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TÓM TẮT18 

Ung thư vú và buồng trứng di truyền liên 

quan đến BRCA1 và BRCA2 (HBOC) được đặc 

trưng bởi sự gia tăng nguy cơ ung thư vú ở nữ và 

nam, ung thư buồng trứng (bao gồm cả ung thư 

ống dẫn trứng và ung thư phúc mạc nguyên phát) 

và ở mức độ thấp hơn là các bệnh ung thư khác 

như ung thư tuyến tiền liệt, ung thư tuyến tụy và 

khối u ác tính chủ yếu ở những người có biến thể 

gây bệnh BRCA2. Nguy cơ phát triển một bệnh 

ung thư liên quan khác nhau tùy thuộc vào việc 

HBOC là do biến thể gây bệnh BRCA1 hay 

BRCA2 gây ra. Tại bệnh viện Ung Bướu 

TP.HCM trong năm qua đã thực hiện khảo sát 

tình trạng đột biến gen BRCA1/2 liên quan đến 

ung thư vú và ung thư buồng trứng. Chúng tôi 

tiến hành mô tả cắt ngang 21 trường hợp ung thư 

vú và 19 trường hợp ung thư buồng trứng được 

khảo sát tình trạng đột biến gen BRCA1/2 tại 

bệnh viện và đối chiếu trên các đặc điểm lâm 

sàng điều trị của bệnh nhân. 

Từ khóa: đột biến gen BRCA1/2, ung thư 

vú, ung thư buồng trứng, HBOC. 
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SUMMARY 

INITIAL ANALYSIS ON BRCA1/2 

GENE MUTATION AND CLINICAL 

COMPARISON IN BREAST AND 

OVARIAN CANCER PATIENTS AT HO 

CHI MINH CITY ONCOLOGY 

HOSPITAL 

Hereditary breast and ovarian cancers 

associated with BRCA1 and BRCA2 (HBOC) 

are characterized by an increased risk of breast 

cancer in women and men, ovarian cancer 

(including fallopian tube ovarian cancer, primary 

peritoneal cancer) and to a lesser extent other 

cancers such as prostate cancer, pancreatic 

cancer, and melanoma mainly in those with the 

pathogenic variant BRCA2. The risk of 

developing an associated cancer varies depending 

on whether HBOC is caused by the pathogenic 

variant BRCA1 or BRCA2. At Ho Chi Minh City 

Oncology Hospital in the past year, we have been 

carried out on the status of mutations in the 

BRCA1/2 gene related to breast and ovarian 

cancer. We conducted a cross-sectional 

description of 21 breast cancer cases and 19 

ovarian cancer cases surveyed for BRCA1/2 gene 

mutations status at the hospital and compared the 

clinical characteristics of the patients.  

Keywords: BRCA1/2 gene mutations, breast 

cancer, ovarian cancer, HBOC. 
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I. ĐẶT VẤN ĐỀ 

Ung thư vú và buồng trứng di truyền liên 

quan đến BRCA1 và BRCA2 (HBOC) được 

đặc trưng bởi sự gia tăng nguy cơ ung thư vú 

ở nữ và nam, ung thư buồng trứng (bao gồm 

cả ung thư ống dẫn trứng và ung thư phúc 

mạc nguyên phát) và ở mức độ thấp hơn là 

các bệnh ung thư khác như ung thư tuyến 

tiền liệt, ung thư tuyến tụy và khối u ác tính 

chủ yếu ở những người có biến thể gây bệnh 

BRCA2. Nguy cơ phát triển một bệnh ung 

thư liên quan khác nhau tùy thuộc vào việc 

HBOC là do biến thể gây bệnh BRCA1 hay 

BRCA2 gây ra 

Tại Việt Nam, theo GLobocan 2020, ung 

thư vú đứng hàng đầu về số ca mới mắc 

chiếm tỉ lệ 25.8% trong các loại ung thư ở nữ 

giới ở các độ tuổi. Như vậy, làm sao để phát 

hiện sớm ung thư vú để giảm thiểu số ca có 

nguy cơ mắc cũng như có thể phát hiện ở 

giai đoạn sớm hoặc rất sớm. Vì vậy, vai trò 

của việc đẩy mạnh tầm soát và tư vấn di 

truyền giữ yếu tố then chốt trong vấn đề này. 

Ung thư di truyền là một hướng đi mới tại 

Việt Nam nhằm 2 mục tiêu chính để dự 

phòng và điều trị. Tuy nhiên trên thế giới, 

việc tầm soát ung thư di truyền đã được triển 

khai gần 20 năm nhưng đến năm 2013, lĩnh 

vực này đã được đẩy mạnh nhờ vào việc phát 

hiện sớm nguy cơ ung thư vú của diễn viên 

Angeline Jolie về nguy cơ ung thư khi phát 

hiện có đột biến dòng mầm trên BRCA1/2. 

Nguy cơ mắc ung thư vú 87% và ung thư 

buồng trứng là 50%.  

Trở lại với lĩnh vực điều trị ung thư với 

các mục tiêu cụ thể từ các cấp độ khác nhau 

tùy thuộc vào giai đoạn sớm hay giai đoạn 

muộn nhắm có thể chữa khỏi hay tăng thời 

gian sống còn trong một chất lượng sống tốt 

nhất đối với các bệnh nhân ung thư. Việc 

điều trị cần cân bằng giữa yếu tố lợi ích của 

liệu pháp mang lại và nguy cơ độc tính trên 

bệnh nhân. Trong những năm gần đây, cá thể 

hóa điều trị dựa vào yếu tố sinh học phân tử 

là một yếu tố tiên quyết cho việc lựa chọn 

phương thức điều trị toàn thân phù hợp và 

dấu ấn tiên đoán BRCA1/2 trong ung thư vú 

và ung thư buồng trứng đã dẫn đường cho 

việc chọn lựa các liệu pháp nhắm trúng đích 

phù hợp với từng bệnh nhân cụ thể nhằm 

mang lại hiệu quả điều trị. 

Tại bệnh viện Ung Bướu TP.HCM trong 

năm qua đã thực hiện khảo sát tình trạng đột 

biến gen BRCA1/2 liên quan đến ung thư vú 

và ung thư buồng trứng.  

 

II. KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 

Chúng tôi tiến hành nghiên cứu cắt ngang 

mô tả 21 trường hợp ung thư vú và 19 trường 

hợp ung thư buồng trứng được khảo sát tình 

trạng đột biến gen BRCA1/2 tại bệnh viện và 

đối chiếu trên các đặc điểm lâm sàng điều trị 

của bệnh nhân trong thời gian từ tháng 

6/2022 đến tháng 11/2022. Chúng tôi có tổng 

cộng 40 bệnh nhân được thực hiện khảo sát 

gen BRCA1/2, bao gồm 21 bệnh nhân ung 

thư vú và 19 bệnh nhân ung thư buồng trứng. 

Các mẫu thử được thực hiện trên mẫu máu 

gồm 26 bệnh nhân và mẫu mô là 14 bệnh 

nhân. Độ tuổi trong nghiên cứu thực hiện < 

40 tuổi 8 bệnh nhân, từ 40-50 tuổi 11 bệnh 

nhân và trên 50 tuổi là 21 bệnh nhân 

Bảng 1: Phân bố theo tỉ lệ ung thư vú 

và ung thư buồng trứng 

Ung thư n=40 (%) 

Ung thư vú 21(46,5) 

Ung thư buồng trứng 19(53,5) 

 Chúng tôi ghi nhận kết quả từ việc khảo 

sát 40 bệnh nhân này với 1 bệnh nhân ung 

thư vú có đột biến và 3 bệnh nhân ung thư 

buồng trứng đều có đột biến BRCA1 với 

biến thể gây bệnh chiếm trên 50 %.  
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Chúng tôi dẫn chứng 1 trường hợp bệnh 

nhân 55 tuổi ung thư buồng trứng FIGO IIIC 

với giải phẫu bệnh là carcinôm tuyến tiết 

dịch trong. Bệnh nhân đã được tiếp cận điều 

trị lần lượt phẫu thuật cắt 2 phần phụ (tháng 

1 năm 2021), điều trị toàn thân bằng bộ ba 

Paclitaxel - Carboplatin – Bevacizumab. Sau 

điều trị toàn thân được cắt tử cung - mạc nối 

lớn (tháng 7 năm 2021) và điều trị duy trì 

Bevacizumab đủ 22 chu kỳ (dứt tháng 10 

năm 2022). Tháng 11 năm 2022 bệnh tiến 

triển với tình trạng carcinomatosis và 

CA12.5 tăng cao. Bệnh nhân được tiến hành 

khảo sát tình trạng BRCA1/2 với kết quả ghi 

nhân có đột biến BRCA1: c.1016del 

(p.Lys339ArgfsTer2) với 65.96% gây bệnh. 

Đối với trường hợp lâm sàng này lựa chọn 

điều trị tiếp theo có thể sử dụng ức chế 

PARP kết hợp với hóa trị.    

    

 
Hình 1: Kết quả đột biến gen BRCA1/2 

Liên quan đến trường hợp lâm sàng thứ 2 

bệnh nhân nữ 59 tuổi chẩn đoán ung thư 

buồng trứng FIGO III với giải phẫu bệnh là 

carcinôm tuyến Grad 3 di căn mạc nối lớn. 

Bệnh nhân được phẫu thuật cắt mạc nối lớn 

(tháng 5 năm 2022) với đánh giá không phẫu 

thuật tối ưu, hóa trị Paclitaxel - Carboplatin 

được 04 CK (dứt tháng 8 năm 2022) và tiến 

hành cắt tử cung kèm 2 phần phụ (tháng 9 

năm 2022). Điều trị toàn thân sau phẫu thuật 

gồm hóa trị Paclitaxel - Carboplatin - 

Bevacizumab (chu kỳ 7 tháng 11 năm 2022). 

Bệnh nhân phát hiện bệnh tiến triển với CT-

scan ghi nhận đa nốt gieo rắc phúc mạc và 

tiến hành xét nghiệm BRCA1/2  và phát hiện 

tình trạng đột biến BRCA1  c.4997dupA 

(p.Tyr1666fs) với 55.89% gây bệnh. Dựa 

vào kết quả này việc điều trị được tiến hành 

hóa trị +/- PARPi. 

 

 
Hình 2: Kết quả đột biến gen BRCA1/2 
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III. BÀN LUẬN VÀ KẾT LUẬN 

Trong điều trị ung thư vú bằng ức chế 

PARP, các kết quả trên thế giới đã phê duyệt 

các chỉ định điều trị đối với bệnh nhân có 

tình trạng đột biến BRCA1/2, các kết quả từ 

các thử nghiệm lâm sàng đã được áp dụng tại 

Việt Nam theo phác đồ hướng dẫn điều trị 

của Bộ Y Tế cho việc sử dụng ức chế PARP. 

Các chỉ định này dựa trên các kết quả từ 

nghiên cứu OlympiAD với olaparib so với 

điều trị chuẩn trên ung thư vú di căn có tình 

trang đột biến dòng mầm BRCA1/2 nhóm 

sinh học HER-2 âm tính cho kết quả khích lệ 

giảm 42% nguy cơ bệnh tiến triển hoặc tử 

vong. Trong điều trị ung thư buồng trứng, 

các kết quả từ SOLO-1/2/3 với tỉ lệ PFS 3 

năm đạt đến 60%. Trong ngiên cứu PAOLA-

1 điều trị duy trì Olaparib và bevacizumab 

cho kết quả với trung vị OS đạt 75,2 tháng, 

trên 5 năm đối với bệnh nhân ung thư buồng 

trứng di căn xa.  

Trong bài báo này, chúng tôi chỉ giới hạn 

mô tả 2 trường hợp lâm sàng ung thư buồng 

trứng có liên quan đến tình trạng đột biến 

gen BRACA1/2. Trong thời gian tới, chúng 

tôi hướng đến tổng kết về tình trạng đột biến 

gen BRCA1/2 và đối chiếu trên lâm sàng của 

từng nhóm bệnh lý ung thư vú và ung thư 

buồng trứng trong thời gian từ năm 2023-

2027 nhằm có một dữ liệu đời thực liên quan 

đến ung thư và di truyền. 

Trong kỉ nguyên của điều trị y khoa 

chính xác dựa vào từng đặc điểm sinh học 

phân tử bệnh nhân, việc cá thể hóa điều trị 

dựa vào các đột biến dẫn đường như 

BRCA1/2 trong ung thư vú và buồng trứng là 

lựa chọn để điều trị với ức chế PARP. Sự 

phối hợp đa chuyên khoa, đa mô thức và tầm 

quan trọng của việc chẩn đoán của giải phẫu 

bệnh và sinh học phân tử là yếu tố tiên quyết 

cho việc quyết định điều trị trong thực hành 

lâm sàng.  
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