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TOM TAT

Muc tiéu: Mo ta ti Ié nguGi mang dot bién gen
G6DP gay tinh trang thleu hut enzym Glucose-6-
phosphate dehydrogenase va ddc diém céc bién thé
dét bién cla ching trén thai phu Viét Nam. DOi
tugng va phuong phap: Nghién cifu md ta cat
ngang dugc tién hanh trén 8464 thai phu t&i tham
kham va doéng y thuc hié_n xét nghiém séng loc ngudi
mang gen li€n quan t&i cac bénh ly di truyen gen I3n
tai Vién cong nghé ADN va phan tich di truyen Tat ca
thong tin vé thai phu bao gdm tudi me, tudi thai, s6
lugng thai va két qua xét nghiém dot blen gen G6DP
dugc thu thap. Két qua: Co 447 thai phu trong 8464
thai phu tham gia nghién c(fu mang dot bién géy bénh
trén gen G6DP (chiém ti &€ 5,28%). DOt bién
c.961G>A (p.Val321Met) va dot bién c.1478G>A
(p.Arg493His) la hai dot bién gen phé bién nhét trong
sG cac dot bién gen G6DP dugc phat hién. Két luan:
Ti |é thai phu mang dot bién gen G6DP la 5,28%, cho
thay tinh hinh dich t& phé bién clia dot blen gen nay
trén thai phu Viét Nam. Trong tuong lai, viéc m& rong
va phét trién cac chudng trinh sang Ioc dot bién gen
G6DP trén thai phu Viét Nam 13 can thiét.
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thi€u hut enzym Glucose-6-phosphate dehydrogenase

SUMMARY
SCREENING FOR CARRIERS OF THE G6DP
GENE MUTATION FOR GLUCOSE-6-
PHOSPHATE DEHYDROGENASE DEFICIENCY

IN VIETNAMESE PREGNANT WOMEN

Objective: To describe the percentage of people
who carry the G6DP gene mutation causing enzyme
Glucose-6-phosphate  dehydrogenase and the
characteristics of their mutated variants in Viethamese
pregnant women. Subjects and methods: At the
Institute of DNA Technology and Genetic Analysis, a
cross-sectional study was conducted on 8464 pregnant
women who visited and agreed to perform a screening
test for gene carriers related to recessive genetic
conditions. All information about pregnant women
including maternal age, gestational age, number of
pregnancies, and G6DP gene mutation test results are
collected. Results: 447 pregnant women (5.28%)
carried pathogenic mutations on the G6DP gen among
8464 participants in this study. The c.961G>A
mutation (p.Val321Met), and the c.1478G>A mutation
(p.Arg493His) are the most common of the G6DP gene
mutations detected. Conclusion: The rate of
pregnant women carrying G6DP gene mutations is
5.28%, indicating the high prevalence of this gene
mutation in Vietnamese pregnant women. In the
future, the expansion and development of G6DP gene
mutation screening programs in Viethamese pregnant
women is necessary. Keywords: G6DP gene
mutation, Vietnamese pregnant women, Glucose-6-
phosphate dehydrogenase
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I. DAT VAN DE

Thi€u hut enzyme glucose 6 phosphate
dehydrogenase (G6PD) la mot khi€ém khuyét di
truyén phd bién tudn theo quy ludt di truyén Ian
lién két v8i nhiém sic thé X. Bénh ly nay dugc
biét dén la bénh rdi loan chuyén hda bam sinh
phd bién nhit, udc tinh cd khoang 500 triéu
ngudi mang dot bién gen G6PD khéng cé triéu
chirng trong sudt cudc doi.'*> Tuy nhién, mot s6
ngudi ¢d nguy cd bi thi€u mau tan huyét cap tinh
va doi khi rat nghiém trong khi sir dung mot s6
loai thubc (vi du: primaquine, rasburicase), hodc
do nguyén nhan hiém gdp han la nhiém trung vi
enzyme G6DP c6 vai tro quan trong trong viéc
duy tri va bao vé t€ bao héng cau chéng lai su
pha hiy do oxy héa.? O d6i tugng nhay cadm nhu
tré em, bi€u hién bénh cip tinh ¢ thé xay ra véi
cac biéu hién Idm sang da dang va gay ra mot s
tinh trang déc biét nguy hiém nhu tdng bilirubin
mau, va vang da nhan tir d6 gay ra cac bién
chirng khdng thé phuc hdi.? Bé&nh ly nay khdng
thé diéu tri, bién phap hiéu qua nhéat trén bénh
nhén 1a chan dodn sém va tranh d€ bénh nhan
ti€p xUc véi cac tac nhan oxy hda ngoai sinh.
Hon nifa, nhiing tré mac G6PD cd ti 1€ tir vong
sém va tudi tho gidm dang ké.* Theo mét nghién
clfu tai Nigerian cho biét trung binh tham hut
kinh t€ tai qudc gia udc tinh do tlr vong va
khuyét tat dao dong tir 309 dén 584 triéu USD,
trong dé G tré sa sinh cé triéu ching thi€u G6DP
¢d nguy cd tir vong va bénh tat rat cao va la
mot ganh nang bénh tat nang né gép phan lam
giam ndng suat kinh té.% Vi vdy, dé giam thiéu
ganh nang bénh tat lién quan dén thiéu G6DP,
viéc sang loc trudc sinh xem xét su’ cd mat dot
bién gay bénh trén thai phu la rat can thiét. Tai
Viét Nam, cac phuong phap sang loc nguGi mang
gen lién quan tdi cac bénh ly di truyén gen lan
bang phuang phap giai trinh tu gen thé hé mdi
(NGS) d3 dudc trién khai. Xét nghiém nay cd thé
gilp xac dinh thai phu c6 mang gen lién quan
dén cac dot bién gen Idn gay bénh va cung cdp
nhitng théng tin quan trong trong tu van di
truyén. Viéc hi€u biét rd rang vé phé dot bién
lién quan dén dot bién gen G6DP trong cdng
doéng ngudi Viét Nam co gia tri rat I6n trong viéc
lap k& hoach sang loc va cham séc chd dong
trong thai ky cho ca ba bau va tré sau khi sinh.
V@i tam quan trong trong viéc sang loc cac bénh
di truyén gen 1an & phu n{f mang thai, nghién
ctru nay dugc thuc hién véi muc tiéu mo ta dac
diém mot s6 dot bién gen G6DP thudng gap &
thai phu Viét Nam.

I1. DOI TUONG VA PHUO'NG PHAP NGHIEN CU'U

Poi tugng nghién ciru: Thai phu téi kham
thai tai cac phong kham san khoa trén toan quéc
dong y thuc hién xét nghiém sang loc nguGi mang
gen lién quan téi cac bénh ly di truyén gen ldn
cta Vién cong nghé ADN va phan tich di truyén tir
thang 1/11/2022 dén 31/8/2023. Thong tin thu
thap bao gém tudi me, tudi thai, s& lugng thai va
két qua xét nghiém dot bién gen G6DP.

Tiéu chudn lua chon: T&t ca thai phu téi
kham thai va thda man cac tiéu chuan sau

- Thai phu dong y tham gia nghién c(u.

- Thai phu c6 day du két qua cla xét nghiém
dét bién gen G6DP.

Tiéu chuén loai trir: Pdi tugng khdng thoa
man mét trong cac tiéu chuén lua chon.

Phuong phap nghién ciru

Thiét ké nghién ciru: Nghién ciu mo ta
cat ngang.

Xét nghiém sang loc ngudi mang gen
1an: Xét nghiém giai trinh tu gen trén may MGI
dugc thuc hién tai Vién cong nghé ADN va phan
tich di truyén. Quy trinh thuc hién xét nghiém
dudc trinh bay cu thé:

C Budc 1: Tach chigt ADN _)

1

C Budc 2: Tao thu vién gene )

1

<_ Budc 3: Lai v&i PROBE )

1

C Budc 4: Giai trinh tur gen trén may MGl )
1
C Budc 5: Phan tich k&t qua )

Hinh 1. Quy trinh cua xét nghiém sang loc
nguoi mang gen

Phan tich két qua: Cac thong tin cia nhom
doi tugng nghién cliu dugc thu thap va tinh toan
bdng phuong phap thdng ké.

Pao dirc nghién ciru: Tat cd cac doi tugng
nghién cttu dugc giai thich vé muc dich va ndi
dung clia nghién cttu rd rang. Qua trinh thu thap
thong tin chi dugc tién hanh khi c6 su dong y cla
doi tugng. Thong tin thu thap chi dugc phuc vu
cho muc dich ctia nghién clu khdong nhdm muc
dich khac. Boi tugng co quyén dirng tham gia hoac
rdt khoi nghién clru tai bat ky thdi diém nao.

INl. KET QUA NGHIEN CU'U
Thong tin chung vé doi tugng nghién ctu
Badng 1. Pic diém vé tuéri mang thai cua

thai phu
Nhém tudi S6 lugng | Ti lé (%)
<=19 tudi 117 1,38
19-25 tudi 1520 17,96
25-35 tudi 5515 65,16
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>= 35 tuoi 1312 15,5
Tong 8464 100
Trung binh (min-max) | 29,1 £ 5,19; (15 — 52)
P4 tudi trung binh tai thdi diém mang thai cua
thai phu trong nghién ciu la 29,1 + 5,19. Thai phu
tré tuGi nhat Ia 15 tudi va thai phu I6n tudi nhét la
52 tudi. S8 lugng thai phu thudc nhém tudi 25-35
tudi thuc hién xét nghiém la nhiéu nhat (chiém
65,16%) va s lugng thai phu dudi 19 tudi thuc
hién xét nghiém la it nhat (1,38%).
Bang 2. Piac diém vé tudi thai nhi tai
thoi diém thai phu thuc hién xét nghiém

Tudi thai Sé6 lugng Ti 1€ (%)

< 10 tudn 2816 33,27

10-13 tuan 4947 58,45

13-22 tuan 687 8,12

> 22 tuan 14 0,17
Tong 8464 100%

Hau hét thai phu thuc hién xét nghiém vao
trudc tuan thlr 10 va trong tuan thr 10-13 cla

thai ky (lan lugt la 33,27% va 58,45%), chi c6 s6
lugng nhd thai phu thuc hién xét nghiém sau
tudn tha 22 cda thai ky (0,17%).

Ti l1é ngudi mang dot bién gen G6DP va
dic diém cta cac bién thé dot bién gen G6DP

@ Mang dt bién GEDP

@ Khéng mang dét bién GEDP

Biéu dé 1. S6'luong va ti Ié thai phu mang
doét bién G6DP
Co 8464 thai phu dudc thuc hién xét nghiém,
trong dé cé 447 thai phu dudc xac dinh mang
dot bién gay bénh trén gen G6DP, chiém 5,28%
tong s6 thai phu.

Bang 3. Bac diém phdn bé céc loai dot bién gen cia G6DP trén nhom doi tuong nghién cau

STT | Loai dot bién | Bién doi protein Bong I;':: ggl; hap So alen {5/","; Ta?,,/il)'at
1 c.961G>A p.Val321Met 3 119 125 26,81 0,738
2 c.1478G>A p.Arg493His 0 94 94 20,66 0,555
3 €.1466G>T p.Arg489Leu 0 56 56 12,31 0,331
4 c.1360C>T p.Arg454Cys 0 52 52 11,43 0,307
5 ¢.185A>G p.His62Arg 0 26 26 571 0,154
6 c.1114C>T p.Leu372Phe 0 26 26 571 0,154
7 c.482G>T p.Gly161Val 0 16 16 3,52 0,095
8 c.703C>T p.Leu235Phe 0 15 15 3,30 0,089
9 €.1466G>C p-Arg489Pro 0 9 9 1,98 0,053
10 c.241C>T p.Arg81Cys 0 8 8 1,76 0,047
11 c.682C>T p-Arg228Cys 0 8 8 1,76 0,047
12 €.352T>C p.Tyr118His 0 4 4 0,88 0,024
13 c.406C>T p.Arg136Cys 0 4 4 0,88 0,024
14 c.187G>A p.Glu63Lys 0 3 3 0,66 0,018
15 €.233T>C p.lle78Thr 0 3 3 0,66 0,018
16 C.835A>T p.Thr279Ser 0 2 2 0,44 0,012
17 ¢.1039G>A p.Glu347Lys 0 2 2 0,44 0,012
18 c.221C>G p.Ala74Gly 0 1 1 0,22 0,006
19 c.577G>A p.Gly193Ser 0 1 1 0,22 0,006

Tong 3 449 455 100%

Trong nhom d6i tugng nghién clu, xét
nghiém phat hién dugdc 455 alen tuong Ung Vvdi
19 dot bién trén gene G6PD. D4t bién c.961G>A
(p.val321Met) va d6t bién  c.1478G>A
(p.Arg493His) la dot bién thudng gdp nhat véi
tan sudt bat gap lan lugt 1a 0,738% va 0,555%.

IV. BAN LUAN

Nghién cltu cho thay dd tudi trung binh cua
phu nir ¢ thai dén sang loc gen lién quan dén
cac bénh r6i loan chuyén hda bam sinh la 29,1 +
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5,19 tubi. Nhdm tudi chiém ty 1&é cao nhat la
65,16% & do tudi tir 25-35 tudi, tiép theo la dd
tudi tir 19-25 tudi vdi ti 1& chiém 17,96%. Két
qua nay phu hop véi déc diém dan s6 & Viét
Nam, cho thdy tinh dai dién cta quén thé nghién
ctru.! Hau hét thai phu dugc thuc hién xét
nghiém trudc tuan thlr 13 cda thai ky, trong do
33.27% thai phu thuc hién trude tuan thd 10 va
58.45% thai phu thuc hién trong tuan th(r 10-13
cla thai ky. Diéu nay cho thdy hién tai thai phu
Viét Nam da cé su quan tdm nhat dinh tdi cac
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bénh ly di truyén. Viéc sang loc gen bénh tur
nhifng tuan dau cua thai ky gidp thai phu va gia
dinh nhan dugc su tu van di truyén sém va co ké
hoach chdam séc hodac can thiép kip thdi, cling nhu
gidm thi€u nhitng nguy ca bt Igi cho thai ky.

Trong 8464 thai phu tham gia nghién clru cé
447 thai phu mang dot bién gen G6PD (chiém ti
I€ 5,28%). Ti I& nay thap haon so véi mot s6 bao
cdo trudc day tai Viét Nam. Con s6 nay thap hon
mot s6 bao cdo trudc dd tai Viet Nam va khu
vuc. Mot nghién clfu nam 2022 cho thay ty 1é
thai phu mang dét bién gen G6PD & phu nir Viét
Nam mang thai |én t&i 8,9%.> Ty Ié dot bién nay
& khu vuc Dong Nam A dao dong tor 7-19%, cu
thé: 7,3% & Thai Lan, 8,1% & Lao, 8,9% & Viét
Nam, 158% & Myanmar vz‘a 18,8% ¢&
Campuchia.® Viét Nam va khu vuc luu hanh phé
bién cla sot rét, trong khi dé cac loai thudc diéu
tri nhu 8-aminoquinolines primaquine va
tafenoquine gay doc tinh tan mau trén bénh
nhan thi€u hut enzyme glucose-6-phosphate
dehydrogenase. Ti Ié mang gen cao & quan thé
ngudi Viét Nam cling nhu khu vuc mang lai ganh
nang bénh tat dang k& lién quan, dé ra nhu ciu
hiéu biét cling nhu sang loc bénh ly nay.

PhG dot bién trén gen G6PD la rét rong rai.
Nghién cltu nay da phat hién dugc 19 bién thé
dot bién trén gen nay va moi dot bién cé mot s6
lugng dang kE&. Trong d6, dot bién c.961G>A
(tén khac Viangchan/Jammu) va dot bién
c.1478G>A (tén khac Anant) la 2 dét bién phd
bién hon ca véi so alen lan lugt 1a 119 va 94,
tucng (’ng véi tan sudt bat gap trong quén thé Ia
0,738% va 0,555%. Tan sudt bat gap trén thai
phu Viét Nam cta dot bién Viangchan ctia nghién
cltu nay thdp v8i mot nghién clu trudc do
(0,738% va 2,03%).° Trudc do, dot bién
Viangchan ciing d& dugc khéng dinh la thé dot
bién G6PD pho bién nhat trén quan the ngugi
Viét Nam ciing nhu khu vuc Béng Nam A.6 Mot
lan nita, dot bién Viangchan dudc khang dinh lai
la dot bién phd bién nhat & phu nir Viét Nam ndi
riéng va quan thé ngudi Viét Nam néi chung. Tan
suat dudgc xac dinh cua dot bi€én Anant trong
nghién ciiu nay la 0,555%, tugng tu so véi mot
nghién c(fu trén thai phu Viét Nam la 0,68%.°
Tiép theo d8, ddt bién phd bién sau Viangchan
va Anant, dot bién c.1466G>T (dot bién
Taiwan/Hakka) va ¢.1360C>T (do6t bién Union)
c6 tan sudt bat gap [an lugt la 0.331% va
0.307%. Ddc biét, cac dot bién phé bién tai
Trung Qudc va Béng Nam A nhu Manihol,
Canton, Kaiping déu khdéng xudt hién trong
nghién CL'ru nay.’”® Dac biét, co 03 thai phu tham

gia nghién cltu c6 ki€u gen ddng hgp tur dot bién
Vlangchan Véi déc diém di truyen lién két nhiém
séc thé X cua gen G6PD, con cua nhitng thai phu
nay 100% sé nhan dugc 1 gen bénh tir me. Néu
thai nhi cd gigi tinh nam thi ho sé ngugGi bénh
thi€u hut enzyme glucose -6-phosphate
dehydrogenase. Diéu nay cho thdy tdm quan
trong cua viéc sang loc dot bién gen G6PD trudc
sinh, dac biét la cho d6i tugng thai phu.

Nghién cltu nay da cung cap tan suat phu nir
mang gen dot bién G6DP va cung cap mot s6
loai dot bién G6DP thudng gap & phu nit Viét
Nam. Gilp gidi quyét nhitng khoang tréng trong
kién thic di truyén va cung cdp thdng tin bd
sung cho cac chugng trinh va chinh sach sang
loc tién san khoa trong tuang Ia| V@i quy luat di
truyén 13n lién két véi nhiém sdc thé X, can tap
trung vao sang loc cac dot bién gen G6PD G phu
ni’ mang thai cung cdp mét phucng phap dé
danh gid nguy cd cua dia tré chua chao ddi. bai
v@i cac thai nhi dudgc du doan cd nguy cd cao
mac cac rdi loan nghiém trong, cac ké hoach
chén doan véi cac tha tuc xdm 18n nhu 18y choc
0i s€ dugc dua ra néu can thiét. Ngugc lai, doi
vGi cac thai nhi c6 nguy cd thap dén vira phai,
cac ké hoach giam sat dugc thiét lap trong qua
trinh mang thai cho ca me va em bé nhdm giam
thi€u cac bién chiing trong thdi ky mang thai,
dodng thdi uu tién hon nita viéc sang loc va chan
doan cho tré ngay sau khi sinh. Vi vay, viéc sang
loc dot bi€n gen G6PD trén thai phu la hoan toan
hitu ich, can thiét, gitp thai phu va gia dinh cé
dudc thém hiéu biét v& bénh, ddng thdi cung
cap nhirng tu van va can thiép sém cho thai phu
va thai nhi. Biéu nay nhan manh tam quan trong
cla viéc sang loc gen bang cac xét nghiém di
truyén phan tu cho thai phu trudc trudce va trong
thai ky giup ho dugdc cung cap day du vé kién
thirc, nhan thic va nhan dugc cac tu van di
truyén phu hgp.

Nghién clru dugc thuc hién trén sé lugng
thai phu I6n, cung cdp mot goc nhin mdi vé ti lé
thai phu mang dot bi€n gen G6DP tai Viét Nam.
Diéu nay cho thay su can thiét, vai tro cla xét
nghiém sang loc nguGi mang gen G6DP cho thai
phu. Nghién cru cé gia tri dinh hudng, cung cap
thdng tin cho cac chuong trinh sang loc trudc
sinh, dac biét khi hién tai nuéc ta chua co
chuong trinh sang loc trudc sinh nao vdi tinh
trang thi€u hut enzyme glucose 6 phosphate
dehydrogenase. V& han ché cla nghién cluy,
nghién ctu s dung phudng phap chon mau
thuan tién. Day la diéu can thiét do viéc s dung
c6ng nghé giai trinh tu gen thé hé mdi, khién
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mot [an thuc hién xét nghiém kha ton kém va
chua phai thé ti€p can tdi phu nlt mang thai trén
toan quac.

V. KET LUAN

Ti 1€ thai phu Viét Nam mang dot bién gen
G6DP la 5,28%, gom 19 loai dét bién gen dudc
phat hién. Hau hét dot bién trén gen G6DP la dot
bién c.961G>A (p.Val321Met) va dot bién
c.1478G>A (p.Arg493His), chiém 47,47% trong
tdng s& dot bién phat hién dugc clia gen G6DP.
Trong tuong lai, viéc md rdng va phat trién cac
chuong trinh sang loc dot bién gen G6DP cho
thai phu Viét Nam la can thiét.
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DANH GIA VAI TRO TIEN LUQONG TU’ VONG CUA MOT SO
THANG PIEM TREN BENH NHAN BONG HO HAP

Nguyén Thai Ngoc Minh?, Tran Pinh Hung!?, Nguyén Nhw Lam*?

TOM TAT

Muc tiéu: Danh g|a g|a tri tién ILrong tor vong cla
mot s& thang diém trén bénh nhan bong ho hap Doi
tugng nghién clru: Nghién clfu tién cfu, mo ta trén
76 bénh nhan ngudi I6n bdng ho hap, nhép vién trong
48 gid tur khi bi bdng, diéu tri tai Khoa H6i stic cap clru
- Bénh vién Bong Qudc Gia Lé Hiu Trac tir 11/2021
dén 2/2024. Tai thdi diém vao vién, cac thang diém
tién lugng dugc st dung d& danh gia gom BOBI,
rBaux va ABSI. Két qua: Ty lé tr vong chung cla
nhom ngh|en cu’u la 73,7%, phu thudc vao tudi, dlen
tich va d6 sau tdn thuang bong. Cé sy’ khac b|et co y
nghia thong ké gilta hai nhém clru s6ng va tr vong vé
diém cua céc thang dlem t|en lugng. Trong do, thang
diém rBaux va ABSI c6 gia tri tién lugng tor vong tot
vdi dién tich dusi dudng cong >0,8, thang diém rBaux
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c6 AUC cao nhét = 0,8393. Két ludn: D0| VO’I bénh
nhan bong ho hap, thang diém rBaux cd gia tri tién
lugng t& vong tot nhat, phu hgp ap dung trén lam
sang. Tur khoa: Tién ILrgng tlr vong, bong ho hap

SUMMARY
EVALUATION THE ROLE OF
SOMEMORTALITY PROGNOSTIC SCORES

FOR INHALATION INJURY PATIENT

Objective: Evaluate the mortality prognostic
value of prognostic scores for inhalation injury burn
patients. Subjects: Prospective, descriptive study on
76 adult inhalation injury burn patients, hospitalized
within 48 hours of burn injury. Patients treated at the
Intensive Care Unit - Le Huu Trac National Burn
Hospital from November 2021 to February 2024.
Hospitalized patients were scored according to the
prognostic score used for inhalation injury burn
patients. Results: The mortality rate of inhalation
injury burn patients is 73,7%, depending on age, area
and depth of burn wound. There was a statistically
significant difference between the survivor and death
groups in the value of the prognostic scores. The
rBaux and ABSI scores had good mortality prognostic
value with area under the curve >0.8, the rBaux score
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