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PHAN TiCH TiNH CHAT DI TRUYEN CUA HAI GIA DiNH
SINH 2 CON HOI CHUNG DOWN

Phan Thi Hoan

Bé mon Y Sinh hoc- Di truyén - Dai hoc Y Ha Noi

Phén tich tinh chét di truyén cia hai gia dinh sinh hai con héi chitng Down, két qud nhu

sau:

Gia dinh 1: cdp vo chéng sinh 2 con déu bi héi chitng Down. Ké’t»qu& phan tich NST: Céng
thiic Karyotyp ctia bé binh thudng 46,XY, cia me binh thuong 46, XX. Cé hai con trai déu bi
Down trisomy 21 thuén va déu cé cong thitc karyotyp 47,XY,+21. Nép van da cta cd 2 con Down

déu c6 nép ngang don déc & cd hai ban tay.

Gia dinh 2: c¢dp vo chéng sinh 2 con déu Down do chuyén doan NST loqi t(13;21). Két qud phan .
tich NST: B6'¢6 cong thite Karyotyp 46,XY, me mang NST chuyén doan cé cong thizc Karyotyp 45,XX,-
13,+1(13;21); Con gdi 12 tudi: 46,XX,-13,+t(13;21); con trai 7 tudi c6 cong thiic Karyotyp 46,XY,-13,-
21; +t(13;21). Nép vén da ban tay ciia cd hai con Down déu khéng cé nép’ngang don dic.

I. DAT VAN PE

Hoi chitng Down 1a mét trong nhimg bénh
réi loan nhiém sic thé (NST) hay gap nhat
trong s8 tré so sinh cling nhu tré nhd. Sinh ra
dita con hoi chitng Down la bat hanh I6n cla
cac cap vg chong cb con di tat, nhung bat
hanh hon la nhiing c&p vo chong sinh ra lién
ti€p hai dita con déu bi hdi chimg Down.
Ganh nang ca vé vat chat va tinh than sé
fluén dé nang Ién déi vai cla ho khi hang
ngay phai tiép xuc véi nhimg dira con tat
nguyén, hang ngay ho sé& phai chiu néi dau
dang I& ra ho sé& khéng phai ganh chiu néu &
diéu kien dudc xét nghiém dé chin doan
nguyén nhan bénh cho dita con th{r nhat,
ddng thdi chan doan trudc sinh khi cé thai
ddra con thir hai d€ phat hién di tat cla thai,
tir d6 c6 bién phap cu thé phong tranh khéng
sinh ti€p dlta con di tat nira.

V& nguyén nhan di truyén té€ bao cé hai
loai hoi chitng Down: hoi chimg Down do réi
loan s6 lugng NST loai Trisomy 21 va hdi
chimg Down do réi loan cau tric NST 21 loai
chuyén doan hoa hgp tam gilta NST 21 véi
mot NST tdm dau khac thudéc nhém D
(13,14,15) hodc nhém G (21;22). M&i méot
loai bat thuang vé sé6 lugng va ciu tric sé

din dén cd ché sinh con hoi chitng Down
khac nhau va céan tu van di truyén cu thé
khac nhau. Vi vay ching téi thuc hién dé tai voi
muc tiéu: “Phéan tich NST va nép vén da cla
hai gia dinh sinh hai con hdi ching Down”.

V6i két qua phan tich tinh chat di truyén
s& xac dinh dugc cd ché di truyén cla bénh,
tr d6 sé tu van di truyén dang dan, ngan
nglfa sinh dita con di tat ti€p theo. Sau day
chung téi xin trinh bay két qua phan tich tinh
chat di truyén cta hai gia dinh sinh hai con
hdi chimg Down.

I. POl TUONG VA PHUONG PHAP
NGHIEN cUU

1. Ddi tugng nghién clu: La hai gia
dinh sinh 2 con hdi chiing Down dudc xét
nghiém di truyén t& bao tai Labo di truyén té
bao clta bd mén Y Sinh hoc — Di truyén - Dai
hoc Y Ha Néi. Thai gian xét nghiém cla gia
dinh 1 1a thang 11/ 1998 va gia dinh th( hai
la thang 12/2003.

2. Phuong phap nghién ciru: Tt ca cac
thanh vién trong hai gia dinh nay bao gom bo
me va hai con Down déu dugc tham kham
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lam sang, xay dung pha hé, phan tich nép
van da va xét nghiem NST bang phuong
phap nudi cdy bach cau lympho mau ngoai vi
cla Mooheard c6 céi. tién. Nhidm sic thé

dugc nhudém bang hai phuong phap nhuom *

giemsa thong thuong va nhudém bang G. Két
qua phan tich NST dugc trinh bay bang
Karyotyp theo ding quy udc Quéc té.

. KET QUA NGHIEN cUU
1. K&t qua phan tich tinh chat di truyén
cua gia dinh thir nhat:

Céac thanh vién trong gia dinh: B& 31 tudi,
nghé& nghiép 1a bd do6i, me 28 tudi, nghé

nghiép la nhan vién hanh chinh, cé hai con
traj déu bi hdi ching Down, con thir nhat 5
tudi va con thit hai 3 tudi. Dia chi ciia gia dinh
nay tai quan Hai Ba Trung — Thanh phd Ha
Noéi. Truong hop nay gia dinh cho con tham
kham & vién Nhi quéc gia va da dudc cac bac
st 1am sang chuyén cho ching toi yéu cau
xét nghiém NST. Hai dra con Down cla cap
vg chéng nay déu Ia con trai, con thi nhat 5
tudi, con th(r hai 3 tudi. Két qua phan tich
NST cia hai dita con déu Down thé trisomy
21 thuan véi céng thic Karyotyp Ia
47,XY,+21, trong khi cad hai b6 me cé kary-
otyp hoan toan binh thuong.

Dl__oz

L5——2C,

I
II i 1 A) 2 |:l:|3 4
BS (11.2) l Me (11.4)
binh thudng . binh thudng
Karyotyp * l Karyotyp
46,XY 46,XY
Ix 1 u 2
Con trai (III.1) 5 tudi Con trai (111.2) 3 tudi
Down do Trisomy 21, Down do Trisomy 21,
Karyotyp 47,XY, + 21 Karyotyp 47,XY, + 21
Hinh 1. Ph& hé cda gia dinh c6 hai con Down do trisomy 21 thuan
Hinh 2.
Anh cla
gia dinh 1
¢6 hai con
Down
do Trisomy
21 thuén

Khi phan tich nép van da cua hai dira con
Down, ching téi thay hinh anh nép van da
ban tay cla ca hai con déu c6 nép ngang
don doc G ca hai ban tay. Diéu nay phl hgp

vdi nhan xét clia céac tac gia khac khi nghién
ctu trén ngudi hdi chimg Down déu thay ti 1é
rat cao nép ngang don doc & ban tay.
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2. Két qua phan tich tinh chat di truyén cla gia dinh thir hai: B6 40 tudi, nghé nghiép la
bd ddi chi dong quan & cac tinh mién Bac. Me 36 tudi, nghé nghiép la ndi trg, c6 hai con déu
bi hoi chimg Down. Con thif nhat 1a gai 12 tudi, con thif hai la trai 7 tudi. Dia chi cla gia dinh
tai phuong Cat Bi — Thanh phd Hai Phong. Trudng hop nay dugdc phat hién khi chang toi di
nghién cu diéu tra tinh hinh di tat b4m sinh tai dia phuong.

I

—20

1 2

3

[T—

__O4

. J;l [, |J_'13 54 s élé Q, !J_‘I8 I£9 [510

BG (11.2)
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46,XY
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Me (11.7) mang NST
chuyén doan
45,XX,-13,-21,+t(13;21)

Con (Ill.1) Down do
chuyén doan Karyotyp
46,XY,- 13,+ t (13;21)

Con (l11.2) Down.do
chuyén doan Karyotyp
46,XY,- 13+ t (13;21)

Thai (1113, 111.4,
111.5) déu do me
ch{ ddng hut thai

Hinh 5. Pha hé cta gia dinh c¢6 hai con Down do chuyén doan NST loai t (13;21)
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Trong pha hé nay, ca hai dita con Down déu nhan NST chuyén doan t(13;21) do me truyén.
Hinh 6, 7, 8 trinh bay karyotyp cGa me va 2 con Down do nhan NST chuyén doan tir me. Day
cling la truong hgp hi€m gap vi thong thudng hay gip nhat Ia Down do chuyén doan loai
t(14;21). Ngudi me nay lac 24 tudi sinh dira con gai dau bi hdi chitng Down. 5 ndm sau ngudi
me lai sinh ti€p con th(r hai ciing bi Down. Bat hanh cla gia dinh nay la qua 16n va ndi lo sg
sinh nhitng d(ra con sau lai gidng nhu anh chi né nén ngudi me da lién ti€p nao bd thai 3 lan

tiép theo do.

Hinh 6. Karyotyp cla ngudi
me mang NST chuyén
doan, karyotyp 45, XX, -
13, - 21, + t (13;21) (Mdi tén
chi NST chuyén doan
t(13:21))

At K
1 zA 3 Pt IS
e — -

3 ) T ] QE 10 1] {ird
i v & ) 4 . AR g
13 -u 4 15 18 17 15

; b ¥
& Lo & .

! . by & ‘,!x- '... Iy : [ , _-l
“\3\! }) § Bl

1 2A 3 4 —
(o e St A |

-] 8 ' 9C 10 11 12
B (3 i 14 ¢ 'rg WA

13 14 15 16 17 18

D E

AP LU e

Hinh 7. Karyotyp cla
con gai Down do chuyén
doan NST, karyolyp
46, XX, - 13, +t(13:21)
(Mai tén chi NST chuyén
doan t(13;21))
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Hinh8. Karyotyp cda
con trai Down do
chuyén doan NST,

46, XY, - 13, +t(13;21)
(Mai tén chi NST chuyén
doan 1(13;21))
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Khi phan tich nép van da ctGa 2 duia tré
Down, chiing t6i thay ca 2 tré déu khéng cé
nép ngang don doc & ca hai ban tay. Pay la
diém dic biét khac véi dic diém nép van da
cGa nhom tré Down do Trisomy 21. Trong
mot nghién clru khac ctia chiing téi khi phan
tich nép van da cla cac tré Down thay cé 4
trudng hop Down do chuyén doan NST trong
d6 ca 4 trudng hap déu khéng ¢6 nép ngang
don doc & ca hai tay.

IV. BAN LUAN

Khi phan tich tinh di truyén cta bénh nhan
héi chimg Down, can xac dinh nguyén nhan
gay bénh thudc loai nao trong hai loai réi
loan NST gay hdéi chimg Down: hdi ching
Down do r6i loan s6 lugng NST loai Trisomy
21 va hoi chiing Down do r6i loan cdu tric
NST 21 loai chuyén doan hoa hdp tam gitta
NST 21 véi mot NST thé tam dau khac thude
nhém D (13,14,15) hodc nhém G (21;22). Co
ché gay héi chimg Down Trisomy 21 do trong
qua trinh tao giao t{r (tring hoac tinh tring),
vi nguyén nhan nao dé ma cap NST 21 clia
giao tir khdng phan ly nén tao giao tl thira
NST 21 két hgp vdi giao tlr binh thudng gay
nén hdi chimg Down do thira 1 NST 21.
Ngudi bi hoi chitng Down do chuyén doan
NST c6 triéu chitng |am sang giéng hét nhu
ngudi héi ching Down do Trisomy 21 nhung
khac vé cd ché sinh bénh: bénh thudng cb
tinh gia dinh, do b me mang NST chuyén
doan nhung kidu hinh binh thuong va da
truyén NST chuyén doan cho con. NST bat
thuong 1a loai NST chuyén doan hoa hgp tam
gilta mé6t NST nhém D (13,14 hodc 15) vdi
NST 21 tao nén NST bat thudng: t(13;21), t
(14;21); t (15;21); hosc chuyén doan gitta
NST 21 v6i NST 21 hoac 22: t(21;21);
t(22;21); Khi giao t& c6 mang NST chuyén
doan két hop vdi 1 giao tit binh thuong tao
nén bé NST cé 46 NST nhung lai cé mat 3
ban sao cla NST 21 gay nén hdi ching
Down do chuyén doan NST. Co ché di truyén

gay hoi chimg Down clia ngudi mang NST
chuyén doan t(13;21); t(14;21); t(15;21) va
t(22;21) tuong tu nhu nhau. Ngudi mang NST
chuyén doan loai nay van c6 thé tao giao tr
binh thudng nén van cé kha nang dé con
binh thudng tuy ti 1& rat it. Co ché di truyén
bénh cGa ngudi mang NST chuyén doan
t(21;21) cé khac. Khi ngudi mang NST
chuyén doan t(21;21) thi cap NST 21 khéng
con ma chi c6 NST chuyén doan t(21;21), khi
két hgp vdi giao tif binh thudng gay nén hoi
chitng Down do chuyén doan. Ngudi lanh
mang NST chuyén doan t(21;21) sinh con tat
ca déu hodi chimg Down, khéng thé sinh dugc *
con binh thudng.

Qua phan tich tinh chat di truyén cla hai
gia dinh sinh hai con hdi chitng Down chung
toi c6 nhan xét nhu sau:

Trudng hop th& nhat 1a cap vo chong tré
cé bd NST binh thudng nhung sinh lién hai
difa con Down Trisomy 21. Bat hanh dén vdi
gia dinh that 1a nang né vi thong thudng khi
mdt ngusi me da sinh 1 con Down do
Trisomy 21 thi xac sudt dé sinh d{ra con
Down thir hai la khoang 1% [2], nhung khong
may cho ho Ia dlra con th(r hai lai bi Down
doTrisomy 21 thuan. Day la trudng hop hiém
g3p va lai & cip vg chdng con rat tré. Tudi
cla vg khi sinh dra con Down th(t nhat la 24
va tudi chong la 26 tudi, tudi vo khi sinh con
thit hai 13 26 va chéng 28 tudi. Théng thudng
cac truong hdp sinh con Down loai Trisomy
21 thuan gép & cac gia dinh cé tudi cia me
trén 35 mdi sinh con. Trudng hgp nay dac
biét vi sinh 2 con Down lién tiép lai la Trisomy
21 trén c&p vd chdng c6 tudi vo <35 tudi. Cap
vad chdng nay dén vdi chang toi khi hai con
Down ctia ho 1a 5 tudi va 3 tudi. Pang tiéc la
sau khi sinh ra dra con th(r nhat, 1é ra ngudi

. me phai di kham chan doan xac dinh nguyén

nhan hoi chiimg Down clia con 13 loai gi dé tu
d6 dugc tu van cac bién phap phong ngura
sinh dla con di tat ti€p theo.

Theo nghién clru clla Zin Cheng C.W
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trong s6 13 gia dinh sinh hai con Down
doTrisomy 21 thi 3/13 gia dinh c6 nguyén
nhan la do bé me kham cé thém dong té bao
Trisomy 21 va 2/13 gia-dinh c¢6 bd me dang
kham tiém tang & cac mé khac nhau [2].
Harris va CS khi nghién cu & gia dinh ¢6 3
con DownTrisomy 21 thuan thay me kham co
dong té bao trisomy 21 3 bach cau lympho
va O té bao da. Mot nghién clu khac phan
tich NST cla gia dinh sinh t6i 4 con Down
Trisomy 21 thuan thdy me cd dong té bao
Trisomy 21 & buéng tring. Céac tac gia da
xac dinh rang kham dong té bao trisomy 21
8 md sinh duc 1a nguyén nhan quan trong
gay sinh nhic lai nhiing ddra con Down & gia
dinh d& sinh nhiéu difa con Down (2 con
Down). Cac trudng hdp nay can xét nghiém
NST 6 té€ bao céac loai mé khac nhau nhu mé
sinh duc (buéng tring) hodc té bao da dé
phat hién dang kham cia NST. Nguy co nhic
lai sinh con Down phu thudc vao ty 1é dong
té bao Trisomy 21 & cac mé. Trudng hop cap
vo chdng sinh 2 con Down Trisomy 21 nay,
chung téi mdi chi phan tich duge NST tir bach
cau lympho mau ngoai vi nudi cdy, chua
phan tich dugc NST tif cac dong t& bao khac,
do d6 chua xac dinh dudc nguyén nhan gay
sinh nh&c lai con Down Trisomy 21.

Trudng hop thir hai la cap vg chéng sinh
hai dra con Down do chuyén doan NST loai
t(13;21) do me mang NST chuyén doan
.truyén cho con. Trong trudng hop nay, néu
sau khi sinh difa con th(t nhat bi Down, ngudi
me di xét nghiém di truyén t& bao cho con va
b6 me dé xac dinh cd ché gay bénh thi sé
dugc tu van dé khong phai sinh ra dra con
Down th(r hai. Khi da biét kiéu di truyén cla
con la 46,XX,-13,+1(13;21) va me cé cong
thirc karyotyp la 45,XX,-13, -21,+t(13;21), lic
d6 sé& khuyén ngudi me phai chan doan trudc
sinh khi c6 thai ti€p theo. Ngudi me s& dudc

chi dinh nudi cay t&€ bao &i hodc nudi cay té .

bao tua rau d& phan tich NST xac dinh xem
thai c6 mang NST chuyén doan clla me
khéng. Cé thé cé cac kha nang: thai binh
thudng, thai mang NST chuyén doan nhu me
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va kha nang nita 1a con bi Down do chuyén
doan nhu trudng hgp dira con th(f nhat. Thai
gian nudi cay té bao &i va té€ bao tua rau dé
tra 13i két qua théng thudng tir 10 ngay trd 1én
vi thé néu co chi dinh pha thai cGa nudi cay
t€ bao &i thudng la luc thai khoang 18 tuan
tudi. Theo Mutton D., trong s6 cac trudng
hgp Down do chuyén doan NST cé 3/4 do
me truyén va 1/4 do bd truyén [4]. Diéu quan
trong l1a phai xac dinh ngudi mang NST
chuyén doan d& con c6 hudng tu van ding
dan cho cac lan c6 thai tiép theo. Néu bo
hodc me mang NST chuyén doan gilra NST
21 véi mét trong nhitng NST nhom D hoac
v6i NST 22 thi ti 1é sinh con binh thudng sé
chiém 1/3 cac thai dugc sinh ra. Nhiing cap
vg chéng c6 vg hodc chéng mang NST
chuyén doan t(21;21) thi 100% cac con dé ra
sé bi hoi ching Down va cac cap vg chong
nay sé& hoan toan khéng thé sinh dugc con
binh thudng. Trudng hop nay tu van di truyén
sé& rat khod khan va té€ nhi. Néu ngudi mang
NST chuyén doan la chéng thi khuyén néu
mudn ¢ con binh thudng phai thu tinh nhan
tao vdi tinh tring cla ngudi dan 6ng binh
thuong khac. Con khi ngudi mang NST
chuyén doan 1a vg thi néu mudn ¢6 con binh
thuong phai lay tring clla mét ngusi phu nir
binh thudng khac va thu tinh trong 6ng
nghiém vdi tinh trung cla ngudi chong, sau
do6 cay vao tr cung clia ngudi vg. Tuy nhién
chi dinh con phu thudc vao y mudn va con
phu thudc vao diéu kién kinh t& cla cac cap
vg chong nira. Piéu quan trong la phai tu van
dé cac cap vd chéng c6 nguy cd cao nhu da
sinh con Down, cac cdp vg chéng ¢6 ngudi
vg hodc chéng mang NST chuyén doan phai
ndm dugdc co ché di truyén clia bénh dé ho
c6 thé thuc hién cac chi dinh clia bac si moét
cach dang dén va kip thdi.

Ca hai gia dinh sinh 2 con hdi chimg
Down ké trén déu c6 dia chi & thanh pho
(Mot & Ha Nai va mot & thanh phd Hai
Phong), noi c6 trinh d6 dan tri cao, noi c6 day
dd cac phuong tién dé c6 thé tién hanh chan
doan vé di truyén t€ bao xac dinh kiéu NST
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clia cac bénh nhan Down da dugc sinh ra,
dong thdi cling da c6 cac co sd thuc hién
chan doan trudc sinh. Thé nhung ca hai gia
dinh @éu dua con di kham rdt muén va di
kham khi d sinh ra 2 dita con di tat réi, tham
chi con th(r hai cling da & tudi kha 16n, mot
chau d3 7 tudi va mét chau 3 tudi. Vi thé nén
cac bién phap truyén théng dé tuyén truyén
vé céc tinh hinh bénh tat di truyén va di tat
b&m sinh, tuyén truyén vé co ché sinh bénh
va cac bién phap phong tranh trong dé quan
trong nhat Ia thuc hién chan doan trudc sinh
dé phat hién va loai trif cac thai bj dj tat bAm
sinh. Trén thé& gidi, viéc chin doan trudc sinh
nh3m phat hién cac thai c6 di tat bdm sinh
(DTBS) va cac bénh di truyén da gop phén
lam gidm dang ké viéc sinh ra cac tré bi
DTBS trong d6 ¢6 bénh nhan Down. Tuy
theo cac trudng hop cu thé, déi tuong dugc
chan doan trudc sinh c6 nguy co thdp hay
cao ma dua ra cac chi dinh phu hgp. D6 la
xét nghiém sang loc trong huyét thanh me
nhu xét nghiém triple test bao gébm cac chi s
vé hCG, AFP, uE3 dé phat hién cac truong
hop c6 nguy cd sinh con réi loan NST va di
tat 5ng than kinh [1], [3] [6]. N&u két qua xét
nghiém huyét thanh me c6 hCG tang va
uE3 gidm, AFP giam 1a dau hiéu chi diém dé
nghi dén thai bi hdi ching Down va can phai
ti€n hanh cac xét nghiém ti€p theo nhu siéu
am thai vdi cac triéu chimg chiéu day da gay
tang, k&t hop vdi cac hinh anh siéu am bat
thuong khac cta thai Down nhu DTBS cla
hé tim mach, hé tiéu hoa, chiéu dai xuong
dui va xuong canh tay ngan hon binh thuong
[5]. Tuy nhién, xét nghiém quyét dinh cho
chan doan van 1a xét nghiém t& bao phéi thai
& muc di truyén té bao va di truyén phan ti.
d mitc do t€ bao, ngudi ta phan tich NST cla
t& bao tua rau hoac t& bao dich &i. Két qua
phan tich NST c6 trisomy NST 21 hodc c6 3

ban sao cla NST 21 nam trong NST chuyén :

doan hoa hgp tam gilra NST 21 vGi NST
nhém D (NST s6 13,14,15) hodc véi NST
nhém G (NST 21,22). 3 mic ddé phan ti,
ngudi ta dung ky thuat FISH la ky thuat lai tai
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chd huynh quang ding ADN do dac hiéu cla
NST 21 dé€ xac dinh NST 21 thifa trong té
bao 6i hoac t€ bao tua rau.

V. KET LUAN

Qua phan tich tinh chét di truyén clia hai
gia dinh sinh hai con bi héi chimg Down,
chiing t6i ¢6 két luan nhu sau:

Gia dinh 1: c3p vo chong sinh lién tiép 2
con Down trisomy 21 thuan & do tudi con rat
tré (tir 24-28 tudi).

B& binh thudng, karyotyp 46,XY; Me binh
thuong, karyotyp 46,XX

Ca hai con trai déu bi Down trisomy 21
thuan, karyotyp 47,XY,+21.

Nép van da clia ca 2 con déu co nép
ngang don doc & ca hai ban tay. ;

Gia dinh 2: cap vo chéng sinh lién tiép 2
con Down do chuyén doan NST loai t(13;21)

B& binh thudng, karyotyp 46,XY.

Me mang NST chuyén doan, karyotyp
45,XX,-13,- 21,+(13;21);

Con gai dau 12 tudi, karyotyp: 46,XX,-
13,+(13;21);

Con trai thit hai 7 tudi, karyotyp 46 ,XY,-
13, +1(13:21).

Né&p van da ban tay cta ca hai con Down
déu khong thay nép ngang don doc.
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LGOI CAM ON:

Pé tai duoe hoan thanh vdi sy cong tdc gitp dd
ctia cdc cdn bé b6 mon Y Sinh hoc - Di truyén -
Pai hoc y Ha Noi: PGS.TS. Tran Dic Phén, Bs.
Doan Thi Kim Phuong Ciz nhan Vi Thi Nhét

SUMMARY
ANALYSIS OF GENETIC CHARACTERISTICS
OF TWO FAMILIES HAVING TWO CHILDREN
WITH DOWN’S SYNDROME

Phan Thi Hoan

Departement of Medical Biology and
Genetics —~ Hanoi Medical University

Analysis genetic characteristics of two
families having two children with Down's
syndrome, results:

+ Family 1: Couple have two sons with
Down’s syndrome trisomy 21:

Karyotype of the father: 46,XY

Karyotype of the mother: 46,XY

Two sons (5 years; 3 years) have
Karyotype: 47,XY,+21

Two sons have simply deep wrinkles on
two hands

+ Family 2: Couple have a girl and a son
with Down'’s syndrome translocated chromo-
some 1(13;21):

Karyotype of the father: 46,XY and of the
mother: 45,XX,-13,+t(13;21)

Karyotype of the girl (12 years): 46,XX,-
13,+1(13;21)

Karyotype of the son (7 years) have:
46,XY,-13,+t(13;21)

Two children haven't simply deep wrin-
kles on the hands.

PHAT HIEN MOT TRUONG HOP DOT BIEN LAP DOAN EXON 2
XAY RA TRONG QUA TRINH SAO CHEP GEN DYSTROPHIN O
BENH NHAN LOAN DUONG CO DUCHENNE.

Tran Van Khanh® va Ta Thanh Vin @

(DVién Céng nghé sinh hoc, Trung tam Khoa hoc tu nhién va Coéng nghé Quéc gia
(2)Bé mén Héa-Héa sinh, Truong Pai hoc Y Ha Néi.

Gen dystrophin la mét gen c6 cdu triic rét dai, diéu nay da lam cho qud trinh phién ma cia
gen tré nén phiic tap hon, ddc biét la ¢ dau gen 5'. Trong nghién citu nay ching toi cong bé"mét
bénh nhén loan dudng co Duchenne cé dét bién lap doan exon 2. Diéu rat ddng chi y la dét bién
nay khong xudt hién & ADN (genome). Chinh vi vdy, chiing toi gid thiét rang ddy la két qua cla
qud trinh trans-splicing xay ra trong qud trinh sao chép cua gen dystrophin. Nguyén nhén va
co ché ctia hién tuong nay chua duoc biét ro rang va hién dang duoc tiép tuc nghién citu
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