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TOM TAT

Muc tiéu: Nghién ciru ndy nham khao sat tan
Xuat dot bién gen BRCA1, BRCA2 va mot sb
gen hay gap & phu nir ung thu va (UTV) thudc
nhom nguy co cao trong gia dinh c¢6 tién st UTV
va hodc tudi tré dudi 40 hoic nhitng bénh nhan
(BN) thudc nhém cé xét nghiém héa mé mién
dich khong thuan loi.

Po6i twong nghién ciru va dic diém l1am
sang: Voi 41 phu nr trong nhdm nghién cuu,
ching t6i nhan thay: Tudi tré dudi 40 cd 27
truong hop (65,8%), tudi trung binh 41,5 (33 -
62), hay gap ton thwong 1 6 chiém 85,3%, ton
thwong da 6 chiém 14,7%. Thé giai phau bénh
hay gap 1a ung thu biéu md thé éng xam nhap
(78%) v&i do md hoc 11 (83%). Phan nhom thu
thé noi tiét (HR) am tinh chiém ty 18 36,6%, yéu
t6 phat trién biéu md (Her-2/neu) dwong tinh
chiém ty Ié 29,3%.

Két qua xét nghiém dot bién gen (PBG):
C6 4 ca bi dot bién trong téng s 41 bénh nhan,
chiém ty 1& 9,8%. Trong sé 4 BN bj PBG, c6 2
truong hop c6 dot bién BRCAI, 1 truong hop
phat hién co dot bién BRCA2 va 1 truong hop
khong phai dot bién gen BRCA ma 1a 1 trong 7
gen hay gip dot bién gdy bénh ung thu va
PALB2. Trong 4 trudng hop 6 PBG déu xay ra
trén bénh nhan c6 Ki-67 cao (40%-80%), dot
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bién gen BRCA1/2 gap & nhém cd xét nghiém
ER(-), PR(-) va Her-2/neu (-) (b6 ba am tinh).

Tir khoa: Dot bién gen, ung thu vii c6 nguy
CO cao.

SUMMARY

EVALUATION MUTATIONS IN HIGH-

RISK BREAST CANCER PATIENTS AT
K HOSPITAL

Object: This study is to survey the
BRCAL/BRCA2 mutation rate and some popular
gens among the women with breast cancer in a
hight risk group with a family history of breast
cancer or at young age below 40 or groups with
unfavorable IHC results breast cancer

Subject and clinical features: The study
was conducted on 41 breast cancer women with
features above. There was 27 women age below
40 (65.8%), average age was 41.5 (range 33 -
62), multifocal/ multicenteric breast lesions are
accounted for 14.7%. The most common
pathology type is ductal invasive cancer (78%)
and major pathology grade Il accounts for 83%.
Hormon receptor is negative for 36.6%, Her-
2/neu positive accounts for 29.3%.

Results: There were 3 of 41 patients (7.3%)
found mutations in BRCA genes, two for
BRCAL1 gene and one for BRCA2 gene. Beside
the BRCA gene mutations we have found one
another case of mutation in PALB2 gene. All
these BRCA mutations case have been found
with high Ki67 score (40 - 80%) and in tripple
negative breast cancer.

Keywords: Mutation, High - Risk Breast
Cancer.
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I. DAT VAN DE

Ung thu va (UTV) la loai ung thu phd
bién nhét va ciing 1a nguyén nhan hang dau
gay tir vong do ung thu dbi voi phu nir trén
toan thé gisi. Bénh chiém 25% ti 1¢ chét do
ung thu & cac nuéc phat trién. Theo
GLOBOCAL 2020, UTV ¢ nir da vuot qua
ung thu phoi, tré thanh bénh ung thu hang
dau trong s6 ca mic méi nam 2020, voi gan
2.300.000 ca, chiém 11,7% tong sé ca méi
mac. Tai Viét Nam, nim 2020 nit gigi UTV
dang hang tha 3 trong sb cac ca méi mac voéi
ty 16 mic chuan theo tudi 34,2/100.000 dan,
d6 tudi hay gap 40 — 49[1].

Cin nguyén bénh sinh ung thu vi rat
phuec tap, viéc phong ngua, phat hién sém va
diéu tri con gap nhiéu kho khian. Ngay nay
cac nha nghién ctu dang tap trung nghién
cliu c4c yéu té nguy co ung thu vi dé tim ra
nhitng yéu t6 chinh véi muc dich giam ty 1é
mac va ty 1é tor vong ung thu vi. Nhiéu
nghién ctu & My va chau Au cho ring
khoang 10 - 15% ung thu va c6 yéu té gia
dinh, nghia 14 nguoi bénh mang gen dot bién
tir gen di truyén ciia me. Nhimg ung thu nay
la két qua cua sy dot bién mot sé gen trong
d6 c6 2 gen quan trong dugc nghién cuu
nhiéu nhat d6 1a gen BRCA1 va BRCA2[2].

Dbi véi ung thu c6 tinh di truyén theo
pha hé, dot bién gen BRCA1 va BRCA?2
chiém 5 - 10% tong s6 ca ung thu va va 10 -
15% ung thu budng trang. Dua trén cac ki
thuat sinh hoc phan ti hién dai ngay nay nhu
giai trinh ty thé hé méi cho phép xac dinh
chinh x4c cac dot bién gen lam ting nguy co
gdy ung thu, gitup cho viéc chan doan va diéu
tri lam sang hiéu qua hon[2,3,4].

O Viét Nam, ung thu va va ung thu
budng tring chiém ty Ié cao nhat & nit gigi.
Dot bién gen BRCA1, BRCA2 duoc chung
minh cd lién quan chit ch& dén ung thu v,
budng trang di truyén, ddi véi nhimg doi
tuong ¢6 yéu t nguy co cao can duge tu van
va 1am cac xét nghiém gen dé du doan, du
phong va phét hién sém ciing nhu diéu tri khi
¢6 DBG xuit hién. Vi Iy do d6 chung t6i tién
hanh khao sat dot bién gen BRCAL va
BRCA2 nham khao sat mét sé dic diém 1am
sang va tan xuat dot bién gen & phu nir UTV
thugc nhom nguy co cao trong gia dinh co
tién st UTV va hoic tudi tré duéi 40 hoic
nhirng bénh nhan (BN) thuoc nhom cd xét
nghiém hoa mé mién dich khong thuan loi tai
bénh vién K.

II. D8I TUQONG VA PHUONG PHAP NGHIEN CU'U
2.1. Pia diém va thoi gian nghién ciu
Nghién ctu (NC) dugc tién hanh tai

Bénh vién K.

Thoi gian nghién cuu: tir thang 01 nam

2020 dén thang 6 nam 2022
2.2. Péi twong nghién cieu
Dbi tugng nghién cau gom tat ca céac

bénh nhan UTV c¢6 nguy co cao, duge diéu

tri theo phac do tai Bénh vién K co s Phan

Chu Trinh
2.2.1. Tiéu chudn lwa chon
e Ung thu va nit < 40 tudi hoic trén 40

tudi néu thuoc nhém TNBC hoic Her-2/neu

duong tinh.

e Nhiéu ton thwong ung thu vi nguyén
phat & mot hoac ca 2 bén va.

e Chan doan c6 su két hop giira ung thu

vl véi ung thu budng tring.
® C6 nguoi than trong gia dinh bi ung thu

va & moi lta tudi.
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® Pa c6 nguoi than trong gia dinh dugc
xac dinh mang dot bién gen BRCA1/2.

e Puoc lam xét nghiém dot bién gen
BRCA1-BRCA2 va c6 day du hd so bénh an.

2.2.2 Tiéu chuan logi trie

Nhitng bénh nhan tir chéi tham gia
nghién cau.

2.3. Phuwong phap nghién ctiru

- Nghién ctu md ta hoi ctu két hop tién
cau. C& mau thuan tien.

- LAy 2 ml méu tinh mach bao quan trong
6ng xét nghiém EDTA.

2.4 Noi dung thuc hién tai Khoa GPB —
TB va Sinh hgc phéan tir

2.4.1. Chudn bi

Kiém tra ddi chiéu thdng tin hanh chinh
trén to chi dinh va thong tin trén bénh pham.

2.4.2. Cic buwdc thc hién

a. Tach chiét DNA tir mdu mau toan
phan.

b. Gidi trinh tw gen va phén tich di liéu

-DNA duoc bién tinh va tién hanh giai
trinh tu ddng thoi cac gen muc tiéu trén hé
thdng giai trinh ty thé hé mai NGS NextSeq

. KET QUA NGHIEN cCUU
3.1. Pic diém 1am sang

550 vai bo kit Nextseq Mid Output Kit (150
cycles).

-Phan tich dir liéu giai trinh ty dé xac
dinh dot bién trén cac gen muc tiéu. Két qua
duoc dbi chiéu véi trinh tu nucleotid trén
DNA binh thuong trong hé théng dir liéu
ngan hang gen dé xac dinh chinh xac
nucleotid dot bién Clinvar va hé théng phan
tich Base Space cua Illumina.

2.5. Dién giai va béo céo két qua

Cac doan doc la két qua cua qué trinh
giai trinh tu s€ duoc so sanh véi trinh tu gen
BRCAL, BRCA2 cua by gen nguoi phién
ban s6 19 (human genome version 19) bang
phan mém BWA dé tim ra cac diém khac
biét (variants). Nhirng cap trinh tu siap xép
duy nhét 18n mot vi tri trén bo gen (uniquely
mapped pair-end reads) s& duoc sir dung dé
xac dinh dot bién di truyén cia gen dang
khao sat cd dan toi viéc sai khac trén trinh tu
amino acid tir d6 c6 thé phat hién ra nhiing
dot bién lién quan t6i viéc lam tang nguy co
bi ung thu.

Bdng 1. Pdc diém 1am sang nhom nghién cru

Tinh chat N %
AL X <40 27 65.8
Do ol > 41 14 34.2
Con kinh nguyét 33 80.5
Tinh trang kinh nguyét D3a man kinh 8 19.5
Tong s6 41 100%

Pic diém U N %

Ya trén ngoai 15 36.5

e LA Ya trén trong 10 24.5
Vitrikhoi u v, dui ngoai 9 21.9
Ya dudi trong 7 17.1

472



TAP CHi Y HOC VIET NAM TAP 520 - THANG 11 -

SO CHUYEN DE - 2022

0-1cm 9 21.9
Pwong kinh u 1-2cm 25 61.0
2-3cm 7 17.1
sé lwong lu 35 85.3
: >1lu 6 14.7
Tién sir gia dinh UTV thgng 401 180
3.2. Pic diém can 1am sang
Bdng 2. Pdc diém cdn 1am sang
Két qua chup va siéu am vl
Khdng véi héa 24 58.5
V0i hoa khu tru 12 29.3
Vi hoa lan rong 5 12.2
Tong 41 100%
Pic diém mo bénh hoc
Thé noi 6ng 1 2.4
Thé 6ng xam nhap 24 58.5
Thé md bénh hoc Thé tiéu thuy xam nhap 6 14.7
Thé dng x&m nhap troi ndi éng 8 19.5
Thé khac 2 4.9
bo | 3 7.3
Do md hoc bo Il 34 83.0
Po I 4 9.7
o ER/ va hoicPR(+) 26 63.4
Thu thé ngi tiet ER():PR() 15 6.6
Yéu té phit trién biéu mo 3::22// seel‘j ((+)) ig ;8;
3.3. Két qua xét nghiém ddt bién gen
Bdng 3. Két qud xét nghiém dét bién gen
Y Co 4 9.8%
Dot bién gen Khong 37 90.2%
BRCA1 2 58.5%
Gen dét bién BRCA2 1 29.3%
PALB2 1 12.2%
Tinh trang PBG Co Khéng
PBG véi tinh HR () 3 12
trang HMMD HR(+) 1 25
Her-2/neu (-) 3 26
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Her-2/neu (+) 1 11
Ki 67 < 14% 0 18
Ki 67 >14% 4 19
Thu thé ndi tiét HR(-) HR(+)
BRCA1 2 0
BRCA2 1 0
PALB?2 0 1
LK Her-2/neu Her-2/neu (-) Her-2/neu (+)
GEN dot bien
Véi tinr{ trang BRCAL 2 0
HMMD' BRCA2 1 0
PALB2 0 1
Ki67 Ki 67 <14% Ki 67>14%
BRCA1 0 2
BRCA2 0 1
PALB?2 0 1
IV. BAN LUAN BRCA1/2 1 hai gen tic ché khéi u, dong

4.1. Pic diém 1am sang nhém nghién
cuu

Trong 41 bénh nhan NC )cua ching téi,
tudi tré dudi 40 c6 27 trudong hop (65,8%),
tudi trung binh 41,5 (33 - 62), hay gap ton
thwong 1 6 chiém 85,3%, ton thuong da 6
chiém 14,7%. Khong c6 truong hop nao co
dot bién gen mac ung thu vi c6 quan hé bac |
(c6 me @¢é, chi em gai rudt, con dé bi ung
thu) hoac bac Il (ba noi/ ngoai, co/ di, chau
noi/ ngoai).

Thé giai phau bénh hay gap 1a ung thu
biéu mo thé 5ng xam nhap (78%) véi do md
hoc 1l (83%). Phan nhom thu thé noi tiét
(HR) am tinh chiém ty 1¢ 36,6%, yéu t phat
trién biéu md (Her-2/neu) duong tinh chiém
ty 1€ 29,3%. Trong nghién ctru cua chung toi
lya chon dugc da phan 1a cac phu nir tré va
c6 céc yéu té nguy co cao nhu nhém bo ba
am tinh hoac HR (-), Her-2/neu (+).

4.2. Két qua xét nghiém dét bién gen
trén nhom NC
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vai tro quan trong trong con duong stra chira
dat gdy mach d6i DNA. Nguoi mang dot
bién mot trong hai gen nay ¢ trang thai di
hop tir thuong c6 nguy co cao méic ung thur
budng tring cing céac loai ung thu khéc do
dé phat sinh dot bién mét chirc nang trén gen
con lai. Mot diéu dang luu y 1a bénh nhan
ung thu biéu md budng tring véi dot bién
BRCAL/2 ¢6 lgi khi diéu tri véi thudc
PARPI. Bén canh tinh trang hién chua c6 co
so dit liéu nao dang tin cay dé huéng dan cho
diéu tri véi thuéc PARPI, nhiéu nén tang
cdng nghé giai trinh ty gan day lién tuc dugc
dua ra thi trudng voi nhiéu tinh nang wu viét
vé téc do, do chinh xéc, gia thanh, thdng
luong giai trinh ty, ciing nhu d6 phéan giai
dén tiing base 1am cho n6 ngay cang trg nén
phl hop hon véi nhitng tng dung cho chan
doan va diéu tri. Ngoai y nghia vé mat diéu
tri, viéc phéat hién dot bién dong mam ¢
ngudi bénh con c6 ¥ nghia vé mit phong
ngtra d6i v6i cac than nhan caa ho. Xuat phat
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tir thuc té do, ching toi tién hanh khao sét ti
16 d6t bién BRCAL/2 trong quan thé UTV ¢6
nguy co cao.

Qua nghién ctu 41 bénh nhan ung thu va
¢6 nguy co cao, phat hién 4 ca bj dot bién,
chiém ty 1¢ 9,8%. Trong s6 4 BN bi PBG, ¢
2 truong hop co dot bién BRCAL, 1 truong
hop phét hién co dot bién BRCA2 va 1
truong hop khong phai dot bién gen BRCA
ma la 1 trong 7 gen hay gap dot bién trong
ung thu via PALB2.

Nghién ciru vé PBG BRCA1/2 bat dau
trong vai nam gan day, chu yéu chi trén céac
bénh nhan UTV. Lé Thi Minh Chinh (2004)
nghién catu BB BRCA1/2 ¢ 24 bénh nhén
UTV ngau nhién tai bénh vién K Ha Nai,
khong phat hién DB 185delAG va
6174delT.3 Ginsburg (2010) nghién ctru 259
ca UTV ngau nhién nguoi Viét Nam, chi
phat hién 2 trong 259 nguoi c6 BPB: 1 BB
BRCA1 va 1 BB BRCA2. 2 truong hop nay
khéng c6 tién st gia dinh mic UT hay
UTBT4. Hoang Anh Vi (2010) nghién ctu
50 truong hop, trong d6 26 bénh nhan hoac
mac UTV som (trudc 40 tudi) hodc co tién
sir gia dinh (c6 it nhat 1 nguoi bi UTV); 24
nguoi chua mac UT thugce 2 gia dinh UTV.
Két qua phat hién 18 kiéu thay doi kiéu gen
cua BRCAL, trong d6 c6 2 BB gay UT vu la
R1751X va 1792X5. Pham Duy Hién (2010)
nghién cau 150 bénh nhan UT va khéng phéat
hién bB BRCA1:185delAG va
BRCA2:6174delT, tuy nhién c6 3 trong sé
150 bénh nhan UT vu mang DB
BRCA1:5382insC, chiém 2%. Va phat hién 2
DB moi 1a 93957T > A va 160920C > G trén
BRCA2. Nguyén Thi Ngoc Lan (2012)
nghién ctu trén 10 bénh nhan UTBT véi hoi

chung HBOC phat hién 1 DB méi, chua
cong bd trén BIC 1a BRCAL: c.3042delA.
Ngoai ra xac dinh dugc cac BB P87IL,
E1038G, S694 = cua gen BRCA1 déu lam
tang nguy co UT vu, UTBT, riéng DB
K1183R Iam giam nguy co UT[6]. Nghién
ciru cua PO Thi Phuong (2015) khao sat trén
ung thu va c6 tinh chat gia dinh, nham xac
dinh tan xuat dot bién 185delAG, 5382insC
trén gen BRCA1 ¢ phu nir ung thu va (UTV)
va ngudi chua mac bénh thuéc nhém nguy
co cao trong 10 gia dinh c6 tién sa UTV véi
40 phy nir gdm: 25 bénh nhan UTV va 15
ngudi chua mac bénh. Két qua cho thay, tan
suat dot bién 185delAG va 5382insC trén
gen BRCAL lan luot 1a 0/40 (chiém 0,0%) va
3/40 (chiém 7,5%). Dot bién 5382insC xuat
hién & bénh nhan ung thu va trong gia dinh
c6 2 chi em gai cing méac UTV7.

Nhitng dot bién nguyén khoi trén gen
BRCAI lién quan dén UTV dugc nghién ciu
¢ cac toc nguoi khac nhau va co lién quan
mat thiét voi UTV 1a dot bién 185delAG,
5382insC. Mot s6 nghién ciu gan day ciing
chang minh ring tin suat dot bién
185delAG, 5382insC trén gen BRCAL la kha
cao & nhitng phu nir ¢ tién str ung thu va gia
dinh.

Theo théng ké cua Dewajani et al.
(2007), ty 1&¢ bénh nhian mang dot bién
5382insC dao dong trong khoang 0,13-23,4%
& toc ngudi Do Thai. Nhung véi dan sé chau
A, ty 1& bénh nhan mang dot bién 5382insC
twong d6i thap. Philippin, Malaysia, Nhat
Ban, Han Quéc, Thai Lan, ty I& bénh nhan
mang dot bién 5382insC dao dong trong
khoang 0 - 0,13%, con & dan sé chau Au, ty
Ié bénh nhan mang dot bién ndy xuat hién
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cao nhat & mot sb dai dién nhu Ba Lan -
Upper Silesia 23,4%, Pong Au 1,95%. Tac
gia cling nhan thiy két qua NC thap hon
nhiéu so vé&i nguoi Ahskenazi, chau Au
nhung lai cao hon so Vi dan sé cac nudc
chau A nhu Trung Quéc, Nhit Ban, Thai
Lan, Singapore, Malaysia[7]. Diéu nay c6 thé
duoc giai thich 1a do yéu té chung toc hoic

do cac yéu t6 ngoai sinh nhu diéu kién moi
truong sdng, tap quan an udng, hoic do chién
tranh dé lai chat doc hoa hoc. Pay mai chi la
mot dot bién diém trén gen BRCAL, con néu
tinh chung trén ca gen thi khéng loai trir kha
nang bénh nhan UTV c6 dot bién diém hoic
cac dot bién khéc trén gen BRCAL chiém ty
I& cao hon nhiéu so Vi cac nue khac[7,8].

Bdng 4. Tong hep két qua NC cria cac tac gid

Tac gia Nam p X Jrv DBG :
Ngiu nhién|Nguy co cao| BRCA1 | BRCA2 | KHAC
L.T.M.Chinh[3] | 2004 24 0 0 0 0
P.D. Hién[2] 2010 150 0 3 0 0
Ginsburg. O[4] | 2010 259 0 1 1 0
H.A. Vii[5] 2010 0 50 2 0 0
N.T.N. Lan[6] | 2012 | 10HBOC | UTBT 3 0 0
D.T. Phuong[7] | 2015 0 40 3 0 0
P.H. Khoa 2022 0 41 2 1 1

Bdng 5. Nguy co mic UT ¢ nhitng ngwoi mang dét bién gen BRCA1/29

o Nguy co mac UT
ViUt Cong dong Dot bién BRCA1 Dot bién BRCA?2
UT vi 12% 46% - 87% 38% - 84%
UT vl bénconlai | 2%trong 5nam | 21,1% trong 10 ndm 10,8% trong 10 nam
UTBT 1% - 2% 37% - 63% 16,5% - 27%
UT vl & nam 0,1% 1,2% Dén 8,9%
UT tuyén tién liét | 6% dén 69 tudi 8,6% dén 65 tudi 15% dén 65 tudi
UT tuy 0,5% 1% - 3% 2% - 7%
Melanoma 1,6% Tang

UTV la bénh &c tinh phd bién nhit &
nhitng nguoi mang PB dong mam gen
BRCAL1 va BRCA2 véi nguy co tron doi dén
87%. Nguy co UT vu dén 70 tudi cia cac PB
BRCAL1 lan dau dugc nghién ctu trén 33 gia
dinh 1a 87%. Pbi véi BRCA2, nguy co udc
tinh dén 70 tudi 12 84%. Cac nghién ctu sau
d6 déu ude tinh dugc nguy co thap hon.
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Nghién ctru trén 676 gia dinh nguoi Do théi
Ashkenazi va 1272 gia dinh cac dan toc
khac, Chen (2006) udc tinh dugc nguy co
tich lay UT vu ¢ phu nit mang DB BRCAL1 la
46%. Satagopan (2001) bao cao nguy co UT
va dén 80 tudi & phu nit Do thai Ashkenazi
mang PB BRCAl dén 59% va trong DB
BRCA2 la 38%[7,8].
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Ung thu va bén con lai & nhitng phu nir
didu tri bao ton c6 ti 1& kha cao. Nguy co
giam & nhitng phu nir thuc hién phau thuat
cit bo budng tring du phong. Mot nghién
ctru thuan tap béo céo vé nguy co UT vu sau
10 nam ¢ nhiing nguoi mang DB BRCAL la
21,1% va BRCAZ2 la 10,8%[7].

Viéc phat hién nguoi bénh mang dot bién
trong cac gia dinh bénh nhan UTV rat ¢6 y
nghia trong viéc tién luong va diéu tri dy
phong. Mat khac, viéc phat hién nguoi lanh
mang gen dot bién ciing gitp cac nha tu van
di truyén dua ra 16i khuy@n hogc 10i canh béo
vé mot nguy co UTV cho nhitng thanh vién
trong gia dinh ho.

Két qua nghién ctu caa ching téi mudn
nhan manh vai trd caa viéc xét nghiém phan
ttr, dac biét dot bién gen BRCA ddi véi bénh
nhan ung thu va va tim soat gen sém ddi Voi
cac thanh vién khéc trong gia dinh khi co
nghi ngd vé tinh di truyén cua gen. Viéc xac
dinh dang loai dot bién gen BRCA1/2 con
gitip cho qua trinh diéu tri dich dwoc hiéu
qua hon, dic biét dbi voi cac chat tc ché
enzyme Poly ADP ribose polymerase (thudc
tic ché PARP) ciing nhu phau thuat du phong
khi ¢6 cac nguy co mac UTV cao.

V. KET LUAN

Qua nghién cuu 41 bénh nhan ung thu va
¢6 nguy co cao mot trong cac yéu td sau day
nhu: Tudi tré, bo ba am tinh, hoac thu thé noi
tiét &m tinh ma Her-2/neu duong tinh. .. tai
Bénh vién K chung tdi c6 mot vai nhan xét
sau:

5.1. Pic diém 1am sang nhém NC: Tudi
tré dudi 40 co 27 truong hop (65,8%), tudi
trung binh 41,5 (33 - 62), hay gap t6n thuong

1 6 chiém 85,3%, tén thwong da 6 chiém
14,7%. Khong c6 trudng hop nao co dot bién
gen mic ung thu vii c6 quan hé bac | (c6 me
dé, chi em gai rudt, con dé bi ung thu) hoac
bac Il (ba ndi/ ngoai, cé/ di, chau ndi/ ngoai).

Thé giai phau bénh hay gap 1a ung thu
biéu md thé éng xam nhap (78%) véi d6 mo
hoc 1l (83%). Phan nhom thu thé noi tiét
(HR) &m tinh chiém ty 18 36,6%, yéu té phat
trién biéu md (Her-2/neu) dwong tinh chiém
ty 1¢ 29,3%.

5.2. Két qua xét nghiém PBG: C6 4 ca
bi dot bién trong tong sé 41 bénh nhan,
chiém ty & 9,8%. Trong s6 4 BN bj PBG, c6
2 trudng hop co dot bién BRCAL, 1 trudng
hop phat hién c6 dot bién BRCA2 va 1
truong hop khong phai dot bién gen BRCA
ma 1a 1 trong 7 gen hay gap dot bién trong
ung thu va PALB2.

Trong 4 truong hop c6 PBG déu xay ra
trén bénh nhén c6 Ki-67 cao (40% - 80%),
dot bién gen BRCA1/2 gip & nhém c¢6 bo ba
am tinh va dot bién gen PALB2 gap nhom c6
HR(+) va Her-2/neu (+).

VI. KIEN NGHI

Can tién hanh nghién ciru véi ¢ mau 16n
hon nita dé phan tich xem c6 méi lién quan
tinh trang PBG vai tinh trang HR, Her-
2/neu, Ki-67 trén nhom bénh nhan c6 nguy
cao. Nghién cuu, xét nghiém xac dinh thém
cac thanh vién caa nhitng bénh nhan c6 PBG
dé tir d6 1ap pha hé nghién ctu va tu van di
truyén duoc tét hon trong viéc tam soat mot
s6 bénh lién quan dén gen dot bién (ung thu
budng trimg...) va diéu tri dy phong mot sb
bénh lién quan.
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