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Tai Viét Nam, chua c6 nhiéu thong tin vé cé4c bénh do rdi loan tich dong cac chét trong
tiéu thé (lysosome storage disorders, LSDs), dac biét 1a mdi lién hé véi tim to, 1ach to, gan to
dé goi y cho chan doan, dy phong va theo dbi diéu tri. Mot sé bénh vién chuyén khoa nhu
Bénh vién Nhi trung wvong, Bénh vién Nhi dong 1 TPHCM d4 tiép nhan va theo ddi diéu tri
cho cac bénh nhi nghi ngd méc cac bénh LSDs, bao gdm Fabry, MPS, Gaucher, Pompe. Tuy
vay, chua c6 nén tang k¥ thudt dé chan doan xac dinh cic bénh nay tai Viét Nam. Nhu cau
nghién ciru, (mg dung coéng ngh¢ va chuyén giao ky thudt dé phat trién cac qui trinh, phuong
an dy phong va tu vén, diéu tri bénh 1y di truyén hiém gip ¢ Viét Nam 1a rat 16n.

Muc tiéu cia nghién ciru
1. Phat hién bdn bénh Fabry, Pompe, Gaucher va MPS ¢ cac bénh nhan gan to, lach to
va phi dai co tim chua rd nguyén nhan tai Vi¢t Nam.
2. Phan tich mdi lién quan giita cac bién d6i sinh héa, sinh hoc phan tir voi biéu hién 1am
sang ¢ nhitng bénh nhan mac cac bénh trén.
3. Dé xuét bién phap phat hi¢n, diéu tri va du phong cac bénh trén.
Phwong phap nghién ciru: nghién ctru phan tich thuc nghiém két hop mo ta cat ngang. Pa
ldy duoc 657 mau bénh pham, sang loc va phan tich 506 mau: Bénh vién Dai hoc Y Hai
Phong (10 mau), Bénh vién Tim Ha Noi (16 mau) Bénh vién Xanh Pon Ha N¢i (23 mau)
Vién tim mach quoc gia - BV Bach Mai (384 mau). Bénh vién Nhi Trung wong (54 mau),
Bénh vién Nhi dong 1 TPHCM (17 miu), bénh vién Nhi Hai Phong (2 mau)
Két qua nghién ciru

1. Phit hi¢n bon bénh Fabry, Pompe, Gaucher va MPS & cic bénh nhén gan to,
lach to va phi dai co tim chwa r6 nguyén nhan tai Viét Nam.

Qua phan tich 506 mau nghi ngd mic nhom bénh LDSs, phat hién dugc 13 bénh nhan ¢o
dot bién gdy bénh, trong do:

- Phat hién 1 dot bién méi gay bénh Fabry trong s 433 bénh nhan c6 siéu 4m tim to.

- Tim thdy 12 miu c6 d6t bién ¢ 27 mau duoc giai trinh ty trong sé 67 mau c¢6 nghi ngd
MPS trén lam sang. Trong d6 5 mau MPS type I, 6 mau MPS type Il va 1 mau MPS type VL.

_ - Chua phat hién dugc bét thudng vé gen gdy bénh Gaucher va Pompe qua phan tich 3
mau nghi ngd Gaucher va 3 mau nghi ngo Pompe.

Két qua phan tich cac thanh vién trong gia dinh nguoi me ¢ Viét Nam cua 1 tré Viét kiéu
bai Loan phat hién ca 5 thanh vién déu co dot bién gen gidng nhu dua tré Pai Loan, trong do
6 2 tré em 7 va 4 tudi.

2. Phin tich mdi lién quan giira cac bién doi sinh héa, sinh hoc phan tir véi biéu

hi¢n 14m sang & nhirng bénh nhin mic cac bénh trén.

- Bénh nhan mic Fabry thé khong dién hinh véi dot bién méi chua timg duoc cong bd
trén y van thé gidi co biéu hién 1am sang muon, hoat d0 enzyme GLA giam manh (0,17
umol/l/h) véi triéu chimg duy nhét vé tim mach.

- 5bénh nhan MPS I ¢6 réi loan di truyén giéng cac dan toc khéac, biéu hién sém (1-5
tudi), hoat do enzyme thap < 3,0 umol/I/h, biéu hién 1am sang chu yéu la: cimg khép, bién
dang xuong chi, khuén mat thd, gan to, lach to.

- 6 bénh nhan MPS 11 ¢6 rdi loan di truyén gidng cac dan toc khac, biéu hién sém (0-2
tudi), hoat do enzyme thép < 0,1 pmol/l/h, biéu hién 1am sang chu yéu 1a rdi loan hé Xxuong
khép, phi dai gan lach, di tat tim, khuén mat tho.

- Bénh nhan MPS VI ¢6 r6i loan di truyén gidng cac dan toc khac, biéu hién som (<4
tudi), hoat o enzyme thip 0,0 pmol/I/h biéu hién 14m sang chu yéu 14 hién cimg khap, kham
lam sang cho thay bé giam thi lyc, tim thi thim, khudén mit bat thuong, thoat vi ron.



3. D¢ xuit cho Viét Nam.

% Cac két qua nghién ctru da dat va vurgt cac chi tidu trong Hop dong:

D3 hoan thanh 06 san pham khoa hoc 1a cic Béo céo chuyén dé duoc Hoi dong nghiém
thu danh gia dat cac ti€u chi khoa hoc, ding va du theo yéu cau, trong d6 03 san pham da
dugc tng dung trong thyc té, 1a cac qui trinh sang loc cac bénh LSDs co6 thé ap dung duoc tai
cac co s6' y té 16n cua Viét Nam, bao gdm ca Truong dai hoc Y Duoc Hai Phong.

bang 05 bai bao khoa hoc trén cac Tap chi Y hoc ¢6 uy tin cua Vi¢t Nam, va gui dang 1
bai trén tap chi quoc té, budc dau truc tiép néu cac phat hién vé LSDs ¢ Viét Nam, phuc vu
cho du phong, tu van, chan doén, diéu tri.

b3 tham gia dao tao 04 hoc vién sau dai hoc (chi ti€u 1a 03), trong d6 c6 02 Nghién ciru
sinh va 02 hoc vién cao hoc. Khoang 30 luot giang vién, nghién clru vién cua Truong dugc
tham quan, hoc tdp va trao doi vai tai Pai Loan va Viét Nam veé cac chu dé nghién ctru.

% Cac két qua nghién ciru da cé nhiing tic dong tich cwe dén linh vue tu vin, dy
phong va di€u tri cac bénh di truyén & Viét Nam:

% Cac nghién ctru vién da dé xuat thanh 1ap va hoat dong Trung tdm sang loc truéce sinh
thuoc Truong dai hoc Y Dugc Hai Phong, truc tiép thuc hién sang loc, tu van di
truyén cho nguoi dan ¢ khu vuyc.

< P ting budc trién khai ké hoach du phong, diéu tri va tu van cho tré em méc céc
bénh di truyén, trong d6 c6 LSDs tai Bénh vién Tré em Hai Phong, va truc tiép dong
g6p cho qua trinh chan doan, diéu tri mot sé tré nghi ngo LSDs tai Bénh vién Nhi
Trung wong va Bénh vién Nhi dong 1 TPHCM.

Véi nhitng két qua ban dau rat khich 18, Trung tim nghién ctru va diéu tri bénh di truyén,
Bénh vién da khoa cyu chién binh Dai Bac da théng nhat véi Chu nhiém dé tai phia Viét
Nam giri dé xudt 1én Bo khoa hoc Pai Loan vé tiép tuc hop tac véi phia Viét Nam nghién ctru
dé tai nay giai doan 2016-2018. Truong dai hoc Y Dugc Hai Phong de nghi duoc tié'p tuc hop
tac véi doi tac Pai Loan, day manh viéc trién khai nghién ctru, tng dung va hoan thién céc
ky thudt trong tu vén, dy phong, chan doan, diéu tri LSDs noi riéng va cac bénh 1y di truyén
no6i chung tai Viét Nam. Mot s6 ndi dung vé kién thire va k¥ thuat di duge chuyén giao va ap
dung tai mot sb bénh vién cua Viét Nam.




