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KIỂU HÌNH VÀ DI TRUYỀN TẾ BÀO                                                    
CỦA HỘI CHỨNG EMANUEL: BÁO CÁO CA BỆNH

An Thùy Lan, Hoàng Thị Thanh Mộc                                                                                                                                              
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Ngô Thị Bích Ngọc, Trần Thị Huyền, Nguyễn Xuân Huy                                                                                                                                              

Dương Thị Thu Thủy, Ngô Diễm Ngọc
Bệnh viện Nhi Trung ương

Hội chứng Emanuel (Emanuel Syndrome - ES) là một hội chứng di truyền hiếm gặp, biểu hiện lâm sàng với đa 

dị tật bẩm sinh và chậm phát triển tâm thần vận động (OMIM609029). Nguyên nhân của hội chứng Emanuel do 

những bất thường liên quan đến nhiễm sắc thể số 11 và nhiễm sắc thể số 22. Đa số các trường hợp mắc hội chứng 

Emauel do người bệnh nhận thêm 01 nhiễm sắc thể 22 bất thường dạng der(22)t(11;22) có nguồn gốc từ bố hay mẹ. 

Chúng tôi báo cáo một trường hợp trẻ nam 1 tháng tuổi có chậm phát triển tâm thần vận động, đa dị tật được chẩn 

đoán mắc hội chứng Emanuel bằng các kỹ thuật xét nghiệm di truyền tế bào và di truyền phân tử tại Bệnh viện Nhi 

Trung ương. Người bệnh mang công thức nhiễm sắc thể: 47,XY,+der(22)t(11;22)(q23;q11.2)dpat. Nhiễm sắc thể 

der(22)t(11;22) có nguồn gốc từ người bố mang nhiễm sắc thể chuyển đoạn cân bằng: 46,XY,t(11;22)(q23;q11.2). 

Từ khoá: Hội chứng Emanuel, dị tật bẩm sinh, nhiễm sắc thể der(22)t(11;22).

Hội chứng Emanuel (Emanuel Syndrome - 
ES) đặc trưng bởi các triệu chứng chậm phát 
triển tâm thần vận động, chậm lớn, não bé, 
dị tật tai, dị tật hàm nhỏ, cằm tụt, khe hở vòm 
miệng, dị tật thận tiết niệu, tim bẩm sinh và bất 
thường cơ quan sinh dục trên trẻ nam (OMIM: 
609029).1,2 Đây là một hội chứng hiếm gặp, tỷ 
lệ mắc bệnh chưa được công bố, tổng số ca 
bệnh được báo cáo trên y văn khoảng 100 ca.2 
Do vậy, chúng tôi tiến hành nghiên cứu báo cáo 
ca bệnh này nhằm mục đích cung cấp thêm dữ 
liệu về kiểu hình của các hội chứng hiếm gặp 
và các kỹ thuật xét nghiệm di truyền áp dụng 
trong chẩn đoán. Nguyên nhân của hội chứng 
này do phát sinh 01 nhiễm sắc thể (NST) 22 do 
chuyển đoạn giữa NST 11 và NST 22: der(22)

t(11;22)(q23;q11). Sự phát sinh NST der(22) 
này thường do bất thường trong quá trình giảm 
phân tạo giao tử dạng 3:1.3 Trên NST 22chuyển 
đoạn (der(22)) có nhân đoạn vùng 22q10-
22q11 và nhân đoạn vùng 11q23-qter, do đó 
người bệnh mang trisomy một phần NST 11 
và NST 22.4 Đa số những người bệnh mắc hội 
chứng này có bố hoặc mẹ mang chuyển đoạn 
cân bằng giữa NST 11 và NST 22.5 Những 
người mang chuyển đoạn cân bằng này không 
có biểu hiện bất thường về kiểu hình và thường 
được xác định sau khi sinh con mắc hội chứng 
Emanuel. 

II. GIỚI THIỆU CA BỆNH
Người bệnh nam 1 tháng tuổi, vào viện vì 

viêm đường hô hấp tái diễn nhiều lần tại Bệnh 
viện Nhi Trung ương. Về tiền sử sản khoa: 
người bệnh là con thứ 2, sinh thường, tuổi thai 
39 tuần, cân nặng 2,8 kg, chiều dài 48 cm. Chu 
vi vòng đầu nhỏ so với tuổi thai. Siêu âm thai 
trong suốt thai kỳ không phát hiện bất thường; 
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Hình 2. Công thức NST bố người bệnh 
46,XY,t(11;22)(q23;q11)

thuốc.
Nhằm mục đích tìm nguyên nhân gây bệnh, 

tư vấn di truyền cho gia đình, người bệnh được 
tiến hành các xét nghiệm di truyền. Giấy đồng 
ý tham gia xét nghiệm được chấp thuận bởi bố 
người bệnh. Mẫu máu ngoại vi của cả gia đình 
được thu thập. Thực hiện xét nghiệm nuôi cấy 
tế bào trong môi trường RPMI (Gibco) với sự 
có mặt của Phytohemagglutinin (PHA - Sigma) 
nhằm kích thích sự phát triển của tế bào 
Lympho T, với điều kiện 37°C, 5% CO2 trong 72 
giờ. Tế bào sau nuôi cấy được nhược trương 
bằng dung dịch KCl, cố định bằng dung dịch 
Carnoy (1 acid acetic : 3 methanol). NST được 
nhuộm bằng Giemsa (Merk) và được phân tích 
dưới kính hiển vi. NST được bộc lộ ở kỳ giữa, 
đủ điều kiện để phân tích các bất thường về 
số lượng và cấu trúc NST. Chúng tôi phát hiện 
người bệnh mang bất thường NST 22 có nguồn 
gốc từ bố: 47,XY,der(22)t(11;22)(q23;q11)dpat. 
Người bố mang NST chuyển đoạn cân bằng: 
46,XY,t(11;22)q23;q11). Kết quả phân tích NST 
của mẹ và anh người bệnh bình thường. Để 
khẳng định bất thường NST 11 và NST 22 trên 
mẫu máu ngoại vi của người bệnh và bố người 
bệnh chúng tôi thực hiện kỹ thuật lai huỳnh 
quang tại chỗ (FISH), phát hiện người bệnh 
mang 3 bản sao vùng gen 11q23 và 3 bản sao 
vùng gen 22q11.

sàng lọc NIPT cho 4 cặp NST 13; 18; 21; XY 
không phát hiện lệch bội. Về tiền sử gia đình: 
con đầu khoẻ mạnh; bố mẹ kết hôn không cận 
huyết, kiểu hình bình thường. Mẹ có tiền sử lưu 
thai 4 lần, tuổi thai từ 10 - 12 tuần.

Về lâm sàng: người bệnh được khám tại 
Bệnh viện Nhi Trung ương phát hiện các đặc 
điểm: bộ mặt bất thường, trán dô, thừa vạt da 
cổ, cằm nhỏ, tụt ra sau, tai mọc thấp, có nụ thịt 
vành tai trẻ có dị tật mắt: sụp mi mắt hai bên, 
lác mắt trái, tắc tuyến lệ hai bên; bất thường cơ 
quan sinh dục ngoài: ẩn tinh hoàn trái, dương 
vật nhỏ; giảm trương lực cơ. Giai đoạn dưới 12 
tháng tuổi trẻ cần hỗ trợ ăn uống, không bú mút 
được, phải đổ thìa.

Về cận lâm sàng: người bệnh được chỉ định 
các xét nghiệm để khảo sát bất thường các hệ 
cơ quan, kết quả như sau: giãn đài bể thận hai 
bên, hẹp eo động mạch chủ, rò luân nhĩ. Siêu 
âm thóp và chụp MRI sọ não không phát hiện 
bất thường.

Người bệnh hiện 22 tháng tuổi, được theo 
dõi, quản lý điều trị tại Bệnh viện Nhi Trung 
ương với các đặc điểm lâm sàng: chậm phát 
triển trí tuệ mức độ nặng, chưa nói được, cong 
vẹo cột sống, trẻ có chiều cao, cân nặng trong 
giới hạn bình thường. Người bệnh phải vào 
viện điều trị nhiều lần do viêm đường hô hấp và 
viêm tai ứ dịch tái diễn, trẻ xuất hiện cơn động 
kinh lúc 4 tháng tuổi, hiện kiểm soát được bằng 

 

Hình 1. Công thức NST người bênh: 
47,XY,+der(22)t(11;22)(q23;q11)dpat
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dò đánh dấu vào vùng 22q11.2, tín hiệu có màu 
đỏ; đầu dò đánh dấu vào vùng 22q23, tín hiệu 
có màu xanh. Kết quả thấy có 3 tín hiệu màu 
đỏ, 2 tín hiệu màu xanh, thể hiện nhân đoạn 
vùng NST 22q10-q11.

Kỹ thuật FISH để xác định bất thường cấu 
trúc NST 22 dạng nhân đoạn vùng 22q10-q11 
và nhân đoạn NST 11q23-qter, với 2 đầu dò: 
đầu dò trên NST 11, đánh dấu vào vùng 11q23, 
kết quả có 3 tín hiệu vùng 11q23, thể hiện nhân 
đoạn NST 11q23-qter; đầu dò trên NST 22: đầu 

                                   
Hình 3. Kết quả kỹ thuật FISH, sử dụng đầu dò trên NST 22: tín hiệu màu đỏ đánh dấu vào vị 
trí 22q11.2; tín hiệu màu xanh đánh dấu vào vị trí 22q13. Trên 2 NST số 22 mỗi NST mang 1 
cặp tín hiệu đỏ (22q11.2), 1 cặp tín hiệu xanh (22q13); trên 01 NST der(22)t(11;22): chỉ mang 

1 cặp tín hiệu đỏ (22q11.2)

 

22q11.2 

22q11.2 

22q13 

22q13 

 

                                
Hình 4. Kết quả kỹ thuật FISH, sử dụng đầu dò trên NST 11 tại vùng gene MLL vị trí 11q23. 

Đầu dò đánh dấu lần lượt vào đầu 3’ và 5’ của gene MLL bằng màu xanh và màu đỏ, do vậy tín 
hiệu thể hiện vùng gene MLL có màu cam là màu trộn lẫn giữa hai màu này 
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Kết quả: 3 cặp tín hiệu màu cam trong đó 2 cặp tín hiệu trên 2 NST số 11 vùng 11q23; 01 cặp tín 
hiệu 11q23 trên NST der(22)t(11;22)

Hình 5. a, b, c, d: đặc điểm bộ mặt bất thường; e,g: siêu âm tim hẹp eo động mạch chủ

IV. BÀN LUẬN
Cơ chế di truyền 

Chuyển đoạn NST t(11;22)(q23;q11) là 
chuyển đoạn NST không thuộc nhóm chuyển 
đoạn Robertsonian phổ biến nhất trong quần 
thể người. Những người mang chuyển đoạn 
này thường không có bất thường về kiểu hình 
vì tổng vật liệu di truyền không bị thay đổi. Tuy 
nhiên, những người mang chuyển đoạn cân 
bằng có nguy cơ sinh con mang bất thường 
NST, vô sinh hay gây sảy thai liên tiếp.6 Người 
mang chuyển đoạn cân bằng có thể sinh con 
không mang bất thường NST; mang chuyển 
đoạn NST cân bằng hoặc mang NST phát sinh 
(derivative chromosome - NST der), NST der là 
NST bất thường cấu trúc dạng nhân đoạn hoặc 
mất đoạn. Những cá thể mang bất thường cấu 
trúc NST dạng der này sẽ có biểu hiện kiểu hình 
bất thường, thông thường có tình trạng chậm 
phát triển tâm thần vận động và mắc các dị tật 
bẩm sinh.

Những cá thể mang NST phát sinh do 
chuyển đoạn NST 11 và NST 22: NST der(22)
t(11;22)(q23;q11) là kết quả của quá trình giảm 

phân tạo giao tử bất thường dạng 3:1, các biểu 
hiện kiểu hình do hậu quả của nhân đoạn NST 
11 vùng 11q23-qter và nhân đoạn NST 22 vùng 
22q10-q11.4,7,8

 

Cơ chế giảm phân tạo giao tử dạng 3:1, giao 
tử mang 24 hoặc 22 NST, do vậy thai sẽ mang 
47 hoặc 45 NST. Trong đa số các trường hợp 
thai sống tồn tại đến khi ra đời mang 47 NST. 
Trong đó có 2 dạng bất thường NST: thứ nhất 
cá thể mang trisomy từng phần của cả 2 NST 
chuyển đoạn (tertiary trisomy), thứ hai cá thể 
mang trisomy của 1 trong 2 NST chuyển đoạn 
(altechange trisomy). Những thai mang 45 NST 
vô cùng hiếm, hầu như chưa được báo cáo.

Đặc điểm lâm sàng
Các triệu chứng lâm sàng chính của người 

bệnh mắc hội chứng Emanuel1,3,9: chậm phát 
triển thể chất, chậm tăng trưởng trong thời kỳ 
bào thai, mức độ nặng hoặc trầm trọng; giảm 
khả năng vận động tinh, vận động thô. Trẻ có 
thể đứng được, tuy nhiên chỉ một số ít trẻ có 
khả năng đi lại do khó khăn trong việc phối hợp 
động tác; chậm phát triển trí tuệ mức độ nặng, 
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Hình 6. Các dạng giảm phân tạo giao tử của người mang chuyển đoạn cân bằng

chậm nói, rối loạn phát triển ngôn ngữ, thường 
chỉ nói được từ đơn.

Dị dạng sọ mặt: biểu hiện bộ mặt bất thường 
bao gồm tật đầu nhỏ, trán dô, dị dạng xương 
mũi, mũi tẹt, sống mũi dài và sâu. Bất thường 
vành tai, nụ thịt vành tai, có những trường hợp 
gặp dị tật nặng như mất thính lực. Khe hở vòm 
miệng gặp trên 50% số người bệnh. Có thể gặp 
dị tật đường hô hấp: nhuyễn thanh quản, dị 
dạng xoang phế quản…

Dị tật tim bẩm sinh: gặp  trên 60% người 
bệnh mắc hội chứng Emanuel, là nguyên nhân 
chính gây nên tình trạng nặng của người bệnh. 
Các dị tật thường gặp là: thông liên thất, thông 
liên nhĩ, tứ chứng Fallot, hẹp ống động mạch, 
teo van ba lá, teo động mạch chủ, dị dạng động 
mạch dưới đòn, hẹp tĩnh mạch cánh tay đầu 
trái và tĩnh mạch chủ.

Dị tật thận tiết niệu: dị tật thận tiết niệu gặp 
ở 30% người bệnh mắc hội chứng Emanuel, có 
thể là bất sản thận hoặc thiểu sản thận.

Dị tật cơ quan sinh dục: thường gặp ẩn tinh 
hoàn, tinh hoàn nhỏ, dương vật nhỏ, hẹp bao 
quy đầu ở trẻ trai. Ở trẻ gái có thể thấy dị dạng 
tử cung đôi.

 

Quadrivalent 
in gametocyte 
at melosis I 

Cell division 
of melosis I 

Chromosomes of 
other daughter cell 

Chromosomes of 
one daughter cell 

 

Tertiary trisomy, monosomy 

Tertiary trisomy Tertiary monosomy 

 

Interchange monosomy Interchange trisomy 

 

Interchange trisomy, monosomy 

 

Unbalanced Unbalanced 

Unbalanced Unbalanced 

Balanced Normal 

Adjacent-2 

Adjacent-1 

Alternate 

3:1 

 
2:2 

Dị tật cơ quan tiêu hoá: có thể gặp thoát vị 
hoành, thiểu sản hoặc dị tật cơ hoành. Sa hậu 
môn có hoặc không có đường rò gặp ở khoảng 
20% số người bệnh. Các dị tật khác của đường 
tiêu hoá ít gặp như: hẹp hậu môn, teo đường 
mật, bệnh Hirschsprung, bất thường tiểu thuỳ 
gan, tăng sinh đường mật ngoài gan, không có 
túi mật, rối loạn phản xạ nuốt, khó nuốt…

Dị tật hệ cơ xương: đa số các trường hợp 
đều có giảm trương lực cơ thời kỳ sơ sinh. 
Những bất thường khác hiếm gặp như: cong 
vẹo cột sống là biến chứng của giảm trương 
lực cơ, trật khớp háng bẩm sinh, dị tật bàn chân 
khoèo, dị tật bàn ngón tay, chân…

Dị tật mắt: thường gặp lác, cận thị. Hầu hết 
các người bệnh có thị lực bình thường.

Dị tật hệ thần kinh: hầu hết các người bệnh 
đều có đầu nhỏ. Các dị tật khác được báo cáo 
gồm: dị tật Dandy-Walker, cơn co giật, động 
kinh…

Suy giảm miễn dịch: bao gồm cả suy giảm 
miễn dịch globulin bẩm sinh, suy giảm miễn 
dịch phụ thuộc tuyến ức.

Những biểu hiện nặng thường xảy ra ở 
trong tháng đầu sau khi sinh, là nguyên nhân 
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Bảng 1. Đối chiếu các đặc điểm lâm sàng trên ca bệnh báo cáo

Hệ thống cơ quan Biểu hiện lâm sàng Ca bệnh báo cáo

1. Tăng trưởng và phát triển Chậm phát triển tâm thần vận 
động xuất hiện cả sau sinh và 
trong thời kì bào thai. Chậm 
phát triển ngôn ngữ

Cân nặng lúc sinh thấp hơn so 
với tuổi thai. 
Trẻ 22 tháng: chưa đứng được, 
chưa nói được từ đơn, chậm 
phát triển trí tuệ mức độ nặng.

2. Bất thường sọ mặt Dị tật đầu nhỏ, bộ mặt bất 
thường, dị tật vành tai. Khe 
hở vòm miệng, nhuyễn thanh 
quản, dị dạng đường hô hấp…

Đầu nhỏ, bộ mặt bất thường, 
trán dô, thừa vạt da cổ, cằm 
nhỏ, tụt ra sau, tai mọc thấp. 
Dị tật nụ thịt vành tai, 
rò luân nhĩ, 
viêm tai ứ dịch tái diễn nhiều 
lần.

3. Hệ thống thần kinh trung 
ương

Là dị tật thường gặp, biểu hiện 
hội chứng não bé gây co giật, 
động kinh, bất thường não chất 
trắng, chậm phát triển thể chất 
và vận động.

Động kinh, 
chậm phát triển tâm thần vận 
động.

4. Dị tật tim bẩm sinh Gặp trên 60% sốngười bệnh, 
biểu hiện thông liên thất, thông 
liên nhĩ, tứ chứng Fallot, hẹp 
thân động mạch chủ…

Hẹp eo động mạch chủ.

5. Dị tật hệ thống tiết niệu, sinh 
dục

Gặp trên 30% sốngười bệnh, 
biểu hiện bất sản thận, thiểu 
sản thận… Bất thường cơ quan 
sinh dục ngoài.

Giãn đài bể thận, 
dương vật nhỏ, 
ẩn tinh hoàn trái.

6. Bất thường cơ xương Là triệu chứng thường gặp, 
biểu hiện: giảm trương lực cơ, 
trật khớp háng bẩm sinh, dị tật 
bàn ngón tay, chân…

Giảm trương lực cơ, 
cong vẹo cột sống.

7. Suy giảm miễn dịch Suy giảm miễn dịch bẩm sinh Suy giảm miễn dịch bẩm sinh, 
biểu hiện nhiều đợt viêm đường 
hô hấp, viêm tai ứ dịch, viêm 
đường tiết niệu.

gây tử vong chủ yếu của người bệnh mắc hội 
chứng Emanuel. Mặc dù tỷ lệ tử vong của hội 
chứng này chưa được công bố nhưng cũng đã 

có nhiều y văn báo cáo những người bệnh này 
có đời sống lâu dài, đặc biệt là những người 
bệnh sống qua được giai đoạn trẻ nhỏ.4 
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8. Dị tật mắt Thường gặp, biểu hiện lác, cận 
thị…

Sụp mí hai bên, 
lác mắt trái, 
tắc lệ đạo hai bên.

Các kỹ thuật xét nghiệm di truyền có thể sử 
dụng để chẩn đoán hội chứng Emanuel bao 
gồm: 

 - Lập công thức Nhiễm sắc thể (Karyotype).
 - Lai huỳnh quang tại chỗ (Fluorescence In 

situ Hybridization -FISH): sử dụng các đầu dò 
đánh dấu trên NST 11q23 và NST 22q11.2.

 - Lai so sánh hệ gen (Microarray Comparative 
Genomic Hybridization - aCGH).

 - Khuếch đại đa đầu dò (Mutiplex Ligation 
dependent Probe Amplification - MLPA): sử 
dụng đầu dò P070-B2,P036-E1,P245 (MRC 
Hollan), bao gồm 15 đầu dò đánh dấu trên NST 
11 và NST 22.10 

Bảng 2. Các xét nghiệm di truyền dùng để chẩn đoán hội chứng Emanuel

Phương pháp Phát hiện bất thường NST Độ nhạy

Công thức NST der(22) 100%

FISH Nhân đoạn NST 11q23
Nhân đoạn NST 22q11

100% khi sử dụng cả 
hai loại đầu dò

aCGH Nhân đoạn NST 11q23 và NST 22q11 100%

MLPA Nhân đoạn NST 11q23 và NST 22q11 100%

Tư vấn di truyền
Tư vấn di truyền trong hội chứng Emanuel 

có vai trò rất quan trọng do hầu hết các trường 
hợp mắc hội chứng Emanuel có tính chất di 
truyền trong gia đình. Tư vấn di truyền giúp cho 
gia đình hiểu rõ nguy cơ sinh con mắc dị tật 
bẩm sinh hay nguy cơ sảy thai, lưu thai cho 
những lần mang thai tiếp, từ đó chủ động trong 
kế hoạch chẩn đoán di truyền trước sinh và 
quản lý điều trị người bệnh sau sinh. 

Nguy cơ của những thành viên trong gia 
đình

Bố mẹ của người bệnh
phân tích công thức NST của bố mẹ để 

phát hiện chuyển đoạn cân bằng NST 11 và 
NST 22. Hơn 99% các ca bệnh có bố hoặc mẹ 
mang chuyển đoạn cân bằng t(11;22)(q23;q11), 
những người này có kiểu hình bình thường.3,5,11 
Tỷ lệ người bệnh có mẹ mang chuyển đoạn 
NST cân bằng t(11;22) cao hơn có bố mang 

chuyển đoạn. 
Đa số các trường hợp bố mẹ người bệnh 

mang chuyển đoạn cân bằng t(11;22) được di 
truyền từ thế hệ trước.

Anh chị em ruột của người bệnh
những anh chị em ruột của người bệnh 

không có biểu hiện triệu chứng của hội chứng 
Emanuel có 50% nguy cơ mang chuyển đoạn 
cân bằng t(11;22) hoặc 50% không mang bất 
thường NST nào.

Nếu bố hoặc mẹ người bệnh mang chuyển 
đoạn cân bằng t(11;22), những lần sinh sau có 
thể sinh con mang các dạng công thức NST 
sau:

 - Không mang bất thường NST.
 - Mang NST der(22)t(11;22)(q23;q11).
 - Mang chuyển đoạn cân bằng t(11;22)

(q23;q11).
 - Sảy thai hoặc lưu thai do mang các bất 

thường NST 11 hoặc NST 22, hậu quả của các 
rối loạn giảm phân tạo giao tử.
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Những cặp bố mẹ có mang chuyển đoạn 
cân bằng khi sinh con, nguy cơ sinh con mang 
NST der(22) phụ thuộc vào bố hay mẹ là người 
mang chuyển đoạn NST: nguy cơ sinh con 
mang NST der(22) của những người nữ mang 
chuyển đoạn cân bằng t(11;22) cao hơn những 
người nam. 

Tổng nguy cơ sinh con mang NST der(22) 
của bố hay mẹ mang chuyển đoạn NST cân 
bằng lần lượt là 1.8% và 5.6%. Tổng nguy 
cơ gây sảy thai hoặc chết thai của bố hay mẹ 
mang chuyển đoạn NST cân bằng lần lượt là 
23% và 37%.

Con của người bệnh: chưa có y văn nào báo 
cáo về tình trạng con của những người bệnh 
mắc hội chứng Emanuel.

Các thành viên khác trong gia đình: những 
người anh chị em ruột của bố hay mẹ người 
bệnhcó nguy cơ mang chuyển đoạn cân bằng 
NST và có nguy cơ sinh con mang NST bất 
thường. Những người này cần được tư vấn di 
truyền, phân tích công thức NST để phát hiện 
chuyển đoạn cân bằng, từ đó tư vấn di truyền 
trước sinh nếu gia đình có nguy cơ sinh con 
mắc bệnh.

V. KẾT LUẬN
Hội chứng Emanuel là một hội chứng bệnh 

do bất thường nhiễm sắc thể gây nên. Đây là 
một hội chứng bệnh di truyền hiếm gặp. Đa số 
các trường hợp người bệnh có bố hoặc mẹ 
mang chuyển đoạn nhiễm sắc thể cân bằng, có 
kiểu hình bình thường. Bệnh có biểu hiện lâm 
sàng với các triệu chứng nặng nề ở nhiều cơ 
quan, gây chậm phát triển tâm thần vận động 
và đa dị tật bẩm sinh. Việc áp dụng các kỹ thuật 
xét nghiệm di truyền để chẩn đoán bệnh và xác 
định người mang chuyển đoạn nhiễm sắc thể 
cân bằng có ý nghĩa quan trọng trong quản lý 
điều trị người bệnh và tư vấn di truyền chẩn 
đoán trước sinh cho các gia đình có nguy cơ 
sinh con mắc bệnh. 
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Summary
EMANUEL SYNDROME: A CASE REPORT                                      

AT VIETNAM NATIONAL CHILDREN’S HOSPITAL
Emanuel syndrome is a rare genomic syndrome that is characterized by multiple anomalies 

and developmental disabilities (OMIM609029). Mental and developmental retardation are major 
clinical features. This syndrome is related to the presence of the supernumerary derivative 
chromosome originating from both chromosomes 11 and 22. Affected children are usually 
identified in the newborn period as the offspring of balanced (11;22) translocation carriers. 
We report a one-month-old boy with der(22)t(11;22)(q23;q11) chromosome, transmitted in an 
unbalanced fashion from his father. He has a severe mental disabilityand some congenital 
abnormalities. Cytogenetic revealed a karyotype 47,XY,+der(22)t(11;22)(q23;q11). To determine 
the origin and trait of this supernumerary derivative chromosome der(22), karyotyping of his 
parents was performed. The father was found to be a balanced carrier: 46,XY,t(11;22)(q23;q11).

Keywords: Emanuel syndrome, congenital abnormalities, supernumerary derivative 
chromosome 22: der(22)t(11;22)(q23;q11).


