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❖ Hen phế quản (HPQ) là một bệnh lý đa dạng về lâm sàng và cơ chế 
sinh bệnh học.

❖ Đặc trưng của HPQ là viêm mạn tính đường dẫn khí, tăng phản ứng 
tính phế quản và cơn co thắt phế quản có hồi phục. 

❖ Đặc điểm sinh bệnh học của HPQ được biểu hiện dưới sự tương tác 
giữa gen và yếu tố môi trường.

❖ HPQ là một bệnh lý đa gen và đa hình thể (kiểu hình)                                                
do vậy sự tương tác với yếu tố môi trường có vai trò                                                
rất quan trọng trong nghiên cứu về yếu tố gen trong hen. 

https://ginasthma.org/2023-gina-main-report/

PHẦN I. MỞ ĐẦU

Postma DS, et al. Asthma and chronic obstructive pulmonary disease: common genes, 
common environments? Am J Respir Crit Care Med. 2011;183(12):1588–94.



❖ Cho đến nay, một kiểu hình di truyền học cụ thể trong HPQ vẫn chưa 
được làm sáng tỏ. 

❖ Do vậy nghiên cứu về di truyền học trong hen không chỉ nhằm xác 
định tính nhạy cảm của cơ địa với bệnh mà còn nhằm đánh giá mức 
độ tiến triển và mức độ nặng của bệnh thông qua các phân tích về 
gen và giúp cá thể hóa điều trị. 

❖ Kết qủa nghiên cứu GWAS (Recent genome-wide association study) 
được công bố gần đây đã giúp cho các nhà 
lâm sàng hiểu rõ hơn về đặc điểm di truyền 
học trong HPQ.

Meyers DA, et al. Asthma genetics and personalised 
medicine. Lancet Respir Med. 2014;2(5):405–15.

PHẦN I. MỞ ĐẦU

Tam, V, et al. Benefits and limitations of genome-wide 
association studies. Nat. Rev. Genet. 2019, 20, 467–484.



❖ Đa số bệnh nhân đáp ứng điều trị với 3 nhóm thuốc chính trong 
HPQ: đồng vận beta 2 (hay kích thích beta 2), corticosteroid, kháng 
leukotriene.

❖ Một số nhỏ các bệnh nhân không đáp ứng với các thuốc kể trên và 
HPQ trở nên nặng phải điều trị bằng các chế phẩm sinh học.

❖ Corticoid là thuốc chống viêm đầu tay dùng để điều trị & dự phòng 
HPQ ở trẻ em và người lớn theo khuyến cáo của GINA. 

❖ Tuy nhiên sự đáp ứng với corticoid là khác nhau ở mỗi 
bệnh nhân và yếu tố di truyền là một trong những 
lý do dẫn đến sự đáp ứng khác nhau này

❖ Theo các nghiên cứu, gen đóng góp 60-80% trong 
sự đáp ứng với thuốc điều trị của từng cá thể.

PHẦN I. MỞ ĐẦU

https://ginasthma.org/2023-gina-main-report/

https://journals.sagepub.com/doi/pdf/10.1177/0300060516683877



PHẦN I. MỞ ĐẦU
Các phương pháp xác định Gen trong Hen phế quản

Dominick Shaw, et al. Asthma. Handbook of Pharmacogenomics and Stratified Medicine 2014, Elsevier Inc, 617-651.



PHẦN I. MỞ ĐẦU

M. F. Moffatt, et al (2010). A large-scale, consortium-based genomewide association study of asthma. N Engl J Med, 363 (13).

Nghiên cứu tương quan toàn bộ hệ gen cho các bệnh dị ứng. 

Gen liên quan đến HPQ nằm trên NST số 2,6,9,17,15 và 22



PHẦN I. MỞ ĐẦU
Mạng lưới tác động liên quan đến gen: một số thành viên đóng vai trò quan trọng 

liên quan gen gây hen và gen liên quan đến đáp ứng miễn dịch theo đường Th2

IPA (Ingenuity System, www.ingenuity.com)

http://www.ingenuity.com/


PHẦN I. MỞ ĐẦU
❖ Trong số các gen liên quan đến đáp ứng thuốc corticoid, CRHR1 và FCER2 

là hai gen được các nghiên cứu đề cập nhiều nhất.
❑ CRHR1 (Corticotropin – releasing hormone receptor 1) là gen mã hóa cho 

receptor liên quan đến sự giải phóng adrenocorticotropin hormone 
(ACTH), điều hòa mức cortisol trong máu.

❑ CRHR1 có vai trò then chốt trong các con đường đáp ứng với corticoid.
❑ Đột biến thay G bằng T tại rs242941 của CRHR1 liên quan đến cải thiện 

FEV1 sau khi dùng corticoid hít.



PHẦN I. MỞ ĐẦU

✓ FCER2 (Fc fracgment of IgE receptor II) là một gen mã hóa protein có
vai trò quan trọng trong quá trình sinh tổng hợp và hoạt động của IgE
(điều hòa ức chế ngược quá trình tổng hợp và hoạt động IgE)

✓ Các nghiên cứu chỉ ra rằng đột biến thay T bằng C tại rs28364072 của
FCER2 liên quan đến số lần trong đợt nặng lên của hen và số lần nhập
viện của bệnh nhân đang điều trị bằng corticoid hít
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SINH BỆNH HỌC HEN PHẾ QUẢN

https://www.mdpi.com/2073-4425/13/10/1870



PHẦN II. ĐẶC ĐIỂM CƠ BẢN SINH BỆNH HỌC HEN



PHẦN II. ĐẶC ĐIỂM CƠ BẢN SINH BỆNH HỌC HEN



PHẦN III. ĐẶC ĐIỂM YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG HEN

GEN NHẠY CẢM VỚI HPQ



PHẦN III. ĐẶC ĐIỂM YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG HEN

ĐA HÌNH THỂ GEN NHẠY CẢM VỚI HEN VÀ MỨC ĐỘ NẶNG 

https://www.mdpi.com/2073-4425/13/10/1870



PHẦN III. ĐẶC ĐIỂM YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG HEN

GEN KIỂM SOÁT 
TĂNG PHẢN ỨNG 
TÍNH PQ, CƠ ĐỊA 
VÀ HEN DỊ ỨNG



PHẦN III. ĐẶC ĐIỂM YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG HEN

GEN KIỂM SOÁT TĂNG PHẢN ỨNG TÍNH PQ, CƠ ĐỊA VÀ HEN DỊ ỨNG
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TƯƠNG TÁC GIỮA YẾU TỐ GEN VÀ MÔI TRƯỜNG TÁC ĐỘNG LÊN KIỂM SOÁT HEN
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TƯƠNG TÁC GIỮA YẾU TỐ GEN VÀ MÔI TRƯỜNG TÁC ĐỘNG LÊN KIỂM SOÁT HEN

https://www.mdpi.com/2073-4425/13/10/1870
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TƯƠNG QUAN GIỮA YẾU TỐ DI TRUYỀN TB BIỂU MÔ VỚI SINH BỆNH HỌC HEN



PHẦN III. ĐẶC ĐIỂM YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG HEN

TƯƠNG TÁC GIỮA YẾU TỐ GEN TÁC ĐỘNG LÊN ĐIỀU TRỊ HEN

https://www.mdpi.com/2073-4425/13/10/1870



PHẦN III. ĐẶC ĐIỂM YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG HEN

TƯƠNG QUAN GIỮA YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG ĐIỀU TRỊ HEN TRẺ EM VIỆT NAM

Nồng độ FENO có liên quan đến đa hình thể rs28364072 của gen FCER2
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TƯƠNG QUAN GIỮA YẾU TỐ DI TRUYỀN TRONG ĐIỀU TRỊ HEN TRẺ EM VIỆT NAM



PHẦN IV. KẾT LUẬN

❑ Sự di truyền trong hen không phải do một gen quy định mà do tập hợp
của vô số gen nên biểu hiện kiểu hình của hen rất phong phú cũng như
đáp ứng với điều trị thay đổi trên từng bệnh nhân.

❑ Corticoid tuy có tác dụng hiệu quả trong điều trị hen nhưng cũng có
các tác dụng phụ đi kèm, đặc biệt ở trẻ em như hạn chế tốc độ tăng
trưởng của trẻ em bị hen, giảm mật độ xương, suy thượng thận,... gây
lo ngại cho gia đình bệnh nhân cũng như bác sĩ trong thực hành lâm
sàng.

❑ Do đó tìm hiểu được các gen tiên đoán đáp ứng corticoid giúp điều trị
bệnh nhân được chính xác, hiệu quả, tránh các tác dụng phụ không
mong muốn, cần phải được quan tâm.



TRÂN TRỌNG CÁM ƠN !
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