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79,35%, 79,76%, 10,12%. 472 sinh viên 
(95,55%) có nhu cầu đào tạo sơ cấp cứu. 3 nội 
dung có nhu cầu đào tạo cao nhất là xử trí dị vật 
đường thở (51,90%), xử trí ngưng tim ngưng thở 
(51,69%) và xử trí đột quỵ (44,92%). Phương 
pháp được lựa chọn nhiều nhất là tổ chức diễn 
tập ngoại khóa (46,40%) và đưa vào môn học 
chính khóa (44,70%).  
 

VI. KIẾN NGHỊ 
Nhà trường cần bổ sung những thiếu sót về 

kiến thức của sinh viên, tăng cường đào tạo kỹ 
năng và thời lượng thực hành sơ cấp cứu cho 
sinh viên, đồng thời tích cực truyền thông để 
nhiều người biết đến lớp đào tạo sơ cấp cứu. Các 
nhà nghiên cứu cần tiến hành những nghiên cứu 
về kỹ năng thực hành và nghiên cứu phân tích 
để xác định mối quan hệ nguyên nhân dẫn đến 
sự thiếu tự tin khi thực hiện sơ cấp cứu của sinh 
viên và đưa ra cách thức cải thiện. 
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TÓM TẮT83 
Loạn sản ống thận di truyền lặn trên nhiễm sắc 

thể thường (ARRTD) là một rối loạn di truyền không 
phổ biến với tỷ lệ tử vong rất cao. Bệnh có triệu chứng 
giai đoạn thai kỳ điển hình là thiểu ối, hết ối. Gần như 
tất cả các thai nhi bị ảnh hưởng đều chết sau sinh 
hoặc thai lưu ở tuần thai lớn gây ảnh hưởng xấu đến 
người mẹ. Trên thế giới, có ít các nghiên cứu về biến 
thể gen ACE liên quan đến ARRTD, đồng thời tại Việt 
Nam cũng chưa từng được báo cáo. Tình trạng thiểu 
ối, hết ối trong buồng tử cung có thể do ARRTD hoặc 
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nhiều bất thường di truyền khác. Tình trạng này gây 
khó khăn cho việc chẩn đoán trước sinh bằng phương 
pháp chọc hút dịch ối cũng như khó khăn cho việc xác 
định chính xác các bất thường hình thái của thai bằng 
siêu âm. Trên các trường hợp thiểu ối, hết ối nghi ngờ 
bất thường thận tiết niệu, có thể tiến hành truyền dịch 
vào buồng ối và lấy mẫu dịch ối để chẩn đoán di 
truyền. Chúng tôi báo cáo 01 trường hợp thai hết ối, 
không quan sát thấy bàng quang, mang 01 biến thể 
đồng hợp tử NM_000789.4(ACE), c.2503G>T 
(p.Glu853Ter), di truyền lặn, được phân loại là “Gây 
bệnh” theo Hiệp hội Di truyền Y khoa Hoa Kỳ, có liên 
quan đến ARRTD. Thai nhận 02 alleles từ hai bố mẹ 
mang kiểu gen dị hợp tử. Thai tiên lượng xấu, thai phụ 
và gia đình xin đình chỉ thai nghén. Tư vấn trước sinh 
được đặt ra cho những lần mang thai tiếp theo. Có thể 
lựa chọn phương pháp để tránh mang thai mắc bệnh 
như sàng lọc di truyền trước làm tổ, hoặc chẩn đoán 
trước sinh bằng các phương pháp sinh thiết gai rau 
hoặc chọc hút dịch ối. 
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Từ khóa: Hết ối; loạn sản ống thận di truyền lặn 
trên nhiễm sắc thể thường (ARRTD); gen ACE; chẩn 
đoán trước sinh, tư vấn di truyền. 
 

SUMMARY 
THE FIRST CASE DETECTED IN VIETNAM: 

ANHYDRAMNIOS FETUS CAUSED BY ACE 
GENE MUTATION 

Autosomal recessive renal tubular dysgenesis 
(ARRTD) is a rare genetic disorder with a very high 
mortality rate. The typical symptoms of the disease 
during pregnancy are oligohydramnios, anhydramnios, 
and nearly all affected fetuses die after birth or have a 
stillbirth in late gestation, which can adversely affect 
the mother. Worldwide, ACE gene variants associated 
with ARRTD have few studies, and in Vietnam they 
have not been reported. Oligohydramnios and 
anhydramnios in utero can be caused by ARRTD or 
many other genetic abnormalities. This condition 
makes it difficult to diagnose prenatal by 
amniocentesis and accurately identify fetal anomalies 
through ultrasound. In cases of kidneys and urinary 
tract abnormalities associated with oligohydramnios or 
anhydramnios, amnioinfusion into the amniotic sac 
and taking a sample of amniotic fluid can be 
performed for genetic diagnosis. We report a case of a 
fetus with anhydramnios and invisible urinary bladder, 
carrying a homozygous ACE variant NM_000789.4 
(ACE), c.2503G>T (p.Glu853Ter), classified as 
"Pathogenic" by ACMG, related to ARRTD. The fetus 
inherited two alleles from heterozygous parents. The 
prognosis was poor, and the pregnancy was 
terminated. Pregnant counseling was offered for 
subsequent pregnancies, including options to avoid 
having a child with the disease, such as 
preimplantation genetic diagnosis or prenatal diagnosis 
by chorionic villus sampling or amniocentesis. 

Keywords: Anhydramnios; autosomal recessive 
renal tubular dysgenesis (ARRTD); ACE gene; prenatal 
diagnosis; genetic counseling. 
 

I. ĐẶT VẤN ĐỀ 
Loạn sản ống thận di truyền lặn trên nhiễm 

sắc thể thường (Autosomal recessive renal 
tubular dysgenesis - ARRTD) là một rối loạn di 
truyền không phổ biến với tỷ lệ tử vong rất cao 
[1, 2]. Do bệnh cực kỳ hiếm, tỷ lệ mắc bệnh 
chính xác vẫn chưa được biết [2-4]. Bệnh được 
đặc trưng bởi sự vắng mặt hoặc kém biệt hóa 
của các ống lượn gần, với triệu chứng điển hình 
giai đoạn thai kỳ là thiểu ối, hết ối. Gần như tất 
cả các thai nhi bị ảnh hưởng đều chết trong tử 
cung hoặc trong vài ngày đầu tiên sau khi sinh 
với tình trạng vô niệu kéo dài, suy hô hấp và hạ 
huyết áp kháng trị. Thai lưu trong tử cung ở tuần 
thai lớn cũng có thể gây ảnh hưởng xấu đến 
người mẹ. Gribouval O. và cộng sự đã mô tả các 
đột biến ở 4 gen mã hóa protein khác nhau của 
hệ thống renin–angiotensin (RAS) dẫn đến 
ARRTD [5]. Những đột biến này được xác định là 

đột biến gen AGT mã hóa angiotensinogen, gen 
REN mã hóa renin, gen ACE mã hóa enzyme 
chuyển (ACE) và gen AGTR mã hóa angiotensin 
II (Ang II). Tại Việt Nam, đột biến gen ACE liên 
quan đến ARRTD chưa từng được báo cáo. 

Tình trạng thiểu ối, hết ối trong buồng tử 
cung có thể được gây ra bởi ARRTD hoặc nhiều 
bất thường di truyền mức độ nhiễm sắc thể và 
gen khác. Tình trạng này gây khó khăn cho việc 
chẩn đoán trước sinh bằng phương pháp chọc 
hút dịch ối, đồng thời gây khó xác định chính xác 
các bất thường hình thái của thai bằng siêu âm. 
Trên các trường hợp thiểu ối, hết ối nghi ngờ bất 
thường thận tiết niệu, có thể tiến hành truyền 
dịch vào buồng ối và lấy mẫu dịch ối để chẩn 
đoán di truyền [6, 7]. 
 

II. BÁO CÁO CA BỆNH 
Thai phụ 23 tuổi. PARA 0010. Tiền sử chưa 

phát hiện bất thường. Thai phụ phát hiện thiểu 
ối từ tuần 20. Tới khám tại Đơn vị Can thiệp bào 
thai - Bệnh viện Phụ Sản Hà Nội vào tuần 25: 
Toàn trạng người mẹ chưa phát hiện bất thường, 
khám không thấy dấu hiệu rỉ ối hay vỡ ối sớm. 
Siêu âm hình thái thai nhi bằng hệ thống GE 
Volution E10: Không quan sát thấy nước tiểu 
trong bàng quang, nhu mô hai thận tăng âm 
vang, hết ối. Thai phụ được tiến hành bơm 
500ml dung dịch Ringer lactate vào buồng ối, 
sau đó hút dịch ối ra để thực hiện xét nghiệm di 
truyền. Thủ thuật được thực hiện trong phòng 
Can thiệp bào thai vô trùng lọc áp lực dương. 

Khảo sát sau thủ thuật 1 ngày, 1 tuần, 10 
ngày: Khám không thấy dấu hiệu nhiễm trùng, 
không rỉ ối. Siêu âm: Hết ối, không quan sát thấy 
nước tiểu trong bàng quang, nhu mô hai thận 
tăng âm vang. Thai có tiên lượng nặng, thai phụ 
và gia đình xin đình chỉ thai nghén. 

 
Hình 1. Hình ảnh siêu âm không quan sát 

thấy nước tiểu trong bàng quang 
Mẫu dịch ối sau khi lấy ra được đánh giá là 

không lẫn máu mẹ, có đủ lượng tế bào để thực 
hiện xét nghiệm di truyền. Tế bào ối được tách 
chiết DNA và được tiến hành giải trình tự 4503 
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gen bệnh (CES - Clinical Exome Sequencing) trên 
hệ thống Miseq, mẫu được phân tích tại Trung 
tâm Di truyền Lâm sàng tại Bệnh viện Đại Học Y 
Hà Nội,  kết quả: Phát hiện 01 biến thể đồng hợp 
tử trên exon 17 của gen ACE c.2503G>T 
(p.Glu853Ter), đây là biến thể ngưng dịch mã, 
di truyền lặn, được phân loại là “Gây bệnh” theo 
Hiệp hội Di truyền Y khoa Hoa Kỳ (ACMG),[8] 
chưa được báo cáo trên ClinVar. Biến thể được 
xác nhận bằng kỹ thuật giải trình tự trực tiếp 
Sanger cho tế bào dịch ối, bố mẹ. Kỹ thuật giải 
trình tự trực tiếp thực hiện trên hệ thống giải 
trình tự gen ABI3500. Kết quả được minh họa ở 
Hình 2. 

 
Hình 2. Kết quả giải trình tự Sanger phát 

hiện đột biến gen trên mẫu dịch ối và mẫu 
máu bố mẹ 

Mẫu tế bào dịch ối đồng hợp tử biến thể 
c.2503G>T trên gen ACE (mũi tên chỉ 1 đỉnh 
màu xanh lá cây). Mẹ mang biến thể dị hợp tử 
c.2503G>T trên gen ACE. Bố mang biến thể dị 
hợp tử c.2503G>T trên gen ACE (mũi tên chỉ hai 
đỉnh màu xanh lá cây (T) và màu đen (G) trùng 
nhau). Như vậy, kiểu gen đồng hợp tử biến thể 
2503G>T trên gen ACE của thai 01 allele có 
nguồn gốc từ bố và 01 allele có nguồn gốc từ 
mẹ. Sau khi có đủ kết quả, thai phụ và gia đình 
được tư vấn di truyền và tư vấn sàng lọc di 
truyền trước làm tổ và/hoặc chẩn đoán trước 
sinh cho các thai kỳ tiếp theo. 
 

III. BÀN LUẬN 
Triệu chứng thiểu ối, hết ối có kèm theo bất 

thường hình thái thận tiết niệu là một gợi ý nghi 
ngờ thai nhi có thể có bất thường di truyền. Loạn 
sản ống thận di truyền lặn trên nhiễm sắc thể 
thường (ARRTD) là một rối loạn di truyền có tỷ lệ 
tử vong rất cao, tuy nhiên do cực kỳ hiếm nên tỷ 
lệ phổ biến chính xác của nó vẫn chưa được biết. 
Gần như tất cả các thai nhi bị ảnh hưởng đều 
chết trong tử cung hoặc trong vài ngày đầu tiên 
sau khi sinh với tình trạng vô niệu kéo dài, suy 

hô hấp và hạ huyết áp kháng trị. Bệnh được đặc 
trưng bởi sự vắng mặt hoặc kém biệt hóa của 
các ống lượn gần, với triệu chứng điển hình là 
thiểu ối, hết ối. Tình trạng này gây khó khăn cho 
việc lấy tế bào của thai nhi để chẩn đoán trước 
sinh bằng phương pháp xét nghiệm dịch ối. 

Tại Đơn vị Can thiệp bào thai - Bệnh viện 
Phụ Sản Hà Nội, chúng tôi đã thực hiện chẩn 
đoán trước sinh cho những thai thiểu ối, hết ối 
nghi ngờ có bất thường thận tiết niệu bằng 
phương pháp bơm dung dịch Ringer lactate vào 
buồng ối, sau đó hút dịch ối ra để thực hiện xét 
nghiệm di truyền. Đây là thủ thuật can thiệp vào 
buồng ối, để đảm bảo vô trùng vô khuẩn tối đa, 
chúng tôi tiến hành thủ thuật trong phòng vô 
trùng lọc khí áp lực dương. Trên ca bệnh đã báo 
cáo, dựa vào các triệu chứng đã ghi nhận: Hết 
ối, không quan sát thấy nước tiểu trong bàng 
quang, nhu mô hai thận tăng âm vang, thai nhi 
được xác định là có khả năng bất thường di 
truyền. Mẫu dịch ối thu thập được đánh giá kỹ 
trước khi thực hiện xét nghiệm di truyền. Mẫu 
được thực hiện xét nghiệm cơ bản là nuôi cấy tế 
bào để loại trừ tối đa hiện tượng nhiễm tế bào 
máu mẹ, đồng thời xét nghiệm công thức nhiễm 
sắc thể để phát hiện các bất thường di truyền ở 
mức độ tế bào. Mẫu được đánh giá lượng tế 
bào/DNA đủ được tiếp tục thực hiện xét nghiệm 
giải trình tự 4503 gen bệnh (Clinical Exome 
Sequencing - CES) có bao gồm nhóm gen bệnh 
thận tiết niệu. Đây là một chỉ định có ý nghĩa 
chẩn đoán di truyền và tiên lượng cho các thai kỳ 
sau nếu ghi nhận bất thường. 

Kết quả xét nghiệm dịch ối cho thấy: Phát 
hiện 01 biến thể NM_000789.4(ACE), Exon 17, 
c.2503G>T (p.Glu853Ter), đồng hợp tử, là biến 
thể ngưng dịch mã, di truyền lặn, được phân loại 
là “Gây bệnh” theo Hiệp hội Di truyền Y khoa 
Hoa Kỳ (ACMG),[8] trong đó 01 allele có nguồn 
gốc từ bố và 01 allele có nguồn gốc từ mẹ. Đột 
biến trên gen ACE có liên quan đến loạn sản ống 
thận (renal tubular dysgenesis). Đối chiếu với 
kiểu hình của thai nhi có sự liên quan chặt chẽ, 
với các triệu chứng không bài tiết được nước 
tiểu, hết ối. Biến thể ghi nhận đã được phân loại 
“Gây bệnh” theo ACMG, các triệu chứng lâm 
sàng của ca bệnh là bằng chứng bổ sung thêm 
dữ liệu về độ biểu hiện kiểu hình bệnh của biến 
thể này trong ngân hàng dữ liệu. 02 alleles có 
nguồn gốc từ hai bố mẹ dị hợp tử, là dạng biến 
thể hiếm gặp, vì vậy cần khai thác sâu hơn tiền 
sử gia đình để xác định hai vợ chồng có chung 
huyết thống hay không và xác định các đối 
tượng có nguy cơ mang biến thể trong gia hệ. 
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Tư vấn trước sinh được đặt ra cho những lần 
mang thai tiếp theo. Có thể lựa chọn phương 
pháp để tránh mang thai mắc bệnh như thụ tinh 
ống nghiệm và sàng lọc tiền làm tổ, hoặc chẩn 
đoán trước sinh cho thai bằng các phương pháp 
sinh thiết gai rau hoặc chọc hút dịch ối. 
 

IV. KẾT LUẬN 
Thai thiểu ối, hết ối kèm theo bất thường 

hình thái thận tiết niệu trên siêu âm có chỉ định 
chẩn đoán trước sinh các bất thường di truyền 
liên quan. Có thể sử dụng phương pháp bơm 
dung dịch Ringer lactate vào buồng ối, sau đó 
hút dịch ối ra để thực hiện xét nghiệm di truyền. 
Chúng tôi đã ghi nhận 01 trường hợp thai hết ối, 
không quan sát thấy bàng quang, mang 01 biến 
thể đồng hợp tử NM_000789.4(ACE), Exon 17, 
c.2503G>T (p.Glu853Ter), di truyền lặn, được 
phân loại là “Gây bệnh” theo Hiệp hội Di truyền Y 
khoa Hoa Kỳ (ACMG). Biến thể hiếm gặp, có liên 
quan đến loạn sản ống thận, phù hợp với triệu 
chứng lâm sàng của thai, là bằng chứng bổ sung 
thêm dữ liệu về độ biểu hiện kiểu hình bệnh cho 
ngân hàng dữ liệu gen. 
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TÓM TẮT84 
Đặt vấn đề: Mức độ hài lòng của người bệnh là 

thước đo giá trị dịch vụ y tế, giúp các nhà lãnh đạo có 
cái nhìn tổng quan về chất lượng dịch vụ khám chữa 
bệnh. Mục tiêu: 1. Khảo sát các yếu tố liên quan đến 
sự hài lòng của người bệnh 2. Đánh giá kết quả một 
số biện pháp can thiệp. Đối tượng và phương pháp 
nghiên cứu: Nghiên cứu mô tả cắt ngang trên 800 
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người bệnh đến khám tại khoa khám bệnh, bệnh viện 
Sản-Nhi Cà Mau. Kết quả: Tỷ lệ hài lòng người bệnh 
ngoại trú là 46,5%. Yếu tố liên quan đến hài lòng 
người bệnh là: khoảng cách từ nhà đến bệnh viện. 
Sau khi tiến hành can thiệp cải thiện mức độ hài lòng 
của người bệnh cụ thể, mức độ hài lòng tăng lên 
99,2%. Kết luận: Phương pháp can thiệp mang lại 
hiệu quả cải thiện mức độ hài lòng của bệnh nhân.  

Từ khóa: Hài lòng người bệnh, ngoại trú , bệnh 
viện Sản Nhi 
 

SUMMARY 
THE SATISFACTION OF OUTPATIENTS 

ABOUT HEALTHCARE SERVICES AT THE 

DEPARTMENT OF OUTPATIENT, CAMAU 

OBSTETRICS AND PEDIATRICS HOSPITAL 
Background: Patient satisfaction is a measure of 


