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PAC PIEM LAM SANG, CAN LAM SANG VA POT BIEN GENE KIT, PDGFRA
TREN MAU MO O BENH NHAN U MO PEM PU'O'NG TIEU HOA

Nguyén Thi Vwong?, Nguyén Thi Phwong Thdo?*, Mai Thi Kim Ngan?

Tém tat

Muc tiéu: M6 ta mot s6 ddc diém 1am sang, can 1am sang, tinh trang dot bién gene
(KIT, PDGFRA) trén mau mo va cac mdi lién quan & bénh nhan (BN) u mé dém dwong
tiéu hoa (Gastrointestinal stromal tumors - GISTs) tai Bénh vién Pai hoc Y Ha Noi.
Phwong phdp nghién ctru: Nghién ciru hoi ctru mo6 ta trén 31 BN dwoc chin doan
GISTs bang gidi phAu bénh va héa m6 mién dich (HMMD) va dwgc lam xét nghiém
gidi trinh tw gene thé hé ma&i (next-generation sequencing - NGS) trén mau mo u tir
thang 8/2023 - 10/2025 tai Bénh vién Dai hoc Y Ha N6i. Két quad: Nhom tudi hay gip
nhit tir 60 - 69, dau bung la Iy do dén kham nhiéu nhit (65%). Vi tri u cht yéu tai da
day, sau d6 la rudt non. Gan va phic mac la hai co quan di cdan hay gap nhat. Trong
cac loai dot bién gene, dot bién gene KIT chiém wu thé, dac biét la trén Exon 11
(71%). Nghién ctru chwa tim thay méi lién quan gitra kich thwéc u va cac dac diém
cin 1am sang bao gom chi s6 nhan chia, giai doan bénh va vi tri khéi u. Két ludn:
GISTs hay gap & Iva tudi trung nién, vi tri thwedng gdp nhat la da day; cac vi tri di can
dién hinh 1a gan va phic mac. Dot bién gene KIT la pho bién nhit, dac biét trén Exon
11. Kich thwéc u khong cho thiy maoi lién quan véi chi s6 nhan chia, giai doan bénh
va vi tri khéi u trong nhém déi twong nghién ciru.

T khéa: U mé dém dwong tiéu hoda; Dot bién gene; KIT Exon 11; PDGFRA,;
Phwong phap gidi trinh tw gene thé hé mai.
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at Hanoi Medical University Hospital (HMUH). Methods: A retrospective descriptive
study was conducted on 31 patients diagnosed with GISTs (confirmed by pathology
and immunohistochemistry) and underwent next-generation sequencing (NGS) test
from August 2023 to October 2025 at HMUH. Results: The most frequent age group
was 60 - 69 years. Abdominal pain was the most frequent presenting symptom (65%).
The stomach was the most common primary site, followed by small intestine. The
most prevalent metastatic sites were the liver and peritoneum. Regarding genetic
mutations, KIT Exon 11 mutations were the most prevalent (accounting for 71%).
No significant association was found between tumor size and mitotic index, disease
stage, and primary tumor site. Conclusion: GISTs are most commonly found in
middle-aged patients, primarily originating in the stomach and frequently metastasizing
to the liver and peritoneum. KIT Exon 11 mutations were the most prevalent. No
associations were found between tumor size and mitotic index, stage, or tumor site.

Keywords: Gastrointestinal stromal tumor; Gene mutation; KIT Exon 11 gene;
PDGFRA gene; Next-generation sequencing.

PAT VAN DE

U md dém dwong tiéu héa la khéi u
trung mé it gap, khé&i phat tir 6ng tiéu
héa va chi chiém khoang 1 - 2% cac
trweong hop ung thw dwong tiéu hoa
nguyén phat. V& vi tri khéi phat, GISTs
hay gap nhat tai da day véi ty 1€ 60 - 70%,
ti€p theo la rudét non (20 - 25%), dai truc
trang (5%) va thwc quan (< 5%) [1].

Nhitng ti€n bd trong linh vuc sinh hoc
phén t& nhirng ndm gan day da lam sang
td co ché bénh sinh cling nhw cac dac
diém bénh hoc phan tr ctia bénh ly nay,
qua do6 dong goép quan trong trong viéc
hoan thién cac phwong phap chin doan
va chién lwoc diéu tri hién nay. Cu thé,
> 95% BN GISTs c6 biéu hién qua mirc
cda protein mang KIT va gan 80% c6 dot
bién tai gene KIT. Bén canh do, c6 khoang
2 - 14% trwong hop GISTs dwoc ghi nhan
c6 dot bién tai gene ma héa thu thé yéu
td tang trudng tiéu ciu PDGFRA [1].

Tai Viét Nam, GISTs da dwogc ghi nhan
tr 1au, tuy nhién chwa c6 nhiéu nghién
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ctru hé théng va chi tiét vé cac dic diém
lam sang, can lam sang cling nhw tinh
trang dot bién gene (KIT, PDGFRA) thong
qua xét nghiém NGS trén bénh phdm mé
u va cac moi lién quan trong can bénh nay.
Chinh vi vay, nghién ctru nay dwoc thuc
hién nham: Mé td mét s6 ddc diém lam
sang, cdn ldm sang, tinh trang dot bién
gene (KIT, PDGFRA) bdng phwong phdp
NGS trén bénh phdm mé u va cdc méi lién
quan & BN GISTs tai Bénh vién Pai hoc Y
Ha Noi tir thdng 8/2023 - 10/2025.

pOI TUONG VA PHUONG PHAP
NGHIEN CU'U

1. P6i two'ng nghién ciru

GOom 31 BN dwoc chdn doan mo bénh
hoc 1a GISTs va dwoc diéu tri tai Bénh
vién Pai hoc Y Ha N&i tir thang 8/2023 -
10/2025.

* Tiéu chudn lwa chon: BN dwoc chan
doan xac dinh GISTs bang md bénh hoc
va HMMD tai Bénh vién Pai hoc Y Ha N6i
va dwoc thuc hién xét nghiém xac dinh
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dot bién gene trén mau mo bang phuong
phap NGS.

DPic diém mo bénh hoc: Ghi nhan dang
té€ bao hinh thoi, dang té bao giong
thwong bi hoidc dang hén hop (danh gia
dworc chi s6 nhan chia/50 vi treong.

bac diém HMMD: Két qua dwong tinh
véi CD117 va/hodac DOG-1 va/hoac CD34.

* Tiéu chudn loai trir: H6 so bénh an
nghién ctru khéng day du théng tin.

2. Phwong phap nghién ciru

* Thiét ké nghién ctru: Nghién cru hoi
clru mo ta.

* C&or mdu: Thudn tién.

* Chi tiéu nghién cteu: Tubi, gidi tinh,
triéu chirng 14m sang tai thoi diém nhap
vién; dic diém cin 1am sang cta khdi u
(vi tri, kich thwéc khoi u nguyén phat
dwa vao hinh anh trén noi soi/cat 1op vi
tinh (CLVT) /MR, vi tri di can xa dwa vao
hinh anh trén CLVT/MRI, két qua giai
phiu bénh va HMMD (dang t€ bao hinh
thoi, biéu mé, hon hop); chi sd nhan chia;
cac ddu Aan HMMD nhw CD117, DOG-1,
CD34), két qua dot bién gene.

*Quy trinh nghién ctru:

BN dwoc tham kham lam sang va lam
cac xét nghiém can lam sang tuy theo
triéu chirng ctia bénh (ndi soi da day
va/hodc ndi soi dai trwc trang, chup
CLVT nguwc, bung va/hodc MRI tiéu
khung nham danh gia vi tri va dic diém
cta khoi u nguyén phat va di can).

Chian doan m6 bénh hoc va HMMD
dwoc thwc hién trén bénh phdm sinh
thiét u qua noi soi tiéu ho4, sinh thiét kim

du6i huéng dan siéu Am/CLVT trudec
phau thuit hoidc trén bénh phidm u sau
phau thuét.

Phan tAng nguy co cia GISTs sau phau
thuat theo NIH cai bién (A modified
National Institutes of Health risk stratification
scheme) (bao gom kich thwéc khéi u, s6
nhén chia/50 vi trwong va vi tri khéi u
nguyén phat) [2].

Phan loai giai doan bénh theo hé théng
AJCC phién ban thit 8 nam 2017 [3].

Xét nghiém gene theo phwong phap
NGS phat hién dot bién gene KIT,
PDGFRA, ho gene SDH,... trén mau mo u
cda BN. Xét nghiém dot bién gene dwoc
thwc hién & Trung tdm Di Truyén, Pai
hoc Y Ha Noi, ph6i hgp cung Cong ty
Gene Solutions Viét Nam. NGS dwoc thuc
hién trén bénh phidm mé dwoc c6 dinh
formalin va dlc paraffin, sau dé tién
hanh tach chiét DNA, chuin bi thw vién
gene bang panel nham dich, giai trinh tw
va phén tich dir liéu dé phat hién cac dot
bién trén gene KIT, PDGFRA va cac gene
lién quan khac (SDH, NF1, BRAE KRAS
cling nhw cac gene hiém gap khac).

* Phwong phdp thu thdp va xi ly sé
liéu: S6 liéu nghién ctru dwoc ma hoa,
nhdp va xtr ly, phan tich trén may tinh, st
dung phin mém SPSS 20.0.

3. Pao dirc nghién ciru

Nghién ctru dwoc thyc hién theo dung
quy dinh ctua Bénh vién Pai hoc Y Ha Noi.
S6 liéu nghién cru dwoc Bénh vién Dai
hoc Y Ha Noi cho phép st dung va cong
bo. Nhom tac gid cam két khong c6 xung
dot loi ich trong nghién ctru.
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KET QUA NGHIEN CG'U

1. Pac diém chta ddi twong nghién ciru

%

40
30 35.48
20 25.81
10 3.22 - 0 16.12
D

Du6i 30 30-39 tudi 40-49 tudi 50-59 tudi 60-69 tudi  Trén 70

tuoi tudi

Biéu d6 1. Tudi cta déi twong nghién ctiru
Nhém tudi hay gdp nhat trong nghién ctru ctia chdng t6i la tir 60 - 69, thap nhat
1a 27 tu6i, cao nhatla 81 tudi.

Bang 1. Pic diém 1am sang, cin lam sang cda BN (n = 31).

Pac diém S6 BN (n) Ty 1€ (%)
s Nam 14 45,2
Gioi tinh Niv 17 548
Pau bung 20 64,5
Tw so thay khoi u 3 9,7
L do kham bénh Nérj mau, di ngoai phan den 3 9,7
Nudt nghen 1 3,2
bai tién khoé 2 6,5
Kham strc khée dinh ky 2 6,5
Thwc quan 1 3,2
o Da day 13 41,9
Vitriu A
nguyén phat Rudt non 11 35,5
bai truc trang 2 6,5
Mac treo 4 12,9
Kich thuwécu 2-10 22 71,0
nguyén phat (cm) > 10 9 29,0
Giai doan bénh [-1II 20 64,5
(theo AJCC 8th) 1\Y 11 35,5
Gan 8 72,7
Vi tri di can* Phiic mac 5 45,5
Khac (hach 6 bung) 1 91

(*: Ty Ié di cdn bo phdn/BN giai doan IV)
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Qua bang 1, chiing t6i nhan thay BN nir chiém ty 1é cao hon BN nam (54,8% so v&i
45,2%). Pau bung la Iy do BN dén kham nhiéu nhat (64,5%). Vi tri u hay gdp nhitla
da day, chiém 41,9% tong s truong hop. Pa s6 khéi u ¢ kich thwée trung binh tir 2
- 10cm (71,0%). Trong cac trwong hop di can, gan va phic mac la hai vi tri di can
thwong gap nhit voi ty 18 1an lwot 1a 72,7% va 45,5%.

2. Két qua mo6 bénh hoc, HMMD va dot bién gene

Bang 2. Pac diém mo bénh hoc, HMMD va dot bién gene.

Pic diém S6BN (n) Tylé (%)

e _ <5/50 vi trwong 11 35,5
Chi s6 nhan chia ]

>5/50 vi trwong 20 64,5

CD117 (+) 31 100,0

HMMD DOG 1 (+) 31 100,0

CD34 (+) 20 64,5

Loai dot bién Exon 11/KIT 22 71,0

(theo phwong Exon 9/KIT 4 12,9

phap NGS) Khac (PDGFRA hoac dot bién kép*) 5 16,1

(*Pét bién kép: 1 BN c6 dot bién D572_P573dup trén Exon 11 KIT va V344G trén
gene PIK3CA va 1 BN c6 dt bién V559A & V654A trén Exon 11 va 13 trén gene KIT)
100% BN trong nghién ctru dwong tinh véi CD117 va DOG-1 trén HMMD, 64,5%
BN dwong tinh véi CD34. Trong cac loai dot bién gene, dot bién gene KIT trén Exon
11 hay gdp nhat (71%), 12,9% BN c6 dot bién gene KIT trén Exon 9 va 16,1% BN con
lai c6 Aot bién PDGFRA hoac dot bién kép.
3. Mdi lién quan giira kich thwéc u nguyén phat va mot s6 dic diém cin
lam sang
Bang 3. Moi lién quan gitra kich thwéc u nguyén phat va dic diém cn lam sang.

Dic diém Nhém u < 10cm Nhém u > 10cm .
: (n =22, %) (n=9, %)
Chi s6 nhan chia
Thap 11 (50,0) 2(22,2) 0,273
Cao 11 (50,0) 7(77,8)
Giai doan bénh
[-11I 15 (68,2) 5 (55,6) 0,706
I\% 7 (31,8) 4 (44,4)
Vitriu
Da day 9 (40,9) 4 (44,4) 1,000
Khac 13 (59,1) 5 (55,6)
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Trong nghién ciru cta ching toi,
khong ghi nhan sw khac biét c6 y nghia
théng ké gilra kich thwdc u va cac dac
diém can 1am sang bao gém chi s6 nhan
chia, giai doan bénh va vi tri khéi u
(p > 0,05 & tit ca cac bién).

BAN LUAN

Trong nghién ckru cta chung toi,
nhém tudi phd bién nhit 1a tir 60 - 69,
phu hop véi cic bao cdo trén thé gidi,
GISTs chu yéu gdp & nguwoi trung nién va
cao tudi [1]. V& phan bé gidi tinh, cac
nghién ctru trén thé gi¢i cho thay tin
sudt mé&i mac & nam gidi cao hon nir gidi,
ty 1é nam/nir1a 1,2 - 2/1 [1]. Tuy nhién,
trong nghién cru cdia chung toi, ty 1é ni
gi®i cao hon nam gi¢i lan lwot 1a 54,8%
va 45,2%. Trong nghién ctru khac cta
Nguyén Diéu Linh va CS trén 177 BN GISTs
tai Bénh vién K (2017 - 2022), ty 1&é mac
bénh giira hai gi¢i la twong dwong [4].

GISTs c6 thé xuit hién & bat ky vi tri
nao cua éng tiéu héa, véi biéu hién 1am
sang da dang tuy thudc vao vi tri khoi u.
Két qua nghién cru cda ching t6i ghi
nhan GISTs hay gdap nhat tai da day
(41,9%), rudét non (35,5%), mac treo
(12,9%), dai truc trang (6,5%) va thip
nhét 1a u thwe quan (3,2%). Nghién ctru
ctia Nguyén Thu Phwong va CS tai Bénh
vién K ciing cho két qua twong tw [5]. Vi
tri khéi u nguyén phat 1a yéu t6 quan
trong trong tién lwong GISTs. Cac khéi u
xuat phat tir da day thwong c6 tién lwong
tot hon so véi cac vi tri khac trong 6ng
tiéu hoa.
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GISTs chi yéu di can qua duwdng mau
va lan tran ké cin, hiém khi theo dwong
bach huyét [6]. Trong nghién ciru cia
ching t6i, gan va phtc mac la hai vi tri di
can thwong gap nhat. Theo tac gia Xinhui
Yu va CS, GISTs thwong di can gan (50 -
60%) va phiuc mac (20 - 43%), cac vi tri
it gdp hon 1a hach, phai va xwong [6].

Trong nghién ctru ciia ching t6i, 100%
BN dwong tinh véi CD117 va DOG-1. Theo
cac tai liéu quoc té, khoang 95% BN chan
doan GISTs dwong tinh v&i CD117 trén
HMMD (béc 16 qua mirc cia thu thé
Tyrosine kinase KIT). Tuy nhién, mot s
trwong hop GISTs boc 16 KIT trén HMMD
nhung khéng mang doét bién gene KIT,
thwong gap & tré em hoac lién quan dén
bénh canh u xo than kinh type 1 (NF1)
va nhitng trwong hop nay thwong dap
rng kém vé&i Imatinib [1]. DOG-1 la dau
an HMMD dwong tinh trong GISTs khéng
phu thudc vao tinh trang dot bién KIT
hoac PDGFRA, c6 d6 nhay va do dac hiéu
cao hon so v&i CD117, dac biét la nhirng
dwdi nhém GISTs hiém gap (khong co
dot bién gene KIT hay PDGFRA) [7].
Ngoai ra, ty 1é dwong tinh cta cadc diu an
khac trong GISTs ciing dwoc ghi nhén lan
lwot la CD34 (= 70%), actin co tron
(SMA) (20 - 30%), protein S100 (10%)
va Desmin (< 5%) [1].

Trong nghién ctru, khi lam xét nghiém
tim dot bién gene bang phwong phap
NGS, dot bién gene KIT trén Exon 11 hay
gap nhit (71,0%), tiép theo la Exon 9
(12,9%) va 16,1% BN con lai c6 dot bién
kép hoac dot bién gene PDGFRA. Theo



TAP CHI Y DU'Q'C HOC QUAN SU’' SO 2 - 2026

tac gia Vwong Diéu Linh va CS, khi lam
xét nghiém gen bang ky thuat real-time
PCR hodc giai trinh tw Sanger, ty 1€ dot
bién gene KIT va PDGFRA lan luwot la
60,5% va 13,6% [4]. Két qua nay thap
hon so véi ty 1€ phat hién dot bién gene
tim dworc trong nghién ctru ctia chiing toi,
va khi xdc dinh dot bién gene bang
phwong phap NGS, ching t6i thong ké
dwoc vi tri dot bién trén cac Exon cua
gene KIT. Theo cac bao cao quoc té, dot
bién gene KIT trong GISTs thwong xay ra
tai Exon 11 (» 70%), Exon 9 KIT (12 -
15%) va ty 1é nhéd (> 1 - 2%) tai cac Exon
13,14,17,18 [8]. Dot bién gene KIT Exon
11 hau hét nhay v&i Imatinib liéu chuén
400 mg/ngay trong khi KIT Exon 9
thwong dap &ng kém véi Imatinib liéu
chudin 400mg. Hwéng din cda
NCCN/ESMO khuyén chi dinh
Imatinib 800 mg/ngay cho dot bién Exon
9. Khoang gan 15% GISTs khong c6 dot
bién gene KIT. Nhirng trueong hop nay cé
thé c6 dot bién hoat héa gene PDGFRA.
DPot bién Exon 18 D842V xay ra & khodng
62% dot bién PDGFRA va dot bién nay
mang dic diém khang thu6c Imatinib va

cao

doi hoi phai st dung cac thudc &c ché
Tyrosine kinase thay thé nhw Avapritinib
hodac Ripretinib [9]. Cac nghién ctru trén
thé gi¢i chi ra rang BN c6 dot bién gene
KIT Exon 11/Exon 9 thwong c6 u lon, chi
s6 nhan chia cao va tién lwong 1am sang
xau hon. Trong khi d6, BN c6 dot bién
PDGFRA thwong lién quan u & vi tri da
day, kich thwérc nho hon, chi s6 nhan chia
thip. Mac du dot bién D842V trén gene

PDGFRA kém nhay vé&i Imatinib nhung
cAc u nay thwong dién tién chAm hon [9].

Khi tién hanh phan tich cdc moi lién
quan, nghién ctru ctia chung téi khong
ghi nhin mdi lién quan gitra kich thwécu
va chi s6 nhén chia (p > 0,05). K&t qua
nay ciling twong déng voi két qua nghién
clru cia P6 Hung Kién va CS cho thiy
kich thwéc u khong phai la yéu té quyét
dinh dén chi s6 nhan chia [10]. Kich
thwéc u va chi s6 nhan chia déu la nhirng
yéu t6 tién lwong doc lap va dwoc st
dung trong cAc m6 hinh danh gia mirc do
nguy co cua GISTs. Hai thang diém danh
gid phé bién dwoc st dung la AFIP
(Armed Forces Institute of Pathology)
hoac NIH (National Institutes of Health)
[2]. Nghién clru cling khong tim thay sw
khac biét vé giai doan bénh va vi tri khéi
u gitra hai nhém kich thwéc u. Diéu nay
c6 thé phan anh suw da dang vé mé bénh
hoc va sinh hoc phan tr ciia GISTs. Kich
thwéc u khong phai la yéu to quyét dinh
duy nhat déi v&i giai doan bénh hay vi tri
khéi phat.

KET LUAN

GISTs hay gép & lira tudi trung nién, vi
tri thwong gap nhat 1a da day, sau dé la
rudt non; cac vi tri di can thwong gap
nhit 1a gan va phic mac. Dot bién gene
KIT phé bién nhat, dac biét trén Exon 11.
Khong tim thay méi lién quan cé y nghia
théng ké gitra kich thwéc u va cac dic
diém can 14m sang bao gom chi s6 nhan
chia, giai doan bénh va vi tri khéi u.
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