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PAC PIEM DI TRUYEN BENH KHO DA SAC TG

" P
TOM TAT

Khd da sic t§ (xXP} 1a bénh Iy di truyen hiém g4p.
Bénh dic trung bdi sy ting nhay oam vdI tia cuc tlm
trong anh sang mét tréi gdy nén cic tn thugng da va
m3t trdm trong ciing kha nan: ung thy hoa cao. Cac
nha khoa hoc da phat hién mot dong ho tal Hoa Binh
) nmeu thanh vién trong gia dinh cung ma: bénh kho
da sic to, tuy, nhlen chua cc- ca nhan, t& chifc nao
nhan nghlen clru vé van dg nay. Muc treu Nrgn xét
dic diem di truyen Ela benh khé da sic to. Poi
tu‘dng 564 c& thé bao gim cic binh nhén by bénh
XP va gia dinh bénh nhan. Phlrdng phap: Lap va
phén tich gia h&. K&t qua: D3 xdy dung. va phan tich
duge 5 gia he ‘K&t ludn: Bénh gip 9 ca 2 gldn, nam
nhidu hon nit. Cic bénh nhin déu trong clng mot
dong ho. Bérh xudt hlen khéng lién tuc qua cic the
hé. Chua phat hién mai lién quan giifa bénh nhén vir
hon nhan can huyet Bénh XP di truyén thec quy luat
di truy@n 14n trén NST thudng

Ty khod: Bénh kho da sac t8, gia hé,

SUMMARY
GENETIC CHARACTERISTICS OF
XERODERMA PIGMENTOSUM

Xeroderma pigmentosum (XP) is a rare genetic
disease. It is characterized by increased sensitivity to
ultraviolet radiation in sunlight causes skin and eye
lesions, highly capable cancer, Scientists have
discovered a family in Hoa Binh province with family
members infected with XP, but there are not still any
researches, Ob]ectwe. Camments genstic
characteristics of the Xeroderma pigmentosum,
Subjects: 564 individuals including XP patients and
families of patients. Method: Using pedigree
methods. Results: Construction and analysis is 5
pedigrees. Condusion: The disease ocaurs in bath two
sexes, male than female. The patents are in the same
family. It oocurs uncontinuously in generations. No
consanguinity in XP. XP is an attosomal recassive genetic.

Keywords: Xeroderma Pigmentosum, Pedigree.

1. DAT VAN BE

Khd da sic tS (Xeroderma Pigmentosum - XP)
1& bénh ly di truyén hiém g¥p. XP xdy ra trén
toan th& gidi, v6i ty 18 1 trong 250.000 dén s&
néi chung. Utc tinh 1:1.000.000 & Hoa Ky va &
chau Au [1], Nh&t Ban 1:22.000 [2). Bénh dic
trung bdi sy téng nhay cam vdi ta cuc tim trong
anh sang mét trdi gay nén cac ton thu‘dng da va
mat trdm trong cling kha néng ung thi’ héa cao.
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DNA clia con ngudi bj ton hai lién tuc do tia e
tim, cdc g8c tw do, hay cAc chat gay ung thi,
Nh& ¢ hé thong nhan biét va slta chifa sai sét
DNA mifc d& phan ¢ déc hiéu, ma bd gen con
ngu‘dl dugc dam bao tinh toan ven ve cau tric
va chifc nang [3] [4] [51. & benh nhan XP, dat
bién xdy ra trén cac gen ¢6 chifc néing trong qui
trinh sta chifa déc hiéu cac tBn ‘thugng DNA do
tia UV gay ra. XP anh hudng ndng né tdi chdt
lrong cubdc sBng clia ban than bénh nhan ciing
nhy gia dinh he. Hién nay chua co phugng phap
didu trj d3c hidu cho bénh, chi yeu 1a d|eu tri
trleu chl!ng, du phung, quan Iy, nén con gap
nhigu khd khdn va hidu qua chua cao trong viée
Cal thién cht ludng sdng cua bénh nhan khé da
sac t8. Quan trong nhat van la cung téc phong
bénh béng phat hién bénh sém ca the bénh va
tw van di truyén nham han ché s§ bénh nhan
méc bénh thém, gidm génh ning bénh tat cho
gia dinh va x3 hgi. Hién tai, cc nha khoa hoc 63
phét hidn mét dong ho tai Hda Binh cd nhigu
thanh Vvién trong gia di nh cung mic bgnh Kkho da
sic 6, tuy nhién chua c6 ca nhan, 1 chifc nao
nhan nghién cliu v& van d& nay. Nghlen clfu ndy
dugc thic hign & dong ho nay véi muc tleu Nhan
xét dic dm di truydn ciia bénh khd da sic 16,

1.8 TUQNG VA PHUONG PHAP NGHIEN CU

2.1. DOF tung nghién ciry: 564 c& thé bao
g0m cac bénh nhan bi b&nh XP va gia dinh bénh
nhan. Nhifng gia dinh ndy déu trang cling mét
dong ho, nguyén quédn tai x3 Mudng Ching -
huyén Ba Bac - tinh Hoa Binh.

2.2. Phuong phap nghién cau: Lap va phén
tich gia hé. Cac ky hidu ding dé 1ap gia hé theo
quy udc quic t&,

111 KET QUA NGHIEN CO'U

Nghién clru da xdy dung dudc 5 gia hé, két
qua thé hién trong hinh 3.1, 3.2, 3.3, 3.4 v 35

-Giahé1t (hlnh 3.1):

+Bénh chi xudt hién & th& hé thir IV ma
khdng xut hién & cac thé hé trudc do.

+Ty 1& mac bénh clia nhiing ngudi con trong
gia dinh bénh nhén & 50% (1/2).

+Ty I nam: nif trong cAc bénh nhan k& 1: 0. Chis
rovaltrowabometmnguuyenbmh cho con,

+Cip vg chong 11130 va 11139 déu khong
biéu hién benh sinh dugc 2 con tral, trong 46 00
1 ngud méc bénh (1v.7) va 1 ngudi khbng mic
bénh (IV.8).
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Hinh 3,2. Gia h§ 2 - Gia dinh b§nh nhan Xa Vén M. (IV.17), Xa Van N, (IV.18) va
gia dinh bénh nhén Xa V3n N. (IV.47), Xa Vin T (IV.52)

- Gia h@ 2 (hinh 3.2):

+Bénh chi xudt hién & thé hé th( Iv ma
khdng xudt hlen 3§ cac thé hé trude dé.

+ Ty 1& méc bénh trong gia dinh bénh nhan la
28,6% (4/14).

+Tylenam mrlmngmcbenh nhan (5 4:0. Chua
75 vai td clia b me trong truyen bénh cho con.

+ Clip vg chdng 11131 va II1.43 déu khong bi
bénh, smh dugc 6 ngtrd: con, trong dé ¢4 2 con
trai miac bénh (IV 17 va 1V, 18), 2 con trai khong
bénh, da chét do bénh phdi (Iv.16 va Iv. 19), va
€on 1 con gal (IV. 20) va 1 con trai (Iv.23) khdng
bi bénh, da fap gia dinh, sinh con khéng_ méc
bénh. Ty & mic bénh trong gia dinh nay la
33,3%. Cip vd chong IIL.50 va 111.68 khong bi
bénh, smh du‘o‘c 8 ngu’oi con, trong dé ¢ 2 con
trai méc benh {IV.47 va IV.52), va 6 ngudi con
khong méc bénh (Iv.44, 1V.45, 1V.49, 1v.50,
Iv,54, IV. 56), a3 lap gia dinh va sioh con khong
méc bénh. Ty 18 mac bénh trong gia dinh nay 1a
258 (2/8).

- Gia hé 3 (hinh 3.3):

+Bénh chi xuit hién & th& hé thir IV ma
khding xu8t hién ¢ cac th& hé trudc dé.

+ Ty 1& mic béph trong gia dinh bénh nhén I3
28,6% (3/7).

+Ty I nam/ni¥ trong cic benh nhén l& 2:0. Chua
mvaltrocuabenetmng bénh cho con,

+ Cdp vg chong I11.35 va II1.36 d8u khong bi
bénh, sinh dugc 7 nglréi con, trong 46 ¢ 2 con
trai bi bénh (1v.39 va 1V.43), 1 con trai khng bi
bénh XP da chét vi benh U Ivmpho (3v.40). Con
3 con trai va 1 con gal khdng bj bénh, trong do
c6 2 con trai (IV.36 va 1V.38) da Iap gia dinh va
sinh con khong bj bénh.

- Gia hé 4 (hinh 3.4):

+Bénh chi xudt hién & thé hé thir IV ma
khdng xuét hién & cac thé hé trudc dé.

+ Ty 1& méc bénh trong gia dinh bénh nhén &
33,3% (1/3).

+ Ty I nam: niff trong cac bénh nhén & 1:0. Chua
15 vai trd cla bd me trong nbénhchomn

Cap vg chong III.5 va II1.18 déu khéng bi
bénh, smh dudc 3 ngudi con, trong d6 ¢6 1 con
trai méac bénh (IV.26). Con 1 con trai va 1 con
géi khdng bj bénh, trong d6 con gai d lp gia
dinh va sinh con khong bi bénh,
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Hinh 3.3. Gia hé& 3 - Gia dinh b2nh nhin Xa Van H. (IV.39) va Xa Van Th. (IV.43)
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Hinh 3.4. Gia hé 4 - Gia dinh bénh nhian Xa Van H. (IV.26)
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Hinh 3.5, Gia h¢ 5 - Gia dinh bénh nhin Ha
Phuong Th. (IV.1)

- Gia hé 5 (hinh 3.5):

+Bénh chi xudt hién & thé hé th' VI ma
khdng xudt hién & cac thé hé trudc do.

+Ty 18 mac bénh trong gia dinh bénh nhan 13
50% (1/2).

+Ty I& nam: nif trong cic bénh nhén 1 0:1. Chua
15 vai 10 clia bS me trong truyén bénh cho con.

+C8p vg chdng V.1 va V.2 d@u khbng bi
bénh, sinh dugc 2 con gai, trong d6 ¢é 1 ngudi
mac b&nh (VL.1). Ty I8 mac bénh trong gia dinh
nay la 50%.

- Nhitng c8p b8 me cia cac bénh nhén déu
khéng phai 13 ket hén can huydt, nhung d8u la
thanh vién trong dong ho nghxen cify,

- P4c dém phan bo, xuat hién cla bénh XP
trong céc gia hé dugc md ta thdéng qua sO liéu
thu dugc trong bang 3.1,

Bing 3.1, Bic diém xuat hién bénk XP trong cdc gia hé

Pic diém Giahél | Giahé? | Giahé3 | Giahé4 | Giahé§ | Chung
S8 con rudt trong gia l
dinh bénh nhan 2 | 14 ’ 3 i 2 8
SG con trai trong gia
dinh bénh nhan 2 n 6 2 e A
58 con gdi trong gia
dinh bénh nhan 0 3 | 2 t z 7
SO ngud macbénh | 1 4 2 1 1 9
S6 nam mac benh 1 [ 4 2 1 1 0 8
56 nu‘ miac bénh 0 0 0 0 1 1|
Ty & méc bénh trong
Jia dinh (%) 50 286 28,6 33,3 50 32,1
Ty [& nam mac bénh
gia dinh (%) 50 36,4 33,3 50 38,1
Ty le nif mac benh 3
trong gia dinh {%) o 0 0 0 50 14’

an
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Nhidn xét: Bénh ¢ xu hudng gap & nam nhidu han nit. Bénh xust hién khdng lién tuc qua cic
thé& hé. Ty 1& mac bénh trong trong gia dinh 13 28,6% - 50%.

IV. BAN LUAN

B&nh xudt hién & cac chi, nhanh trong cling
mdt dong ho ma khéng phat hién & cac gia dinh,
dong ho khac trong khu vuc. Nhigu ca thé bénh
d cling mdt thé hé va t8t ca bénh nhan déu sdng
trong cling mdt giai doan thdi gian hién tai, Ty &
xudt hién bénh trong cac gia dinh ¢é bénh nhén
1a 25%-50%, trong th& hé ¢d ngudi bi bénh (&
2,6%-25%. Nhiing dic difm nay cho thdy dit
bién gen géy bénh XP trong ddng ho ching t6i
nghigén ciru khéng phai mdi phét sinh ma da phai
6 tir lau.

Thiing qua gia hé cua cac gia dinh trong dong
ho nhan thdy: Trong ¢de gia hé 1 - 4 (hinh 3.1 -
3.4), bénh chi xudt hién ¢ thé hé thi¥ IV trong
cac gia hé ma khdng xust hign & cic thé trudc
do, day la ki€u di truy&n phan b ngang. Ty 1&
xudt hién bénh trong cac gia dinh & bénh nhan
XP 14 25% - 50%. Nhitng ddc diém nay cho théy
bénh khdng <6 tinh di truyén tréi.

Gia hé 2 (hinh 3.2), c8p vg chbng I1.7 va [1.8
k&t hén cin huyét, 1a éng ba ndi cha 2 bénh
nhdn Xa Vin M. (IV.17) va Xa V&n N. (IV.18),
tuy nhién ching t6i khdng thay cé mdi iién quan
giGta hon nhdn cin huyét va biéu hién bénh &
nhiing bénh nhén nay.

Bénh gdp nhi€u & nam gidi. €6 nhidu gia dinh
sinh con bi bénh @éu la con trai nhy' & cp vg
chéng II1.30 va IIL.39 (gia hé 1 - hinh 3.1),
11,31 va 11143 (gia hé 2 - hinh 3.2), 1IL50 va
TIL68 (gia hé 2 - hinh 3.2), 11135 va 1IL.36 (gia
hé 3 - hinh 3.3), IIL5 va IIL18 (gia hé 4 - hinh
3.4) . bic diém nay gidng vdi Gac diém di truyén
lién két NST giéi tinh Y. Tuy nhién, khi xét cip
vg chdng V.1 va V.2 (Gia hé 5 - hinh 3.5), hai vd
chéng khong méc bénh sinh dwgc 1 con gai méc
bénh (VL1 - Gia hé 5). Dic difm nay khéng c6 &
bénh di truy@n lién k&t NST gidi tinh Y. M3t khac
néu bénh di truyén lién két NST gidi tinh Y thi tat
ca con ftrai trong dong he s& mac bénh. Vi vy ta
loai trir bénh di truyén lién k&t NST gidi tinh Y.

Khi xét gia hé 1-4, s8 lugng bénh nhan chiém
ty 18 rét thap so vdi s6 lugng thanh vién cia oac
gla d‘nh bénh chi xudt hién & the hé thir IV va
t3t ca deu la nam gidi, nhitng déc diém nay ciing
gifing vdi di truyen 1an [i8n két NST gidi tinh X.
Tuy nhién trong céc gia hé nay, ta khong thay
dugc dac diém di truyen chéo. Do chua phat
hidn 6 thanh vién ndo & cic thé hé trén mac
bénh, nén néu bénh di truydn l&n lién két NST

gidi tinh X thi & cic bénh rh&n nam gidi trong 4
gia h& nay, gen bénh phai dugc di truyén ti
nhitng ngudi me di hgp tif & cac thé hé trén. Mat
khéc, ty 18 xudt hién bénh nhan ni¥ & vd cling
him va néu cd thi chéc chan b cia bénh nhén
phai bj bénh. Nhung khi xét gia hé 5 (hinh 3.5),
cép vg chdng V.1 v& V.2 khong bi bénh, sinh
duge 2 con gdi, trong dé <6 L con gai bi bénh
{V1.1). Biéu nay khéng phi hdp vdi bénh di
fruy8n 13n lién k&t NST gidi tinh X.

Khi tham khdo mdt 56 ngh|en cifu trude day
vé bénh XP cla hai tic gid M. B. Rekaya
(Tumsna) [6] va B.S. Verma (An Do) [7]. chung
i da thdy dudc mét s§ didm tu’dng dbng vé ty
18 méc bénh thip, va c6 dic diém di truyén phu
hop vdt di truyén [&n trén NST thudng. Ngoai ra,
mot s8 nghién clfu trén tlr cdc nudc khac nhau
irén thé gidi, bénh XP lién guan nhiéu tdi hén
nhén cin huyet va bénh chl yéu gip trong céc
gia dinh ma b3 me bénh nhén k&t hdn cén huyét
i6], [7). Nhitng d&c diém xuft hién ciia bénh Xp
ghi nhén dugc qua cic gia hé 1 - 5 (hinh 3.1 -
3.5) phi hgp véi dic diém cha bénh ly di truyén
In trén NST thudng.

V. KET LUAN

- Bénh gdp & ca 2 gidi, nam nhiéu hon ni.
Cac bénh nhan déu trong cing mét ddng ho.
Bénh xudt hién khdng lién tuc qua cac thé hé.

~ Chua phét hién mdi lién quan gilfa bénh
nhan va hon nhan can huyét,

- Bénh XP di truyén theo quy Iudt di truy&n
15n trén NST thudng.

Ldi cam am: Nghlen ciiu thyc hién thanh
£0ng nhd su' hd tro cla Ban Gidm ddc Bénh vién
Da hi&u Trung vdng, BS mdn Y sinh hoc - Di
truyén, tru‘ﬁng Bai hoc Y Ha Ngi ciing véi nhiing
dong gop chuyen moén cla PGS.TS. Tran Dirc
Phén va BS. Nguy&n Kim Quén.
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BlEU TRI CHINH H[NH RANG MAT GIAI POAN RANG HON HQP

BANG KHi CU €O DINH 2x4
Nguyén Thé Diing*
TOM TAT applianes in early treatment would adjust the relative
Sif dung khi cy <§ dinh 2x4 trong digu tri sém correlation  of occlusion  both  vertically and

(fixed 2 by 4 Applianices for r eatly treatment) giai doan
réng hin hp: nhim thay adi tfong quan khdp can 03
dudec mdt G tac ng trén thé gidi nghven cu'u, tuy
nhién & Viét Nam c6 rat it nghién clru dugc cong be
vé tac dung didu tri bang loai khi cu ray. Chung 01 da
ti€n hanh nghién cn.ru dieu tri s6m cha 36 bdnh nhan
giai doan rﬁng hén hap béng kh| cu of dinh 2x4,
nhém muc tiéu: Danh gla ket qua diy tri sdm oac
bénh nhan glai doan ring hdn hop bing khi w [+
dinh 2x4. Kt qua nghlen cliu cho thay khl cu cB dinh
x4 trong diéu tn som giat doan réng hon hcp 6 tac
dung lam thay ddi tudng quan knép can theo chidu
doc va chigu ngang, nhém ring clfa dugc sip xép
ngay ngan, tinh trang cin chia va can s giam hodn
toan, tinh trang chen chic clia nhém ring clia ham
trén khong cbn. Cac chi 58 trén phim Cephalometyic
truée va sau didu trj cho thiy co tuong quan t6t theo
chigu trudc sau.

Ter kbda: Sai khdp cin hang II Angle, khi cu ¢8
dinh 2x4 treng didu tri sém.

SUMMARY
STUDYING IN ORTHODONTAL
TREATMENTS AT MIXED DENTITION STAGE
USING 2x4 FIXED APPLIANCES
Using fixed appliances 2x4 in early treatment of
malocclusion at mixed dentition stage will adjust the
relative correlation of occlusion; which has been
studied internationally, However, in Vietnam, there are
few publised studies about the effective function of
this appliance in treatment. We have conducted the
study about the effects of using this appliances in
malocclusion early treatment for 36 mixed dentition
stage patients. We aimed for evaluating the results of
malocculsion early treatment using 2x4  fixed
appliances. The results have shown the 2x4 fixed
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herizontally, in which the front teeth aligned neatly,
retroclined and a deep overbite conditions improved
significantly and maxillary cowded anterior teeth
condition was also comected. The mndexes on
Cephaiometric before and after ireatment desmontrated
well correfation in anterior-pasterior plan

Keywords: Angle class II malnodusnon 2x4 fixed
appliances in early treatments
1. DAT VAN DE

Sai khép cén hang II Angle, ¢6 thé do sy di
chuyén clia réng, do ham dudi i phla sau hay
ham trén nhd ra trudc hodc do nguyen nhan &
ca hai ham trén va dudi. Biu hién thudng thiy
13 r&ng moc l&ch lac di kém vdi sai tuong quan
cla hai xuvong ham theo chiéu trudc sau do sy
thich (g cla céc rang clia ddi vdi sy r8i loan
chiic néing clia hé théng co quanh miéng. Chigu
réng cung réng trén ciing bi anh hutng béi sy
bu trlr cha h2 thdng thén Kinh ca. Do dé muc
tleu cla didu trj chinh hinh can thiép sai khﬁp
cin hang II Angle I3 sira d6i sy sai bigt cla hai
xuong ham theo chigu trudc sau bang cach tac
ddng 1&n sy ting trudng cua hai xugng ham
trong truting hop sai khdp can hang II Angle do
xudng ham tren, xudng ham dudi hay ca hai.
bigu tri phd phu hdp tinh trang khdp ran, md
mém va yeu cAu cia bénh nhén, khdng nén bat
bénh nhén phal phil hgp véi cich didu tri cla
mlnh DE didu tej chinh hinh can thidp sai khdp
cin thdi ky réng hén hgp cd nhigu phudng phép
khac nhau, ching i da chon phugng phap diéu
tri chinh hinh s&m béng khi cu o8 dinh 2x4 cho
36 bénh nhan nhém muc tidu: Ddnh gid l(é?qua
diu tri sdm cdc bénh nhén gial doan rang hén
hop béng khi cu ¢6 dinh 2x4,

i1. D3I TWONG VA PHUONG PHAP NGHIEN COU
2.1, B4 tugng nghién ciru: Benh nhén sai
khdp can hang II Angle, thdi ky ring hn hop.



