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TÓM TẮT 
Ty thể là nhà máy năng lượng cho cơ thể 

chúng ta. Mỗi một tế bào có khoảng vài nghìn ty 
thể. Nhiệm vụ của nhà máy này là thực hiện quá 
trình hô hấp tế bào để chuyển hóa các chất từ 
thức ăn đã hấp thụ thành nguồn năng lượng. 
Nghiên cứu về bệnh ty thể đã được thực hiện từ 
những năm 1960 của thế kỷ trước, 1965 - 1971 
Petra Kaufmann và cộng sự đã nghiên cứu 
thuần tập 35 gia đình có di truyền theo mẹ trong 
hội chứng MELAS. Năm 2015 M Magner và 
cộng sự có nghiên cứu lâm sàng về đột biến Ty 
thể. Năm 2014, Ninh Thị Ứng (Bệnh viện Nhi 
Trung ương.) có báo cáo về thoái hóa thần kinh 
trên bệnh Ty thể. Tỷ lệ mắc bệnh Ty thể khoảng 
1/5000 người. Bệnh có thể xuất hiện ngay sau 
khi sinh hoặc phát triển sau này. Bệnh Ty thể 
chủ yếu ảnh hưởng đến não, mắt, thận, tim, 
cơ… và đặc biệt nghe kém xuất hiện ở hầu hết 
các bệnh Ty thể. Ty thể là bệnh di truyền theo 
mẹ, nghe kém do bệnh Ty thể có thể điều trị 
được bằng cấy ốc tai điện tử. 

Từ khóa: Hearingloss, Mytochrondrial, bệnh 
Ty thể… 

SUMMARY 
OVERVIEW ABOUT HEARING LOSS IN 

MITOCHRONDRIAL 
Hearing impairment is common in patients 

with mitochondrial disorders, affecting over half 
of all cases at some time in the course of the 
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disease. In some patients, deafness is only part 
of a multisystem disorder. Although 
approximately 1 in 500 children are born with 
impaired hearing, sudden or progressive forms 
of hearing loss can manifest at any age. Hearing 
impairment following cochlear damage due to 
noise trauma, ototoxicity or age-related cochlear 
degeneration was linked to a common 
pathogenesis involving the formation of reactive 
oxygen species. We reported also a case of 
MELAS patient with sensorineural hearing ss, in 
which cochlear implantation greatly contributed 
to the patient's quality of life.  

Keywords: Hearingloss, Mytochrondrial. 
ĐẶT VẤN ĐỀ 
Các bệnh về ty thể là những rối loạn do suy 

giảm chức năng của chuỗi hô hấp trong ty 
thể. Lỗi di truyền có thể ảnh hưởng đến cả DNA 
ty thể (mtDNA) và DNA hạt nhân (nDNA) [1]. 

Ty thể có hệ DNA riêng (mtDNA) khác biệt 
với hệ DNA nằm trong nhân tế bào (DNA cá 
thể). mtDNA ở người là DNA vòng, mạch đôi dài 
16.6kb và mã hóa chho 13 loại protein (là các 
đơn vị tham gia vào chuỗi hô hấp). 

Đột biến MtDNA được phân loại là do sự mất 
đoạn hoặc lặp đoạn hoặc là đột biến lẻ tẻ, hoặc 
đột biến điểm và được di truyền từ mẹ có liên 
quan đến các gen chịu trách nhiệm tổng hợp 
protein (rRNA hoặc tRNA) [2]. Sự biểu hiện kiểu 
hình của đột biến mtDNA phụ thuộc vào gen bị 
ảnh hưởng, sự phân bố mô của nó và sự phụ 
thuộc khác nhau của các cơ quan và mô khác 
nhau tùy vào nguồn cung cấp năng lượng của ty 
thể. Có thể ảnh hưởng đến thị giác, thính giác, 
tim, hệ thần kinh trung ương (CNS), và cơ 
xương là những mô thường gặp.  
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Suy giảm thính lực thường gặp ở những 

bệnh nhân bị rối loạn ty thể, ảnh hưởng đến hơn 
một nửa số trường hợp bị bệnh Ty thể [3]. Mặc 
dù, con đường chung cuối cùng gây mất thính 
lực được cho là liên quan đến sự thiếu hụt ATP 
thứ phát sau khiếm khuyết sinh hóa của chuỗi 
hô hấp, biểu hiện lâm sàng của bệnh điếc ty thể 
thay đổi đáng kể, cả về đặc điểm lâm sàng liên 
quan và cơ chế bệnh sinh.  

Hơn 50 % trẻ nghe kém bẩm sinh là do di 
truyền, trong đó 80% bệnh Ty thể gây suy giảm 
thính lực [4]. Nghe kém di truyền có thể xuất hiện 
đơn thuần nhưng cũng có thể nằm trong hội 
chứng. Đã có hơn 60 bệnh Ty thể được phát 
hiện có liên quan đến khiếm thính.  

Đột biến A3243G của gen ty thể là nguyên 
nhân thường gặp gây ra bệnh tiểu đường và 
điếc di truyền từ mẹ. 

Hội chứng MELAS do đột biến gene Ty 
thể. Phân tích phân tử cho thấy sự hiện diện 
của đột biến dị nguyên ADN ty thể A3243G. 
Lâm sàng biểu hiển tiểu đường, tăng acid 
Lactic máu, phì đại cơ tim, yếu cơ, dáng đi lảo 
đảo và nghe kém. Hiện nay, tỷ lệ nghe kém 
đang ngày càng tăng lên trong cộng đồng, 
trong đó có một phần không nhỏ do bệnh Ty 
thể. Do đó, chúng tôi tiến hành nghiên cứu này 
nhằm mục tiêu tìm hiểu mối liên quan giữa 
nghe kém và bệnh Ty thể. 

 

ĐỐI TƯỢNG, PHƯƠNG PHÁP NGHIÊN CỨU 
1. Đối tượng nghiên cứu 
Các tài liệu viết về bệnh Ty thể: Các bài báo, 

kết quả nghiên cứu về mối liên quan về bệnh Ty 
thể với nghe kém được đăng trên tạp chí trong 
và ngoài nước thông qua từ khóa hearingloss, 
MELAS, Mitochrondrial cause 
hearingloss...bệnh Ty thể...Những bài giảng liên 
quan đến chủ đề nghe kém và Ty thể của các 
tác giả trong và ngoài nước. 

2. Phương pháp nghiên cứu 
Nghiên cứu mô tả, phân tích gộp. 
3. Đạo đức nghiên cứu 
Là nghiên cứu tổng quan, số liệu thu thập 

trung thực, khách quan, có trích dẫn nguồn rõ 
ràng… 

KẾT QUẢ NGHIÊN CỨU 
1. Ảnh hưởng của Aminoglycoside đến 

đột biến gene Ty thể 
Điếc di truyền từ mẹ do đột biến A1555G 

trong gen 12 s rRNA, MTRNR1 [5,16]. Việc sử 
dụng streptomycin và ở mức độ thấp hơn là các 
kháng sinh aminoglycoside khác có thể gây mất 
thính lực ở những người nhạy cảm về mặt di 
truyền. 

Năm 2013, Qinjun Wei và cộng sự xác định 
được mối liên quan giữa Aminoglycoside và mất 
thính lực do đột biến C 1494 T trong gene 12S 
trong 2 gia đình người Trung Quốc.  

2. Đột biến gene Ty thể trong điếc không 
hội chứng 

Nghe kém không hội chứng liên quan đến đột 
biến mtDNA thường tiến triển và đối xứng, chủ 
yếu liên quan đến dải tần số cao [19]. 

 Đối với mất thính lực không do hội chứng, 
hầu hết các biến thể gây bệnh đã được xác định 
trong gen MT-RNR1 hoặc gen tRNA serine 1 
(MT-TS1) được mã hóa ty thể [19].  

A1555G trong MT-RNR1 là đột biến không 
hội chứng phổ biến nhất. Ngoài ra, đột biến 
DNA ty thể A8296G gây nghe kém đơn thuần[18]. 

3. Đột biến gene Ty thể trong điếc trong 
hội chứng 

Tần suất điếc trong các hội chứng do đột 
biến gene Ty thể: 

Hội chứng MERRF: A 8344 G. Thần kinh, cơ, 
nghe kém 21%. 

Hội chứng PEO (Progressive External 
Ophthalmoplegia), Đột biến A 3243 G 14%. 

Hội chứng MNGIE đột biến TYMP 
(Mitochrondial Neurogastrointestial 
Encephalomyopathy) 10%. 

Hội chứng MIDD A 3243 G (Maternally 
inherited diabetes and deafness) 14%. 
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Hội chứng MELAS A 3243 G (Mitochrondial 
encepalomyopathy Lactic acidosis and stroke) 
41%. 

4. Đột biến Ty thể và Ốc tai điện tử  
Các nghiên cứu chỉ ra rằng, ốc tai điện tử có 

hiệu quả trên bệnh nhân nghe kém bị bệnh Ty 
thể. 

BÀN LUẬN 
1. Aminoglycoside gây đột biến gene Ty 

thể 
Streptomycin và các dẫn xuất 

aminoglycoside thường được dùng để điều trị 
bệnh lao và các bệnh nhiễm trùng nguy hiểm 
khác; những loại thuốc này có thể làm thay đổi 
chức năng thính giác và/hoặc tiền đình. Các đột 
biến trong DNA ty thể có liên quan đến quá mẫn 
với aminoglycoside; nhiều nghiên cứu được 
thực hiện ở nhiều quốc gia và tộc người khác 
nhau đx chỉ ra rằng aminoglycoside đã được kê 
đơn bất cẩn trong nhiều năm và đã gây ra 
những hiểm họa khôn lường. Các tác giả đã 
điều tra các đột biến "điểm nóng" được mô tả có 
tiền sử dung thuốc là nguyên nhân gây ra các 
biến đổi tai trong[2,4,5]. 

Những loại thuốc này được biết là có tác 
dụng kháng khuẩn ở cấp độ vị trí giải mã của 
tiểu đơn vị ribosom nhỏ, gây ra hiện tượng mã 
hóa sai hoặc kết thúc sớm quá bên trình tổng 
hợp protein [6]. Suy giảm thính lực chủ yếu là tần 
số cao và có thể là một. Các yếu tố nguy cơ gây 
độc với tai của aminoglycoside bao gồm điều trị 
kéo dài hơn 7 ngày, nồng độ trong huyết thanh 
cao, tiếp xúc với aminoglycoside trước đó, tiếp 
xúc với tiếng ồn hàng ngày. Một số đột biến 
trong gen MTRNR1 mã hóa rRNA 12S 
(961delT/insC, T1095C, C1494T, A1555G, và 
có thể là A827G, T1005C và A1116G) và có thể 
cả đột biến (G7444A) trong sự chồng chéo gen 
COI / MTTS1 có thể góp phần gây mất thính 
giác do độc tố [7-11]. Các đột biến MTRNR1 có 
thể làm thay đổi cấu trúc thứ cấp của phân tử 
rRNA 12S, để nó giống với cấu trúc vi khuẩn 
của nó, rRNA 16S, gần hơn. Vì phân tử rRNA 
16S của vi khuẩn là mục tiêu của tác động 
aminoglycoside, điều này có thể giải thích tác 
động tích lũy của các đột biến MTRNR1 này và 
việc sử dụng aminoglycoside [12]. Mất thính giác 
thần kinh cảm giác do Ty thể (SNHL) cũng liên 
quan đến đột biến A7445G, 7472insC, T7510C 
và T7511C trong gen tRNASer (UCN), 
MTTS1[13]. 

2. Suy giảm thính lực thường gặp ở 
những bệnh nhân bị rối loạn ty thể 

Suy giảm thính lực thường gặp ở những 
bệnh nhân bị rối loạn ty thể ảnh hưởng đến hơn 

một nửa số trường hợp tại một số thời điểm 
trong quá trình bệnh [3]. Mặc dù con đường 
chung cuối cùng gây mất thính lực được cho là 
liên quan đến sự thiếu hụt ATP thứ phát sau 
khiếm khuyết sinh hóa của chuỗi hô hấp, biểu 
hiện lâm sàng của bệnh điếc ty thể thay đổi 
đáng kể, cả về đặc điểm lâm sàng liên quan và 
tiền sử tự nhiên. Ở một số bệnh nhân, điếc chỉ 
là một phần của rối loạn đa hệ, thường liên 
quan đến hệ thần kinh trung ương, hệ thần kinh 
cơ hoặc các cơ quan nội tiết; trong những 
trường hợp khác, điếc có thể biểu hiện một đặc 
điểm của bệnh rối loạn sắc tố [4]. 

Suy giảm thính lực là một đặc điểm chung 
của bệnh lý ty lạp thể, riêng lẻ hoặc là một phần 
của rối loạn đa hệ phức tạp, với ốc tai mang dấu 
hiệu của bệnh lý. Cuối cùng, tất cả các dạng 
điếc ty thể đều phát sinh do khiếm khuyết chuỗi 
hô hấp gây suy giảm ATP, nhưng không rõ tại 
sao thính giác lại bị ảnh hưởng ưu tiên ở một số 
rối loạn ty thể chứ không phải ở những bệnh 
khác, cũng như tại sao bệnh lý ốc tai có thể 
khác nhau giữa các rối loạn khác nhau. Có bằng 
chứng rõ ràng về ảnh hưởng lớn của môi 
trường trong một số dạng điếc ty thể, và sự 
tương tác giữa gen hạt nhân và ty thể dường 
như là quan trọng. 

Mức độ mất thính lực tương quan tốt với 
lượng đột biến trong cơ xương [3], và bản chất 
tiến triển của mất thính lực có thể liên quan đến 
sự tích tụ mtDNA đột biến trong ốc tai. Mặc dù 
đây có vẻ là xu hướng chung, nhưng vẫn có 
những ngoại lệ rõ ràng đối với quy tắc. Ở một 
bệnh nhân có đột biến A3243G, mất thính lực 
nghiêm trọng có liên quan đến mức độ thấp của 
mtDNA đột biến trong cơ xương. Điều này có 
thể xảy ra do sự phân biệt mtDNA đột biến 
không đồng đều giữa các mô khác nhau trong 
quá trình phát triển ban đầu, do đó, đôi khi, tình 
cờ, hàm lượng cao có trong các tiền chất ốc tai 
và mức thấp hơn trong các tế bào tiền thân của 
cơ xương. 

Phần trăm mtDNA đột biến chắc chắn góp 
phần vào sự biến đổi lâm sàng được thấy ở các 
bệnh nhân, nhưng điều này không cung cấp 
toàn bộ lời giải thích. Hiện vẫn chưa biết tại sao 
một số dòng họ mẹ truyền A3243G có xu hướng 
phát triển kiểu hình bệnh đái tháo đường - điếc 
thuần túy, trong khi những người khác chỉ biểu 
hiện bệnh ptosis và đau mắt bên ngoài, và 
những người khác bị ảnh hưởng bởi kiểu hình 
MELAS đa hệ nghiêm trọng. Các yếu tố di 
truyền bổ sung có thể là quan trọng, nhưng vẫn 
chưa được xác định. 
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Nghiên cứu của chúng tôi chỉ xem xét dạng 
hội chứng của SNHL ty thể, cho thấy tần suất 
mất thính lực ở nhóm bệnh nhân của chúng tôi 
giống với hầu hết các nghiên cứu được báo cáo 
trong y văn [3]; hơn nữa, nó cho thấy làm thế nào 
mà hình thức này không thể hiện sự khác biệt 
về giới tính và tuổi khởi phát trong từng nhóm 
bệnh đơn lẻ (dữ liệu không được hiển thị). Một 
giới hạn trong nghiên cứu của chúng tôi là phân 
tích hồi cứu không cho phép xác định bệnh 
nhân không bị mất thính lực nếu tình trạng thiếu 
hụt này sẽ phát triển trong tương lai và không 
đưa ra mức độ nghiêm trọng thực sự của mất 
thính lực trong các loại khác nhau. 

Tuy nhiên, nghiên cứu đưa ra những cân 
nhắc quan trọng, chẳng hạn như tần suất mất 
thính lực tương đối thấp ở những bệnh nhân bị 
đau mắt ngoài tiến triển mãn tính (CPEO) 
(16%), trong hầu hết các trường hợp, có thể 
được coi là bệnh cơ “thuần túy” và ngược lại, 
tần suất mất thính lực cao ở những bệnh nhân 
bị ảnh hưởng bởi bệnh cơ não tiêu hóa thần 
kinh ty thể (MNGIE) (75%), trong đó chẩn đoán 
có thể khó khăn ngay từ đầu và sự hiện diện 
của mất thính lực có thể định hướng cho các 
bác sĩ lâm sàng trong việc xem xét bệnh ty thể 
trong chẩn đoán phân biệt. 

Trường hợp được trình bày trong nghiên cứu 
này cho thấy tầm quan trọng của việc xem xét 
cấy ghép ốc tai điện tử ở những bệnh nhân bị 
SNHL ty thể. Bệnh nhân bị suy giảm thính lực 
do hội chứng MELAS; sau khi cấy ghép ốc tai 
điện tử, chất lượng cuộc sống của anh ấy được 
cải thiện rõ rệt và anh ấy có thể bảo toàn công 
việc của mình. 

3. Bệnh Ty thể và ốc tai điện tử 
Bệnh lý Ty thể là bệnh di truyền theo mẹ, 

nghe kém do bệnh Ty thể gây tổn thương ốc tai, 
do đó, cấy ốc tai điện tử là giải pháp phục hồi 
sức nghe cho người bệnh. 

Trong các bệnh nhân được khám di truyền, 
chúng tôi đã tìm ra 2 bệnh nhân có nghe kém do 
bệnh Ty thể được cấy ốc tai điện tử tại Bệnh 
viện Nhi trung ương có kết quả tốt (năm 2015 và 
2017). 

Năm 2003, A R Sinnathuray mô tả các 
trường hợp cấy ốc tai điện tử thành công trong 
hội chứng MELAS. 

Năm 2013, Rachelle L Love, Philip Bird 
khẳng định, ốc tai điện tử được chỉ định ở bệnh 
nhân nghe kém do Ty thể. 

KẾT LUẬN 
Bệnh Ty thể là bệnh đột biến gene Ty thể di 

truyền theo mẹ. Aminoglycoside là yếu tố nguy 
cơ gây đột biến gene Ty thể. 50% đến 80% 

bệnh Ty thể gây nghe kém đơn thuần hoặc gây 
nghe kém trong hội chứng. 

Cấy ốc tai điện tử có thể cải thiện sức nghe 
cho bệnh nhân nghe kém do bệnh Ty thể. 
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TÓM TẮT 
Mục tiêu: Đánh giá tương quan tỉ lệ giữa tỉ số 

giảm tưới máu (hypoperfusion intensity ratio-
HIR) trên cộng hưởng từ (CHT) tưới máu với 
điểm tuần hoàn bàng hệ trên chụp mạch số hóa 
xóa nền (Digital Subtraction Angiography-DSA) 
trước can thiệp nội mạch và kết cục hình ảnh 24 
giờ sau can thiệp. 

Phương pháp: Nghiên cứu dọc tiến cứu trên 
106 bệnh nhân đột quị thiếu máu não (ĐQTMN) 
cấp sau 6 giờ do tắc đoạn M1 động mạch não  
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giữa (Middle Cerebral Artery -MCA), được điều 
trị lấy huyết khối nội mạch tại Bệnh viện Nhân 
dân 115 từ 04/2020 đến 06/2021.  

Kết quả: Có 77 bệnh nhân (72,6%) có tuần 
hoàn bàng hệ tốt. HIR trung bình là 0,30 (95%CI: 
0,27 - 0,34). HIR tương quan nghịch mức độ 
mạnh với điểm bàng hệ - ASITN/SIR (r = - 0.617, 
p < 0,001). HIR < 0,414 là ngưỡng dự báo tuần 
hoàn bàng hệ tốt với độ nhạy 84,4%, độ đặc hiệu 
72,4%, độ chính xác là 81,1%. Trong các bệnh 
nhân tái thông mạch máu não thành công, bệnh 
nhân có HIR thấp có thể tích khối nhồi máu sau 
cùng nhỏ hơn (20ml so với 44ml, p < 0,001) và 
thể tích khối nhồi máu tiến triển nhỏ hơn (8ml so 
với 18ml, p < 0,001) so với bệnh nhân có HIR 
cao. Trong các bệnh nhân tái thông không thành 


