QUY TRINH
23.249. XAC PINH CAC YEU TO VI LUQONG (PONG, KEM)

23.249. QUY TRINH PINH LUQNG PONG TRONG MAU
. NGUYENLY

Phuong phap: phuong phap so mau, do diém cudi, dudong phan tmg di 1én, Dibromo-
PAESA.Budc séng: 580 nm; Nhiét d6: 37°C: Tai pH 4.5, nguyén tir ddng duoc giai phong ra tir
cac protein mang va hinh thanh 1én phtrc hop Chelate vai 4-(3,5-Dibromo-2-pyridylazo)-N- ethyl—

N- sulfopropylamhne Viéc tang kha nang hap thu anh sang ctia phirc hop thi tuong ng véi nong
d6 cua tat ca lugng dong c6 trong mau bénh pham.

Il. CHUAN BI

1. Can b9 thwe hién: 01 Bac si hodc can bd dai hoc va 01 ky thuat vién chuyén nganh Hoa
sinh.
2. Phwong tién, hoa chat:

Phuong tién: hé théng may sinh hoa Olympus AU640, Beckman Coulter AU680

Thudc thir sin sang sir dung, hoa chét chudn, huyét thanh kiém tra chit luong 2 muc.

Diéu kién bao quan: hoa chat 6n dinh ¢ (2-22°C): tranh anh sang, dong nap hoa chat ngay
sau khi st dung. Tranh nhiém chéo: khong str dung thude thir néu ¢6 duc

- Céac loai dung dich hé théng khac: Wash solution,...

1. Nguoi bénh: Nguoi bénh duge giai thich va tu van trude khi thue hién XN, tot nhat
1a nhin 3n sang va ldy mau vao budi sang.

2. Phiéu xét nghiém: co dﬁy du thong tin vé bénh nhan bao gém ho tén, tudi, khoa
phong, chan doén, tinh trang mau, tén BS chi dinh, ngay gio chi dinh, ngay gio 1y mau, cac loai
thudc da st dung (néu co)...

III. CAC BUOC TIEN HANH

1. Liy mau bénh pham va xir Iy miu:

Bénh pham phai dugc 1ay dung ki thuat vao 6ng xét nghiém tiéu chuan. Co thé str dung 6ng
khong chdng dong hodc dng c6 chit chéng dong bang Li- Heparin

Bénh pham duoc nhdn tir cac khoa 1am sang va bo phan ldy mau phong kham. Nhan vién
nhan mau lay théng tin bénh nhan tir phan mém quan 1y Bénh vién, in va dan barcode vao dng
bénh pham, sau d6 cho ly tim 4000 vong trong 5 phut trude khi tién hanh k§ thuat.



Bao quan huyét thanh/huyét twong & 2- 8°C trong vong 14 ngdy, ¢ -20°C dugc 45 ngay. Ra
dong 1 1an. Pé bénh pham, chat chuan, QC & nhiét do phong (20- 25°C) va lac déu trudce khi tién
hanh xét nghiém.

2. Tién hanh k§y thuit

May xét nghiém, hoa chit da dugc chuén trude khi thuc hién phan tich. Can chuan lai sau 7
ngay hodc khi thay d6i 16 hoa chat. Kiém tra chét lugng nam trong giéi han cho phép. Hang ngay,
chay ndi kiém (QC) 2 mirc: muc binh thuong va khong binh thuong. Déi chiéu véi luat vé kiém
tra chat luong néu dat thi tién hanh phén tich mau .

Pua bénh phim vao phan tich theo protocol ctia may. Khi c6 két qua thi phan tich va d6i
chiéu vé6i phiéu xét nghiém, tra, luu két qua vao hé thong mang, in phiéu két qua xét nghiém va
tra két qua cho nguoi bénh dang thoi gian quy dinh.

P tuyén tinh: 1én téi 500 pg/dL (78.65 pmol/L). PO nhay: gidi han thap dé phat hién 3
ug/dL.

IV. NHAN PINH KET QUA
1. Gia tri tham chiéu:

1.1. Nong d¢ Cu trong huyét thanh: nong d6 Cu trong huyét thanh ngudi khoe manh binh
thuong thay doi theo do tudi: khi sinh thap, ting dan va sau d6 giam nhe vé murc twong d6i 6n
dinh:

Tré em:
<4thang: 8,9-46 ug/dL hay 1,4-7,2umol/L.
4-6 thang:  25-108 pg/dL hay 4-17 pumol/L.
7-12 thang: 51-133 pg/dL hay 8-21 umol/L.
1-5tudi:  83-152 pg/dL hay 13-24 umol/L.
6-9 tudi:  83-133 pg/dL hay 13-21 umol/L.
10-13 tudi: 83-121 pg/dL hay 13-19 umol/L.
14-19 tudi: Nam: 64-114 ug/dL hay 10-18 pmol/L
Nir:  70-159 pg/dL hay 11-25 pmol/L
Nguoi truong thanh: Nam: 70-140 pg/dL hay 11-22 pmol/L.
Nir:  76-152 pg/dL hay 12-24 pmol/L.
1.2. Nong d¢ Cu nwéc tiéu/ 24 h: Muc d6 Cu nude tiéu ngudi khoe manh 13 10-60 pg/ 24

1.3. Nong dé ceruloplasmin huyét thanh: ceruloplasmin huyét thanh ngudi khoe manh 1a:



< 5 ngay tudi: 5-40 mg/dL hay 0,05-0,4 g/L.
> 1 tudi: 20-60 mg/dL hay 0,2-0,6 g/L.
Nguoi trudng thanh:15-60 mg/dL

2. 'Y nghia 1am sang

Pong 1a mot kim loai vi lwong can thiét cho co thé dé gan vao enzyme. Cac enzyme nay co
vai tro trong diéu tiét su chuyén hoa sét, hinh thanh cac mé lién két, san sinh ning lugng ¢ murc
d6 té bao, san xuat melanin (sac t6 tao mau da) va chirc nang cta hé than kinh. Pong c6 trong
nhiéu loai thuc phém nhu céc loai hat, s6 ¢6 la, nAm, so0, ngl cdc nguyén hat, trai cay séy kho va
gan. Udng nude c6 thé c6 ddng khi nd chay qua dng dong. Thong thudng, co thé hap thy dong tir
thirc an & rudt, dong dugc gan véi protein trd thanh dang khong ddc va van chuyén dén gan. Gan
Iwu trit mot s6 dong va phan 16n con lai duoc gan vdi mot protein khac 1a apoceruloplasmin dé
tao thanh enzyme ceruloplasmin. Khoang 95% ctia déng trong mau duoc gan vao ceruloplasmin
va phan con lai dugce gan véi cacprotein khac nhu albumin. Chi mdt luong nhé Cu trong mau &
dang tu do. Pong tham gia duy tri chirc nang binh thudng cta nhiéu enzyme nhu cytochrome ¢
oxidasetrong phtc hop IV trong chudi van chuyén dién tir trong ty thé, ceruloplasmin,
Cu/Zn superoxide dismutase va cac amine oxidase. Cac enzyme nay xuc tac cho qua trinh
phosphoryl oxy hoa, van chuyén sat, chdng oxy hoa, trung hoa cac gdc tu do va tong hop cac chét
dan truyén than kinh. Gan ddo thai déng du thira theo duwong mat, xudng rudt dé duge dao thai
theo dudng phan va mot phan duogc bai tiét theo dudng nudc tiéu. Hai bénh di truyén lién quan
dén r6i loan chuyén hoa Cu dugc nghién ctiu rong rai nhét & nguoi la bénh Wilson va bénh
Menkes’:

Chi dinh xét nghiém Cu va Ceruloplasmin

- Mot hodc nhiéu xét nghi¢m déng duoc chi dinh cung véi ceruloplasmin khi mot nguoi nao
d6 c6 dau hiéu va triéu ching bi nghi c6 thé 1a do bénh Wilson, qua tai ddng hodc ngd doc dong.
Nhitng d4u hiéu va triéu ching qua tai dong c6 thé bao gom:

+ Thiéu mau + Buodn non, dau bung
+ Vang da + Mét moi
+ Thay d6i hanh vi + Bon chon (tremors)

+ Kho di bo va/ hodc nudt + Loan truong luc co (dystonia)

- Cac xét ngh’iém déqg cﬁngqcé thé duoc chi dinh khi mot nguoi co dAu hiéu va triéu ching
co thé 1a do su thi€u hut dong, chang han nhu:

+ C6 mot s6 bat thuong thap ctia bach cau trung tinh, mot loai té bao mau trang (bach cau)

+ Loang xuong

+ Thiéu méau


https://en.wikipedia.org/wiki/Cytochrome_c_oxidase
https://en.wikipedia.org/wiki/Cytochrome_c_oxidase

+ It gap hon, cac triéu ching than kinh va lam cham ting truéng o tré em

- Céc xét nghiém dong con c6 the duge chi dinh dinh ky dé theo ddi dién bién ciia bénh hogc
hi€u qua diéu tri.

- Sinh,thié’t gan Qé dinh luong dong trong gan c6 thé duoc chi dinh dé danh gia thém du trix

dong khi két qua vé dong va ceruloplasmin khong binh thuong hoac khong ro rang.

- Xét nghiém ddng phai duoc danh gia trong bénh canh nhat dinh va thuong phai dugc so
sanh vé1 mue do ceruloplasmin.

Bénh Wilson:

Wilson 14 bénh gay ra do rdi loan di truyén nhiém séc thé thuong cua chuyén hoa dong dugc
dic trung boi su ling dong qua nhiéu dong trong cic mo, chu yéu 1a & gan va ndo. Bénh Wilson
thudng giy tir vong néu khong duoc phat hién va diéu tri kip thoi ngay khi xuat hién triéu ching.

Trong bénh Wilson, ddng huyét thanh co t}}e giam hodc binh thuong, qong tu do huyét thanh
tang, ceruloplasmin giam hodc binh thuong, dong nudc tiéu/ 24 h tang rat cao, trong khi dong
trong gan co the tang (> 250 pg/g trong lugng gan kho) hodc binh thudng, tuy thudc vao vi tri
sinh thiét.

Khi dugc diéu trj bénh Wilson véi cac thude tao phic voi dong (chelators) dé lam giam
luong déng qua tai trong gan, luong dong dao thai trong nudc tiéu 24 gid cua nguoi do co thé cao
cho dén khi du trit dong trong co thé giam, mic d6 dong huyét thanh va dong nudc tiéu 24 gid
dan tro vé binh thuong Khi duoc diéu tri mot bénh lién quan dén thiéu hut dong bang viée cung
cap dong qua dudng udng hodc tiém tinh mach, néu muc do déong huyét thanh tangdan lén co
nghia 1a bénh nhan c6 dap ung véi diéu tri.

Ngé dic dong:

Trong ngd doc dong, dong huyét thanh thuong ting, dong tu do trong huyét thanh ting,
ceruloplasmin ting, dong trong nudc tiéu ting, trong khi dong trong gan c6 thé tang hodc binh
thuong.

Bénh Menkes:

Hoi chung toc di thuong Menkes (Menkes kinky hair syndrome), con goi 1a bénh Menkes,
1a mot bénh cua sy van chuyén dong, 1a mot rdi loan di truyén hiém gip gy ra su thiéu hut dong.
Hoi chimg nay bi gay nén boi cac dot bién trén gen ATP7A nam trén nhiém sic thé X. Bénh duoc
truyén tor mot gen 1an dot bién lién két v6i nhidm sic thé X cua cha me sang con. Diéu nay co
nghia rang chi cac bé géi bi ké thira hai ban sao ciia gen dot bién méi bi bénh. Vi nam gidi chi co
mot nhiém séc thé X nén ho c6 thé mang gen néu cac dot bién co mit trén nhiém sic thé X. Cac
dot bién nay dan dén sy phan phdi dong trong co thé khong dong déu, 1am cho dong co thé tich
ty trong cac mo rudt va than, dan dén su thiéu hut déng trong cac co quan khac nhu nao. Céc triéu
chtng cua hoi chimg nay thuong phat trién & giai doan so sinh va nhiéu tré em chét & d6 tudi tré.
Céc dau hiéu va triéu chirng bao gé)m toc thua, mau do hoe, dé g?ly, cham phat trién, suy giam hé
than kinh, yéu co va co giat. Ty 1& mic hoi chimg nay 1a khoang 1/ 100.000 tré so sinh.



Trong bénh Menkes, tit ca cac thong s6 vé chuyén hoa dong déu giam: dong huyét thanh
thuong giam, ddng tu do trong huyét thanh giam, ceruloplasmin giam, déng trong nudc tiéu giam
va dong trong gan cling giam.

Thiéu hut dong: tit ca cac thong sd vé chuyén hoa dong ciing déu giam: dong huyét thanh
thudng giam, ddng tu do trong huyét thanh giam, ceruloplasmin giam, ddng trong nudce tiéu giam
va dong trong gan ciling giam.

V. NHUNG SAI SOT VA XU TRi

- Khéng sir dung mau bénh pham bi v& hong cau, duc do tang lipid. Cac mau nay 1a nguyén
nhan dan dén két qua XN bij sai léch.

- Céc thudc nhu carbamazepin va phenobarbital ¢6 thé 1am ting luong dong trong mau.

- Nong d6 dong huyét thanh ciing c6 thé ting trong viém khop dang thap (rheumatoid
arthritis), trong mot s6 ung thu va giam khi hap thu kém, chang han nhu trong bénh xo hé thong
(cystic fibrosis); ting & nhimg ngudi bi viém hoic nhiém khuén, trong thoi ky thai nghén, khi sir
dung estrogen hodc thudc tranh thai.

- M6t ché d6 an udng binh thuong co thé dap Gmg yéu cau vé ddng cta co thé. Vi vay, viéc
bd sung dong thuong khong can thiét.



