp DNA mini blood (Qiagen, Hoa Kỳ). 
DNA bộ gen được bảo quản ở -20oC cho đến khi 
tiến hành làm thư viện giải trình tự. 

Xây dựng thư viện giải trình tự: DNA bộ 
gen được sử dụng để xây dựng thư viện giải 
trình tự qua các bước chính: phân cắt thành 
những đoạn nhỏ, lai với mồi bắt cặp vào vùng 

gen mục tiêu, sửa chữa đầu mút, gắn Adenine 
vào mỗi đầu mút, nối kết trình tự adapter và 
nhân bản DNA có adapter bằng phản ứng PCR 
với cặp mồi tương thích với adapter. Toàn bộ qui 
trình sử dụng hoá chất của hãng New England 
BioLabs (Hoa Kỳ). Thư viện sau khi hoàn tất 
được kiểm tra chất lượng bằng bộ kit BioAnalyzer 
High Sensitivity DNA (Agilent, Hoa Kỳ). 

Giải trình tự trên máy giải trình tự thế 
hệ mới NextSeq: Thư viện đạt chuẩn nồng độ 
trên 10nM được biến tính và giải trình tự trên 
máy giải trình tự thế hệ mới NextSeq (Illumina, 
Hoa Kỳ) với độ phủ trung bình khoảng 100X. Tối 
thiểu 95% vùng gene mục tiêu có độ phủ trên 
10X. Kết quả giải trình tự sẽ so sánh với bộ gene 
tham chiếu để xác định biến thể di truyền. 

Phân tích kết quả trên máy chủ: Dữ liệu 
giải trình tự được sao lưu và gởi lên máy chủ để 
phân tích kết quả. Kết quả giải trình tự thế hệ 
mới là hàng triệu cặp trình tự ADN có kích thước 
75 nucleotit. Từng trình tự ADN được sắp xếp lên 
bộ gen người chuẩn của Trung tâm Quốc gia về 
Thông tin Công nghệ Sinh học Hoa Kỳ (NCBI - 
National Center of Biotechnology Information, 
Hoa Kỳ) để xác định vị trí của trình tự này trên 
bộ gen người. Vị trí của mỗi trình tự trong cặp 
trình tự cho phép xác định biến đổi xảy ra trên 
vùng gen mục tiêu. Phần mềm phân tích được 
xây dựng dựa trên trình tự tại từng vị trí 
nucleotit để xác định biến đổi xảy ra. Toàn bộ 
phần mềm được viết dựa trên phương pháp 
phân tích đã được tối ưu hoá bởi Viện nghiên 
cứu Broad thuộc Đại học Harvard - Hoa Kỳ 
(Broad Institute, Harvard University, USA). Kết 
quả phân tích xác định thay đổi nucleotit trong 
vùng gen mục tiêu. Sau đó kết quả phân tích 
NGS vùng gene đột biến sẽ được kiểm tra lại với 
kết quả giải trình tự Sanger tại Trung tâm Y sinh 
học Phân tử, Đại học Y Dược Thành Phố Hồ Chí 
Minh. Dựa trên cơ sở dữ liệu di truyền hiện có 
(bao gồm dữ liệu hơn 1000 bộ gene), các biến 
thể hiếm với tần suất dưới 1% trong quần thể sẽ 
tiếp tục được phân lớp. Các biến thể được phân 
loại dựa trên cơ sở dữ liệu Clinvar của viện sức 
khỏe quốc gia Hoa kỳ (US. National Institutes of 
Health) được cập nhật tới thời điểm nhóm 
nghiên cứu phân tích dữ liệu.  

Trong nghiên cứu này chúng tôi có sử dụng 
phần mềm dự đoán Polyphen và SIFT. 

PolyPhen (Polymorphism Phenotyping) là 
một phần mềm được sử dụng trong lĩnh vực di 
truyền học để dự đoán ảnh hưởng của các biến 
thể di truyền (polymorphism) trong gen đối với 
chức năng protein. Cụ thể, PolyPhen được thiết 
kế để phân tích và đánh giá các biến thể amino 



TẠP CHÍ Y häc viÖt nam tẬP 548 - th¸ng 3 - sè 1 - 2025 
 

109 

acid do đột biến gen gây ra, giúp xác định xem 
biến thể đó có thể làm thay đổi chức năng của 
protein hay không, từ đó có thể ảnh hưởng đến 
sự phát triển bệnh lý hay không. Tính năng 
chính của PolyPhen là dự đoán tác động của biến 
thể gen: phân loại các biến thể gen thành các 
loại như "benign" (vô hại), "possibly damaging" 
(có thể gây hại) hoặc "probably damaging" (có 
thể gây hại nặng). PolyPhen còn có khả năng sử 
dụng thông tin về trình tự gen, cấu trúc protein 
và các đặc tính sinh học để đưa ra dự đoán về 
ảnh hưởng của biến thể gen lên chức năng của 
protein. PolyPhen giúp các nhà nghiên cứu và 
các bác sĩ phân tích mối liên hệ giữa các đột biến 
gen và các bệnh lý, đặc biệt là các bệnh di 
truyền. PolyPhen có nhiều phiên bản khác nhau, 
trong đó phổ biến là PolyPhen-2, với khả năng 
dự đoán chính xác và sử dụng các công nghệ 
học máy để cải thiện độ chính xác của các kết 
quả dự đoán. PolyPhen-2 sử dụng các thông tin 
về chuỗi, cấu trúc và tiến hóa để dự đoán tác 
động của sự thay thế axit amin. Công cụ này 
phân tích các đặc điểm của vị trí thay thế trong 
chuỗi protein và cấu trúc 3D của protein. 
PolyPhen-2 còn sử dụng các mô hình xác suất 
cũng như tích hợp dữ liệu từ các cơ sở dữ liệu 
protein như UniProtKB/Swiss-Prot để để đánh giá 
tác động của sự thay thế axit amin dựa trên các 
đặc điểm đã phân tích. Phần mềm này là một 
công cụ hữu ích trong việc nghiên cứu các bệnh 
liên quan đến gen, giúp các chuyên gia y tế và 
nhà khoa học hiểu rõ hơn về ảnh hưởng của các 
đột biến gen và đưa ra các phương pháp điều trị 
phù hợp. 

SIFT (Sorting Intolerant From Tolerant) là 
một phần mềm được sử dụng để dự đoán tác 
động của các đột biến thay thế axit amin trong 
protein, nhằm xác định liệu một đột biến có gây 
ảnh hưởng đến chức năng của protein hay 
không. Phần mềm sử dụng dữ liệu bảo tồn của 
các axit amin trong các loài sinh vật khác nhau 
để xác định xem một axit amin có quan trọng đối 
với chức năng của protein hay không. Nếu axit 
amin đó được bảo tồn qua nhiều loài, sự thay 
đổi có thể làm mất chức năng của protein. SIFT 
phân loại các biến thể thành hai nhóm: 1. 
Tolerated (Chịu đựng được): Biến thể không làm 
thay đổi chức năng của protein một cách đáng 
kể; 2. Intolerant (Không chịu đựng được): Biến 
thể gây ảnh hưởng tiêu cực đến chức năng của 
protein. SIFT phân tích sự thay đổi trong một 
axit amin của protein và tính toán điểm (scoring) 
để xác định mức độ tác động của biến thể đó, 
dựa trên: mức độ bảo tồn của axit amin trong 

protein qua các loài sinh vật và khả năng của 
axit amin mới thay thế cho axit amin ban đầu mà 
không làm mất chức năng của protein. 
 

III. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 
Sau khi giải trình tự toàn bộ exon trong đó 

bao gồm cả 28 gene mục tiêu liên quan hội 
chứng thận thư và cả 3 gene COL4A5, COL4A4 
và COL4A3 liên quan hội chứng Alport, bằng kỹ 
thuật Illumina, chúng tôi tìm thấy đồng hợp biến 
thể NM_014625.2:c.799G>T (p.Asp267Tyr) trên 
gen NPHS2 có khả năng liên quan lâm sàng (dự 
đoán bằng phần mềm Polyphen và SIFT) ở cả 2 
mẫu máu của hai chị em gái mắc HCCH kháng 
corticoid, sinh năm 2020 và 2006.  

Đối với em bé mới sinh 2 tháng tuổi, chúng 
tôi phát hiện biến thể c.2630 G>A (Arg877Gln) dị 
hợp trên gen COL4A4. Phần mềm Polyphen và 
SHIFT dự đoán là Alport. Chúng tôi cũng phát 
hiện được biến thể này ở bố của bé, nhưng 
không phát hiện biến thể này trên mẹ bé. 

Chúng tôi phát hiện hai biến thể c.2858 G>T 
(Gly953Val) dị hợp hemizygous trên gen COL4A5 
và biến thể c.3255 G>A (Met1085Ile) dị hợp 
hemizygous trên gen COL4A3 ở bé trai sinh năm 
2005. Chúng tôi chỉ phát hiện một biến thể 
c.2858 G>T (Gly953Val) homozygous trên gen 
COL4A5 và không phát hiện biến thể c.3255 G>A 
(Met1085Ile)  dị hợp hemizygous trên gen 
COL4A3 ở người mẹ. 

Đối với 7 mẫu chứng của nhân viên y tế 
khỏe mạnh không mắc bệnh thận và bệnh liên 
quan đến thận, chúng tôi chỉ tìm thấy biến thể 
c.2858G>T(p.(G953V)) trong COL4A5 ở 2 mẫu. 
Tất cả các biến thể tìm thấy trên gene NPHS2, 
COL4A5, COL4A4 và COL4A3 sau khi chạy WES 
chúng tôi đều kiểm tra lại bằng phương pháp 
giải trình tự Sanger, được cho là tiêu chuẩn vàng 
để kiểm chứng. 
 

IV. BÀN LUẬN 
Hầu hết trẻ em mắc hội chứng thận hư vô 

căn (NS) đều mắc bệnh thay đổi tối thiểu, 
thường đáp ứng với liệu pháp glucocorticoid (ví 
dụ, điều trị bằng prednisone, còn được gọi là liệu 
pháp steroid). Do đó, trẻ em mắc NS thường 
được bắt đầu dùng glucocorticoid theo kinh 
nghiệm. Khoảng 80% đến 90% bệnh nhân đáp 
ứng với phương pháp điều trị này. (Xem "Điều trị 
hội chứng thận hư vô căn ở trẻ em". HCTH 
kháng steroid (SRNS) mô tả các trường hợp 
không đáp ứng với liệu pháp glucocorticoid ban 
đầu. Khoảng một phần ba trong số các trường 
hợp này là do đột biến đơn gen (do các biến thể 
gây bệnh ở một gen duy nhất gây ra) và bệnh 
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tiến triển nhanh (Tarshish et al., 1997; Ehrich et 
al. 2007). Các quyết định điều trị ở trẻ em mắc 
HCTH kháng corticoid được xác định một phần 
bởi nguyên nhân cơ bản. Khoảng một nửa số trẻ 
em mắc HCTH kháng steroid tiến triển thành suy 
thận trong vòng 15 năm. Các yếu tố nguy cơ bao 
gồm chẩn đoán đơn gen, không đáp ứng với liệu 
pháp ức chế miễn dịch tăng cường và chẩn đoán 
mô học là xơ cứng màng não lan tỏa. Bằng cách 
xây dựng quy trình giải trình tự WES trên hệ 
thống của Illumina, chúng tôi đã phát hiện đồng 
hợp biến thể NM_014625.2:c.799G>T 
(p.Asp267Tyr) trên gen NPHS2 ở cả 2 chị em 
bệnh nhi được các bác sĩ chuẩn đoán ban đầu là 
mắc HCTH kháng steroid (Lovric et al. , 2016). 
Kết quả này có thể giúp bác sĩ lâm sàng xác định 
khả năng đáp ứng với liệu pháp ức chế miễn 
dịch tăng cường cũng như tiên lượng chung, sẽ 
có lợi cho việc xác định phương pháp điều trị tối 
ưu cho trẻ. Nếu đột biến gene liên quan đến con 
đường sinh tổng hơp CoQ10 thì sẽ bổ sung 
Coenzyme Q10 cho trẻ, nếu đột biến gene không 
liên quan con đường này thì sẽ bắt đầu điều trị 
với calcineurin inhibitor (CNI: cyclosporine hoặc 
tacrolimus). Nếu không thuyên giảm có thể điều 
trị ACEi (angiotensin-converting enzyme 
inhibitor) hoặc ARB (angiotensin II receptor 
blocker) để giảm đạm niệu và làm chậm tiến 
triển thành suy thận mạn, trong trường hợp này 
thì không điều trị bằng CNI (calcineurin inhibitor) 
hoặc thuốc ức chế miễn dịch khác, vì không có 
hiệu quả mà lại có nhiều tác dụng phụ. Nếu 
thuyên giảm hoàn toàn thì giảm dần liều 
prednisone và ngưng hẳn CNI sau 12-24 tháng. 
Nếu thuyên giảm một phần thì tiếp tục dùng CNI 
nếu có hiệu quả, thêm ACEi và ARB sau 3 tháng, 
quản lý độc thận, xem xét đổi từ CNI sang MMF 
(mycophenolate mofetil) (Trautmann et al., 
2023; Sadowski et al., 2015) 

Đối với bé 2 tháng tuổi, với chẩn đoán ban 
đầu là HCTH bẩm sinh, tăng creatinine máu và 
tăng kali máu, tiểu protein và phù (Lipska-
Ziętkiewicz et al., 2020), nhưng trong nghiên 
cứu WES này chúng tôi chưa phát hiện được 
biến thể nào trên gene panel của HCTH bẩm 
sinh là NPHS1, NPHS2, NPHS3, WT1 và LAMB2. 
Theo báo cáo trên y văn cho tới thời điểm hiện 
tại thì đột biến trong gene NPHS2 và NPHS1 
chiếm 95% các trường hợp HCTH bẩm sinh do 
đột biến gene, và không đáp ứng điều trị với 
glucocorticoid hoặc thuốc ức chế miễn dịch. Tuy 
nhiên chúng tôi lại phát hiện được biến thể 
c.2630 G>A dị hợp trên gen COL4A4 và phần 
mềm polyphen và SIFT dự đoán là hội chứng 
Alport. Các bác sĩ lâm sàng nhận định bé mắc 

HCTH bẩm sinh, chứ không phải Alport vì Alport 
thường không xuất hiên quá sớm như vậy 
(Hinkes et al., 2007). 

Đối với bé trai sinh năm 2005 với chẩn đoán 
ban đầu là xơ chai cầu thận khu trú từng vùng 
(FSGS) đáp ứng điều trị ban đầu, chúng tôi đã 
thiết lập quy trình chạy WGS của tất cả các 
gene, trong đó có các gene được báo cáo trên y 
văn liên quan đến FSGS là NPHS1, NPHS2, WT1 
nhưng không tìm thấy biến thể trên các gene 
này. Thay vào đó chúng tôi phát hiện 2 biến thể 
c.2858 G>T (Gly953Val)  dị hợp trên gen 
COL4A5 và biến thể c.3255 G>A (Met1085Ile)  dị 
hợp trên gen COL4A3. Bé có mẹ suy thận mạn 
đang chạy thận nhân tạo và chúng tôi phát hiện 
biến thể c.2858 G>T (Gly953Val)  dị hợp 
hemizygous trên gen COL4A5 của người mẹ và 
không phát hiện đột biến c.3255 G>A 
(Met1085Ile)  trên gen COL4A3 ở người mẹ. Xơ 
chai cầu thận khu trú từng vùng (FSGS) là một 
thể bệnh thường gặp, chỉ đứng sau bệnh thận 
IgA theo kết quả một nghiên cứu thống kê kết 
quả sinh thiết thận ở Mỹ. Bệnh nhân FSGS luôn 
có tiểu đạm, có thể ngưỡng thận hư hoặc không. 
Bệnh có thể nguyên phát hoặc thứ phát liên 
quan nhiễm virus, thuốc, bất thường gen. Điều 
trị bằng thuốc ức chế men chuyển (ACEi) hoặc 
chẹn thụ thể (ARB) cho tất cả bệnh nhân FSGS, 
chỉ dùng thuốc ức chế miễn dịch cho FSGS 
nguyên phát (vô căn). Khi xác định là FSGS 
nguyên phát, có thể chỉ định thuốc ức chế miễn 
dịch, nếu không đáp ứng cần xét nghiệm gen. 
Đối với FSGS thứ phát, có thể xem xét xét 
nghiệm gen để loại trừ biến thể di truyền và 
không dùng thuốc ức chế miễn dịch; chỉ điều trị 
hỗ trợ và kiểm soát đạm niệu, albumin huyết 
thanh. Xét nghiệm gen giúp xác định các biến 
thể di truyền của FSGS như thể gia đình, thể 
theo mùa, thể hội chứng. Ở bệnh nhi này có thể 
thấy e mang biến thể c.2858 G>T (Gly953Val)  
dị hợp trên gen COL4A5 từ mẹ.  
 
V. KẾT LUẬN 

Xây dựng quy trình giải trình tự gene thế hệ 
mới toàn bộ exon (WES) trên bệnh nhi mắc 
HCTH là một việc làm cần thiết và có ý nghĩa lâm 
sàng. Nghiên cứu này đã phát hiện được biến 
thể trong gene NPHS2 liên quan HCTH kháng 
steroid và các biến thể trong gene COL4A5, 
COL4A4 và COL4A3 liên quan đến hội chứng 
Alport. Xét nghiệm gene trên bệnh nhi mắc 
HCTH giúp bác sĩ lâm sàng điều chỉnh phác đồ 
điều trị phù hợp với từng bệnh nhi, làm chậm 
tiến triển suy thận mạn, cải thiện chất lượng 
cuộc sống cho bệnh nhi. 
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VI. LỜI CÁM ƠN 
Nghiên cứu này được tài trợ một phần kinh 

phí bởi Đại học Y Dược Thành phố Hồ Chí Minh 
theo hợp đồng số 110/2019/HĐ-ĐHYD, ngày 
16/01/2020. Chúng tôi xin chân thành cám ơn 
Đại học Y dược thành phố Hồ Chí Minh và Trung 
tâm Y sinh học phân tử Đại học Y Dược thành 
phố Hồ Chí Minh đã hỗ trợ chúng tôi hoàn thành 
nghiên cứu này. 
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TÓM TẮT29 
Mục tiêu: Tổng quan đặc điểm dịch tễ và tỉ lệ 

sống sót sau cấp cứu ngừng tuần hoàn ngoại viện từ 
năm 2013 đến năm 2023 trên thế giới. Đối tượng và 
phương pháp nghiên cứu: Câu hỏi nghiên cứu 
được đặt theo cấu trúc PICO để xác định từ khóa tìm 
kiếm. Giới hạn tìm kiếm đối với PubMed các xuất bản 
bằng tiếng Anh và nghiên cứu được thực hiện trên 
người, trong khoảng thời gian từ 2013-2023, thiết kế 
nghiên cứu được lựa chọn là các nghiên cứu quan sát. 
Kết quả: Tổng số bài báo tìm được là 2721 bài, sau 
khi sàng lọc còn lại 95 bài đưa vào phân tích. Khu vực 
có nhiều nghiên cứu được đưa vào nghiên cứu nhất là 
WPR (52,6%), khu vực AMR chiếm 24,2%, EUR chiếm 
22,1% và có 1 bài thuộc đồng thời 2 khu vực AMR, 
EUR. 56/95 nghiên cứu cung cấp số liệu về tỷ lệ sống 
sót ra viện, trong đó tỷ lệ thấp nhất được ghi nhận là 
0,6% và cao nhất là 71,4%. 32,1% nghiên cứu cho 
kết quả tỷ lệ sống sót ra viện <10%, 32,1% cho kết 
quả tỷ lệ sống sót ra viện từ 10 đến 20%, 5,4% cho 
kết quả sống sót ra viện >50%. Kết luận: Dịch tễ học 
mắc ngừng tuần hoàn ngoại viện thay đổi theo từng 
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quốc gia và khu vực. Khả năng sống sót sau sau xuất 
viện ở các quốc gia Châu Âu, Châu Mỹ cao hơn các 
quốc gia Châu Á. Từ khóa: ngừng tuần hoàn ngoại 
viện, hồi sinh tim phổi, ngừng tim đột ngột. 
 
SUMMARY 
OUT OF HOSPITAL CARDIAC ARREST AND 
SURVIVAL RATE: A SYSTEMATIC REVIEW 

Objective: Overview of epidemiological 
characteristics and survival rates after out-of-hospital 
cardiac arrest from 2013 to 2023 in the world. 
Research object and method: Research questions 
are set according to the PICO structure to identify 
search keywords. Limiting the search to PubMed to 
publications in English and studies performed on 
humans, between 2013 and 2023, the selected study 
design was observational studies. Results: The total 
number of articles found was 2721, after screening, 
there were 95 remaining articles included in the 
analysis. The region with the most research included 
in the study is WPR (52.6%), AMR region accounts for 
24.2%, EUR accounts for 22.1% and there is 1 article 
belonging to both AMR and EUR regions. 56/95 
studies provided data on hospital discharge survival 
rates, of which the lowest recorded rate was 0.6% 
and the highest was 71.4%. 32.1% of studies showed 
a survival rate to leave the hospital <10%, 32.1% 
showed a survival rate to leave the hospital from 10 to 
20%, 5.4% showed a survival rate to leave the 
hospital > 50%. Conclusion: The epidemiology of 
out-of-hospital cardiac arrest varies by country and 
region. The likelihood of survival after discharge from 


