NGHIEN ClU PHAT HIEN MOT SO BQT BIEN GEN TY THE
TREN BENH NHAN CO' NAO NGU'O'l VIET NAM
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8. Chuyén nganh: Hoa sinh hoc

9. Méa sb: 62 42 30 15
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11. Tém tat cac két qua méi cla luan an:

- Pa xay dwng dwoc cach thire phat hién 15 dot bién diém trong hé gen ty thé & ngwdi Viet Nam bao
gdm dot bién T3271C va T3291C (hdi chirng MELAS); A8344G va T8356C (hodi chirng MERRF);
G11778A, G3460A va T14484C (hdi chirng LHON); T8993G/C va T9176G (hdi ching Leigh);
A1555G (hoi chirng diéc) va cac dot bién G4298A, T10010C, T14727C, T14728C va T14709C (hoi
ching co ndo néi chung) bang phwong phap PCR-RFLP két hop véi gidi trinh ty gen. Chung téi da
sang loc sw c6 mat ctia cac loai dot bién nay & 106 bénh nhan nghi bi bénh ty thé va phat hién dwoc
6 trwong hop dot bién A3243G (chiém 5,7%); 2 trwdng hop dot bién T14727C (chiém 3,9%), 1
trwéng hop dot bién G8251A (chiém 0,9%).

- Da phét hién dwoc 23/72 trudng hop mét doan 9 bp (nucleotide 8272-8280) chiém 31,9% va chua
phéat hién thay méi lién quan tin cay nao gitra hién twong méat doan 9 bp véi kha ndng méc cac dot

bién diém vira néu.



- P4 thiét 1ap dwoc cach thire phat hién va dinh lwong mire dd khéng déng nhéat clia dot bién A3243G
thudc hoi chirng MELAS bang real-time PCR v&i mau do Tagman mang nucleotide dang khéa bang
cau methyl. Két qua phan tich dinh lwgng cho phép gidi thich sw twong quan thuan gitva mic do biéu
hién bénh va ty I& mang dot bién.

- D4 phat hién thay dot bién mai T14727C trén gen MTTE ma héa cho tRNA®" trén bénh nhén co
ndo va dot bién dwoc truyén tr me sang con. Day 1a dét bién méi dwoc phat hién 1an dau tién trén

bénh nhan co nao trong nghién ctru nay.
12. Kha nang (rng dung trong thuec tién:

- Céach thire phat hién cac dot bién gen ty thé da dwoc tao ra trong nghién ctru nay cé thé dé& dang
dwoc phat trién thanh cac quy trinh dé ap dung vao viéc xét nghiém bénh do rdi loan ty thé & cac

bénh vién.
13. Nhirng huéng nghién ciru tiép theo:

- Tiép tuc sang loc cac dot bién gen khéac trong hé gen ty thé & cac bénh nhan nghi bi bénh do réi

loan ty thé dé co thé tim ra nguyén nhan gay bénh.

- Can tiép tuc phat trién phwong phap dinh lwong mirc do khong ddng nhét véi cac dot bién khac dé

c6 thé thay dwoc sw lién quan gitra ty 1& mang dot bién va tinh trang bénh ly do dot bién gay ra.
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	- Đã phát hiện thấy đột biến mới T14727C trên gen MTTE mã hóa cho tRNAGlu trên bệnh nhân cơ não và đột biến được truyền từ mẹ sang con. Đây là đột biến mới được phát hiện lần đầu tiên trên bệnh nhân cơ não trong nghiên cứu này.
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