Thac Mac Thuong Gap Trong Lic chan doan Roi
Loan Pho Tu Ky (ASD) va khi Tri Liéu Ngon Ngit

Téc Gia: TS, BS Tran Ngoc Tuan, BV SHPT, BVPK Gia Pinh

|. Dw6i day 1a 6 thiac mac thwong gip Nhat tie Phu Huynh vé
XN Di Truyén trong Chan Poan RLPTK:

1. Vai trd cua xét nghiém di truyén trong chan doan tu ky? C6 bao nhiéu
gen lién quan?

Xét nghiém di truyén khéng phai la céng cu dé chan doan truc tiép rdi loan phd tu ky (ASD). Chan doan

ASD chi yéu dua trén quan sat hanh vi va sy phat trién cuaa tré. Tuy nhién, xét nghiém di truyén gidp tim ra
nguy@n nhan hoic yéu té nguy co. Khoang 30—-40% tré tw ky co thé phét hién duoc bat thuong di truyén.
Hién d biét hon 100 gen lién quan chit ché vai ASD, trong d6 ¢6 CHD8, SHANK3, SCN2A, ADNP, PTEN.

2. Nén lam xét nghiém di truyén vao ldc nao?
Xét nghiém cé thé duoc thyc hién:

« Sau khi tré da dwoc chian doan ASD — dé tim nguyén nhan, tién luong, va hudng din cham soc y
té.

« Khinghi ngd' manh mé tré c6 ASD — nhat Ia khi kém thém dau hiéu khac nhu cham phét trién tri
tué, dong kinh, di tat badm sinh hoic cé nhiéu nguoi trong gia dinh mac.

Trén thyc té, cac khuyén cao thuong khuyén nén lam xét nghiém sém ngay sau chan doan ASD.

3. C6 thé chan doan ASD khi tré méi sinh 1 ngay tuoi khéng? Néu phat
hién gen lién quan thi ¢ chac chan bj ASD?

Khong thé chan doan ASD khi tré méi sinh, vi cac biéu hién hanh vi thudng chi rd dan trong 1-3 niam dau
doi.

Néu phat hién mot bién thé gen lién quan ASD ¢ tré so sinh, diéu d6 c6 nghia 12 nguy co’ cao hon, nhung
khong ddng nghia chic chin s& mic ASD.



o Viduy: dot bién & CHD8 hay SHANK3 mang nguy co rat cao (70-90%), nhung van khdng phai tuyét
dbi.

4. Nén xét nghiém mét vai gen cu thé hay toan bo?
« Xét nghiém co ban ban dau: vi mang nhiém sic thé (CMA) va fragile X.

« Budc tiép theo: panel nhiéu gen bang cdng nghé giai trinh tu thé hé mai (NGS), tap trung vao cac
gen lién quan ASD.

« Giai trinh ty toan bd exome hoic genome: khi cac xét nghiém trudc chua tim thay nguyén nhan.

CHU Y: C6 chi truong nén 1lam WES/WGS ngay tir buée diu, dé khong mét thoi gian.

NG6i chung, chi XN 1 hoic vai gen riéng lé it Khi co ich, trir khi bac si nghi ngd hoi chirng cu thé.

5. Chi phi xét nghiém khoang bao nhiéu?
Chi phi thay doi theo loai xét nghiém va ting noi:

e« CMA: khoang 8-16 trigu VND

e Panel gen muc tiéu: khoang 10-20 triéu VND

e Giai trinh tw exome hoac genome: 25-45 triéu VND

O mot sb noi, bao hiém hodc nha nuéc cb thé hd tro chi phi nay.

6. Néu tré tu ky khdng 1am xét nghiém gen thi sao? Xét nghiém gen c6
ich gi cho tré va gia dinh?

Néu khong xét nghiém, tré van duoc can thiép va tri liéu hanh vi nhu binh thuong — day van 1a céch hd tro
chinh.
Tuy nhién, xét nghiém gen c6 thé mang lai nhiéu loi ich:

« Tim ra nhitng bénh c6 thé diéu tri (nhu rdi loan chuyén hda, mat sb hoi ching dong kinh).

« Gilp dy doan nguy co'y khoa di kém (vi du: dot bién PTEN — ¢6 nguy co dau to, bénh tim, ung
thu).

« Gilp cha me hiéu dugc nguy co tai phat khi sinh thém con.

« CO6 thé mé ra co hoi tham gia thir nghiém lam sang (clinical trials) hoic liéu phap méi trong tuong
lai.



Vi vay, tuy khéng bét budc, xét nghiém gen thudng rat hitu ich dé cé thé hoa viée chim séc va hd tro cho
ca tré lan gia dinh.

I1. Nhitng thic mac thwong gip sau khi tré da tham gia tri
liéu ngoNn ngir:
Khi tré bat dau tri liéu ngdn ngir hoac céc tri liéu khéc, cha me thuong quan tam nhiéu hon dén viéc quan Iy
va tién trién hang ngay, vi dy:
1. Theo dbi tién trién
o Lam sao biét tri liéu co hiéu qua?
o Trong 6-12 thang téi, con s& dat mdc gi?
2. Két hop véi cac liéu phap khac
o C6b nén két hop ngdn ngir tri lidu véi van dong tri lieu, ABA, hay k¥ ning xa hgi?
o Cac liéu phap nay bo trg nhau thé nao?
3. Ung dung k¥ niing vao doi séng
o Con néi dugc trong budi tri liéu nhung vé nha lai khdng noi — tai sao?
o Lam thé nao dé ap dung k¥ ning vao sinh hoat hiang ngay?
4. Vai tro cua gia dinh va nha truwong
o Cha me nén lam gi dé hd tro thém tai nha?
o Gio vién can luu y gi dé gidp tré trong 1op hoc?
5. Tién lwgng va muc tiéu
o Con c6 thé noi troi chay sau nay khéng, hay sé& can hd tro lau dai?
o C& nén tap trung vao giao tiép chirc nang (ctr chi, thiét bi hd trg) thay vi ép phai ndi thanh 1oi?
6. K& hoach dai han

o Khi 16n hon, nhu ciu giao tiép cua tré sé thay doi ra sao?
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o ch?l rrllall:)e ;::n danh gia lai loai hinh va cuong TU KY & A \A “
XET NGHIEM DI TRUYEN

1l. Két Luan: Tém tét cho phy huynh
o Xét nghiém di truyn tra Ioi cau héi “Vi Sa0?” Q Xét nghiém di truyén khang chan dodn tryc tiép ASD.
Vi *nguy co gi?”. Chan doan dua trén hanh vi va phat trién, nhung xét

nghiém gitp tim nguyén nhén va yéu to nguy co.
e Tri liéu va theo ddi gilp cha me tra loi cau hoi
“hdm nay va ngay mai ho tro con nhu
sao?”.

Khoang 30~40% tré ASD cd thé duoc phét hién bét
thbng di truyén; da biét trén 100 gen lién quan.

) E:'q Xét nghiém nén thuc hién sm sau chan dodn ASD,
) 2® hodc khi nghi ngd manh mé va c6 thém da higu goi

IVT A | L1 E U THAM § (cham tri tug, dong kinh, bét thuting bam sinh).

KH AO - Két qua xét nghiém khang cd nghia 100% tré sé mac
) ASD = Chi cho biét nguy ca cao hon hodc giai thich
dugc tinh trang hién tai,
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