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Nội dung

• Bại não là gì?

• Xét nghiệm di truyền là gì?

• Ứng dụng xét nghiệm di truyền trong nhóm bệnh lý bại não

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa







=> NGUYÊN NHÂN GÌ?

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



100% Hiểu chưa đúng về Bại não?

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



https://epicassist.org/misconceptions-about-cerebral-palsy/



Bại não là gì?



Định nghĩa bại não là gì?

•Bại não (Cerebral Palsy): 
• nhóm rối loạn thần kinh
• xuất hiện ở trẻ sơ sinh hoặc trẻ nhỏ VÀ 
• ảnh hưởng vĩnh viễn đến chuyển động của cơ thể và sự 

phối hợp của các cơ.
• CP là do tổn thương hoặc bất thường bên trong não. 

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



Định nghĩa bại não là gì?



Nguyên nhân bại não





Nguyên nhân bại não

14%



Xét nghiệm di truyền là gì?



Di truyền là gì?



Di truyền là gì?



Di truyền là gì

G-A-T-C-A-C G-A-C-C-A-C

BÁC SỸ =>   BÁC SĨ

BÁC SỸ =>   BÁC XỸ



Bệnh di truyền là gì?



Di truyền là gì?



Ứng dụng XNDT trong bại não.



Ứng dụng XNDT trong bại não

Khảo sát khi loại trừ 
các nguyên nhân 
khác



Ứng dụng XNDT trong bại não

• Có rất nhiều loại xét nghiệm di truyền:
• Phạm vi khảo sát (điểm, đoạn, số lượng).

• Giá trị lâm sàng (sàng lọc hay chẩn đoán).

• Mục đích áp dụng (Chỉ dùng nghiên cứu, được ứng dụng trong lâm sàng).

• Chi phí.

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



Ứng dụng XNDT trong bại não

Dạng đột biến Điểm Đoạn Số lượng NST

Kỹ thuật khảo sát
(Chi phí)

Giải trình tự gen 
($$$)

Microarray ($$)
Công thức NST ($)
Giải trình tự gen 
($$$)

Công thức NST ($)
Microarray ($$)
Giải trình tự gen 
($$$)

Nơi thực hiện Phụ sản TW - Từ Dũ
Phụ sản Hà Nội, Vinmec, Hùng Vương.

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



• Sàng lọc phôi:
• Đã biết được nguyên nhân gây bệnh của trẻ.

Ứng dụng XNDT trong bại não

PGT-A: Bất thường về mặt số lượng NST

PGT-SR: Bất thường về mặt cấu trúc 

NST/Gen.

PGT-M: Bất thường về mặt đột biến gen



• NIPT?
• SÀNG LỌC.

• Chỉ hiệu quả phát hiện bất thường mặt NST (số lượng, cấu trúc).

• KHÔNG phát hiện đột biến gen.

• KHÔNG THAY THẾ khám thai thường quy.

• HIỆU QUẢ và TÍNH CẦN THIẾT: TĂNG THEO TUỔI MẸ.

Ứng dụng XNDT trong bại não

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



Ứng dụng XNDT trong bại não

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



• Tư vấn di truyền:
• Có cần làm hay không? Khả năng liên quan di truyền,…

• Còn xót gì không? Khả năng phát hiện của xét nghiệm Cho bệnh cụ thể,…

• Làm gì tiếp theo? Theo dõi, can thiệp,…

• PHẢI CÓ BẢN TƯ VẤN MANG VỀ: Pháp lý, Hiểu đúng – đủ,…

Ứng dụng XNDT trong bại não

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



Tóm tắt

• Bại não: Vận động.

• Nguyên nhân: Tổn thương / phát triển của não (di truyền 5 – 14%).

• Xét nghiệm di truyền: Cần thiết, nhưng không phải ưu tiên đầu.

• Phòng ngừa bằng sàng lọc phôi: Chỉ giá trị khi biết nguyên nhân.

• Tư vấn di truyền: Cần thiết, nhưng phải Đúng – đủ - có tóm tắt mang 
về.

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



Tóm tắt

Nội dung nhằm nâng cao nhận thức về bệnh lý, không thay thế cho thăm khám và tư vấn lâm sàng
Bệnh nhân cần được gặp và trao đổi cùng bác sĩ chuyên khoa



Thank you
Website: https://www.rarediseases.vn

Tel: +84 928 373 532 Email: huydo@benhhiem.vn / huydo@rarediseases.vn

Add: TSA Building, No. 11 Nguyen Huy Tuong Street, Ward 06, Binh Thanh District, Ho Chi 
Minh City, Vietnam
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