
Mai PhҼҺng ThӶo

B֤ MĎN SINH Lħ ï SINH Lħ B֒NH MIԝN D֖CH

ņӳI H֘C Y Dһ֮C TP.H֞ CHĉ MINH



Pre-test

1. SҺ lҼ֯c các k׃ thuԀt sinh h֙c phân tֹ

2. ִng dֱng k׃ thuԀt phân t ֹtrong nghiên cֵu 

và thֽc hành lâm sàng b֓nh lý thӺn kinh

3. TriԜn v֙ng và thách thֵc

4. KԒt luԀn





ÁGiӶi trình t ֽSanger

ÁTiêu chuӼn vàng

ÁKhӶo sát tַng gen

ÁT֝n th֩i gian, chi phí cao khi phân 

tích nhiԚu gen, gen nhiԚu exon



ÁGiӶi trình t ֽ Sanger 
(Sanger sequencing)

ÁGiӶi trình t ֽthԒ h ֓m֧i 
(Next generation sequencing)

ÁPhân tích nhiԚu gen, 

nhiԚu mӾu cùng lúc
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ÁGiӶi trình t ֽSanger (Sanger sequencing)

ÁGiӶi trình t ֽthԒ h ֓m֧i (Next generation sequencing)

ÁPhát hi֓n lԊp/mӸt ĽoӴn gen

ÁMLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification)

ÁFISH (Fluorescence in situ hybridization)



MLPA FISH



ÁGiӶi trình t ֽSanger (Sanger sequencing)

ÁGiӶi trình t ֽthԒ h ֓m֧i (Next generation sequencing)

ÁPhát hi֓n lԊp/mӸt ĽoӴn gen

ÁXác Ľ֗nh ĽiԜm Ľa hình/ņB ĽiԜm Ľ« biԒt





Xét nghi֓m 

gen

ņԊc ĽiԜm 

b֓nh
LӸy mӾu

B֓nh nh©n
ChӼn Ľo§n 

di truyԚn



X®t nghi֓m 

gen

ņԊc ĽiԜm 

b֓nh
LӸy mӾu

B֓nh nh©n
ChӼn Ľo§n 

di truyԚn- B֓nh s ֹ

- Tri֓u chֵng LS

- TiԚn cŁn gia Ľ³nh

- CLS:  XN m§u ([CK]), EMG/NCV, H³nh Ӷnh h֙c

- Sinh thiԒt cҺ/d©y thӺn kinh (Ñ)

BN yԒu + teo cҺ, giӶm cӶm giác tay+chân, dӸu hi֓u b֓nh lý thӺn kinh ngoӴi  biên

Ą Gia Ľ³nh có ngҼ֩i nào b֓nh?



X®t nghi֓m 

gen

ņԊc ĽiԜm 

b֓nh
LӸy mӾu

B֓nh nh©n
ChӼn Ľo§n 

di truyԚn- DNA / bӴch cӺu (֝ ng EDTA), nҼ֧c b֙t, m¹ 

/lam k²nh 

- DNA bԚn ֫  nhi֓t Ľ ֥ph¸ng /4oC  nhiԚu tuӺn-

th§ng-nŁm

- Ch ֕cӺn lҼ֯ng rӸt nh֛

- LӸy mӾu gia Ľ³nh



Xét nghi֓m 

gen

ņԊc ĽiԜm 

b֓nh
LӸy mӾu

B֓nh nhân
ChӼn Ľo§n 

di truyԚn- Trung tâm/ĽҺn v֗ SHPT

- Tra cֵu trên các CSDL: Gene Reviews, OMIM, 

Neuromuscular Disease website



KhӶo sát 
gen mֱc tiêu

KhӶo sát 

b ֥gen

KhӶo s§t 
ĽoӴn lԊp



LoӴn dҼ֭ng cҺ Duchene

ÁProtein dystrophin 

ÁDT liên kԒt NST X

ÁMӸt ĽoӴn dystrophin Ą 

mӸt chֵc nŁng Ą thoái hóa cҺ

ÁChӼn Ľo§n: Tu֡i KP, phân 

b ֝yԒu cҺ, ĽԊc ĽiԜm DT, ŷ 

CK, EMG, sinh thiԒt cҺ



KiԜm tra lԊp/mӸt ĽoӴn dystrophin

GiӶi tr³nh t ֽt³m Ľ֥t biԒn ĽiԜm (*)

Hóa mô mi֑n d֗ch (**)

75%

15%

100%

(*) : ĽԂt tiԚn, có thԜ lӸy mӾu máu / nҼ֧c b֙t

(**) : chӼn Ľo§n không rõ, xét nghi֓m di truyԚn âm tính



ÅQuӶn lý ĽiԚu tr֗

ÅTiên lҼ֯ng

ÅTҼ vӸn di truyԚn

ÅH  ֣tr֯
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ÁBN n ,ֻ 16 tu֡i, ĽҼ֯c BS CTCH ch֕ Ľ֗nh Ľo Ľi֓n cҺ

ÁKhám:

ÁTeo cҺ ng֙n chi + mӸt phӶn xӴ; yԒu cҺ g֝c chi

ÁMӸt cӶm giác không Ľ֝i xֵng

ÁTiԒn triԜn dӺn, chân Ą tay

ÁTiԚn cŁn: chӴy nhӶy khó, d ֑té (27 tháng tu֡i), phӾu thuԀt gân gót 

(8 tu֡i)

ÁEMG: MӸt Ľ§p ֵng vԀn Ľ֥ng, cӶm giác trên tӸt cӶ các dây TK 

ĽҼ֯c khӶo sát, có hi֓n tҼ֯ng mӸt phân b ֝và tái phân b ֝TK



ÁHai em ru֥t c· ĽԊc ĽiԜm b֓nh tҼҺng tֽ

ÁKhӶo s§t dӾn truyԚn TK ngҼ֩i th©n:

ÁBa, mԌ: kh¹ng ghi nhԀn bӸt thҼ֩ng

ÁEm trai: d©y TK giֻa v ̈tr ֱ2 b°n c· MCV b³nh thҼ֩ng, 

CMAP giӶm, SNAP mӸt

        B֓nh TKNB di truyԚn, t֡n thҼҺng s֯i trֱc

ÁGiӶi tr³nh t ֽSanger (MPZ, GJB1, MFN2, NEFL, PMP22, GDAP1)



Á ņB GDAP1 hiԒm gԊp ֫ ngҼ֩i Châu Á

Á ņB gây ñcԂt cֱtò protein, mӸt chֵc nŁng Ą t֡n thҼҺng s֯i trֱc
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B֓nh lý thӺn 

kinh di truyԚn 

ph֡ biԒn nhӸt

TӺn suӸt mԂc 

b֓nh thay Ľ֡i 

theo chֳng t֥c

Tu֡i kh֫i phát  

trԎ nh֛ - thiԒu 

niên

TiԚn cŁn 

gia Ľ³nh

ņiԚu tr֗

ChӼn Ľo§n 

ph©n tֹ Li֓u pháp gen



CMT1

(myelin)
é

CMT2

(s֯i 
trֱc)

é

CMT4

(myelin)

CMTX

(myelin)

DT tr֥i NST thҼ֩ng

YԒu cҺ chi dҼ֧i

MӸt cӶm giác

TiԒn triԜn chԀm

DT tr֥i NST thҼ֩ng
TiԒn triԜn chԀm

DT lԊn NST thҼ֩ng

Kh֫i ph§t s֧m

TiԒn triԜn nhanh

DT liên kԒt 

NST gi֧i tính
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CMT thΩ di truyΧn trοi  CMT thΩ di truyΧn lΜn   





TӺn suӸt
ņԊc ĽiԜm 
di truyԚn

KiԜu gen ï 
KiԜu h³nh

Th ֹ
nghi֓m 

lâm sàng

B֓nh nh©n CMT Vi֓t Nam

Gene TӺn suӸt

1 PMP22

55% (duplication)

1 ï 2.5% (point 

mut.) 

2 MPZ
8.5 %CMT

10-12% CMT1

3 EGR2 -

4 NEFL -

5 MFN2 21% CMT s֯i trֱc

6 GDAP1 11.5% 

7 GARS
< 1%

8 MTMR2

9 GJB1 10-15%

10 RAB7A < 1%

11
SIMPLE/

LITAF
0.6-1.2% CMT1

2020-2022



Trung-Hieu Nguyen-Le, Minh Duc Do et al (2022). ñGenotypeïphenotype characteristics of Vietnamese patients diagnosed with 

CharcotïMarieïTooth diseaseò



Trung-Hieu Nguyen-Le, Minh Duc Do et al (2022). 
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X§c Ľ֗nh chӼn Ľo§n CMT1E

Trung-Hieu Nguyen-Le, Minh Duc Do et al (2022). 



Phân tích phӶ h֓

Trung-Hieu Nguyen-Le, Minh Duc Do et al (2022). 



Trung-Hieu Nguyen-Le, Minh Duc Do et al (2022). 



Trung-Hieu Nguyen-Le, Minh Duc Do et al (2022). 



Gene editing 

gene replacement

Gene therapy delivery
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