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(khoahoc.tv) - Mét nghién ctu duoc thyc hién béi céc nha khoa hoc tai truang Cao déng Y Albert
Einstein thuéc dai hoc Yeshiva cé thé gitp gidi thich tai sao trong mét s6 ca bénh rdi loan phd ty ky
(autism spectrum disorder — ASD) c6 thé l&r két qué do dnh hudng cda méi truong nhiéu h
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Céc phdt hién nay da duoc trinh bay tryc tuyén trén tap chi PLOS Genetics, lam séng t6 céc trudng
hop trong dé nhirng nguoi me 1én tudi cé nguy co cao sinh con bi réi loan phd ty ky. Nghién cu
ndy cing m& dudng cho cdc nghién ciu séu hon vé vai trd cia méi truong déi véi chirng bénh réi
loan phé ty ky.

Trung tam kiém sodt va phong ngira dich bénh cla My da céng bd trong thdng 3, rang <& mét
trong 68 tré ngudi My méc bénh réi loan phd ty ky ASD - tdng 30% so véi ti & la 1/88 vao hai
ndm trudc.

Mét 58 lvong déng ké nhitng nguoi méc bénh réi loan phé ty ky cé céc dét bign gene gdy ra bénh
ndy. Nhung mét s6 nghién céu — ddc biét la cac nghién cdu lién quan dén céc cdp sinh déi cung
tring, trong dé mét ngudi bi méc ASD va ngudi con lai thi khéng — cho thdy rdng, khéng phai tdt
cé céc ca mac ASD déu bét nguén tir dét bién gene.

Trong thyc &, mét nghién ctu 16n trén hon 14.000 tré méc bénh ASD dé duoc trinh bay déu
théing nay trén tap chi cda hiép hdi Y Hoa Ky (Journal of the American Medical Association) da két
luéin réing, cdc bat thuong vé gene chi cé thé gidi thich cho mét ndra nguy co phét trién bénh ty ky.
Mét nia cda nguy co dé la do “dnh huéng khéng cé yéu t6 di truyén (nongenetic influences)”,
nghia la cdc y8u t6 méi truong, cé thé bao gém méi truong trong t cung cda ngudi me hodic mie
db stress cia ngudi phu ni¥ mang thai, hodc ché dé an uéng.

Phuong tién truyén théng cho biét, céic nguyén nhén cda bénh réi loan phé tu ky ASD chd yéu tap
trung vdio thyc t& la nhitng nguoi dan éng cao tudi (i 40 tusi trd 1én) cé vé nhu sinh con bi ty ky



nhiéu hon so véi nhiing ngudi dan 6ng 1ré tudi hon, cé thé vi céc dét bién di truyén dai tich 1ty qua
nhiu n&m trong cdc t& bdo tao tinh trung.

Tuy nhién, nhitng phu ni nhiéu tu8i hon (ttr 35 tudi tré 1én) phdi déi mat véi cing mét nguy co nhy
vay lai déc lap hodn todn véi tudi cba chdng ho. Nhung véi céc phy ni nhiéu tudi hon, cdc nha
khoa hoc chua r& vi sao nguy co nay lai t6n tai. Céc nha nghién céu trudng Einstein dé tim kiém
céc dnh hudng do di truyén, cting nhu &nh hudng cia méi truong cé thé lam tang nguy co phy niv
cao tudi sinh ra con bi ty ky.

Nghién céu cla ho dugc dén déu bdi Esther Berko, mét sinh vién béc tién si trong phong thi
nghiém cda John Greally, mét tién si, dé nghién cGu sy phdt trién cda 47 tré bi ty ky va 48 tré phdt
trién binh thuong (typically developing — TD) cla céc phy nir 35 tudi va trén 35 tudi. Khéng gidng
nhirng nghién ctu khac vé ASD, nghién ctu ndy gdm mét s6 luong 16n cdc tré em ngudi Mi géc
Tay Ban Nha va ngudi Mi géc Phi tir Bronx.

Cdc & bdo ndo — céc t& bao truéc dé dung dé kiém tra bang ching cda cdc khdc biét vé di truyén
va& mdi truong gitra tré rdi loan phé ty ky va tré phdt trién binh thuong - khong duoc st dung.
Thay vao dé, céc nha nghién ctu da nhén thdy néu nhitng khéc bigt dé tén tai, ching cing cé thé
xdy ra trong mét logi t& bdo cé sdn: cdc t& bdo biéu mé 16t trong md.

“Chong t6i dé gid thuyét rang, bt c& diéu gi dnh hudng dén dén réi logn phd ty ky & con cda
nhitng phy nir 1én tudi déu c6 thé hién dién trong céc 1 bao sinh sén tao ra phéi hodc trong nhiing
giai doan sém nhdt cda sy phét trién phai thai — trong cdc & bdo lam phdt sinh cd bigu mé miéng
va ndo”, tién si Greally néi. Greally la tdc gid c@p cao cda nghién céu nay. “Diéu dé cé nghia
rdng bét c& diéu gi bat thuong ma ching 16i phét hién thdy trong t& bao md tré em bi ty ky so véi
tré em phdt trién binh thuong ciing phdi t6n tai trong céc t& bdo ndo cda ching”.

Nhirng chiéc ban chdi nhé duoc céc nha nghién cdu st dung dé ldy cdc t€ bao niém mac mé cda
tré em bi ty ky va tré binh thuong ma khéng gay dau dén cho ching. Céc tré em duoc lay méu
s8ng & Bronx va céc khu vyc khdc trén khdp nuéc My, ciing nhu & Chile va Israel. T khi cée trirng
cba phy nir [6n tudi hon 6 thién huéng cé 56 lvong nhiém sdc thé bat thuong, cdc nha nghién ctu
lan déu tién da phan tich cdc t& bao cé 56 lvong bdt thuong cdc nhiém sdc thé ciing nhu cdc khiém
khuyét vé nhiém sdc thé khéc cling c6 thé géy ra ASD. Cdc I6i nhu vay khéng duoc phdt hién thdy
trong t&€ bao cia tré bi ASD hodc tré TD.

Tiép theo dé, cdc nha nghién cdu kiém tra xem xét céc t&€ bdo cda cdc tré em ndy dé tim bdng
ching vé tac déng cla méi trudng. “Néu dnh hudng cda méi truong da xdy ra trong qué trinh
phét trién cba phai thai, céc dnh hudng c6 thé ma héa mét “ki Gc” trong céc t& bao ma ching ta
c6 thé phdt hién nhu la cdc bién dai vé héa hoc cia gene”, tign si Greally néi. “Phén lén nhirng
bién d&i nhu vay goi la thay ddi biéu sinh trong hinh thanh nhém metyl, céc chat lign két héa hoc
véi DNA. Nhém metyl nhy véy rét quan trong ddi véi qué trinh kiém sodt hoat déng cda gene,
nhung nhitng thay dai trong kigu metyl héa c6 thé gay suy gidm chic néing t& bao bdng céch thay
dai céc biéu hién gene hodic bang cach lam gene nghi hoan toan”.

Tién s7 Greally va cac ddng nghiép da thyc hién mét s6 logi phan tich vé metyl héa réng gene trén
cdc 1€ bdo niém mac md ca tré ASD va tré TD, dé tim kiém sy khéc biét ngoai di truyén cé thé cho
thély cdc dnh hudng vé méi trudng dang géiy téc déng (thuéit ng “hé gene" (genome) duoc dinh
nghta la vat ligu di truyén cda mét sinh vat, “ngoai di truyén" (epigenome) bao gém céc kiéu cia
nhém metyl gén véi toan bd bd gen cia mét sinh vét).

Day la mét nghién ciu lén nhét vé méi lién quan rong gitra ngoai di truyén vé ASD duoc thyc hién



trén mot logi t& bao duy nhat. Chi s dung mét logi t& bao - trong truong hop nay la cac t& bao
bi€u mé mé - gilp ngdn nglra cdc két qua sai léch cé thé xdy ra khi céc nghién ctu ngoai di
truyén két hop cdc quan thé lan can khéc nhau cda céc t& boo.

"Ching t6i da rét than trong khi thyc hién nghién céu nay, d& ddm bdo rdng bét ¢ két qud nao
dat duoc la ¢6 gid tri khoa hoc nhét 6 the", tién si Greally néi.

Céc nha nghién céu da phét hién théy hai nhém gene duoc ngogi di truyén déic biét & tré em véi
ASD so véi TD tré em. Hon nira, cdc gene duoc biét la duoc thé hién trong ndio va mé héa cho
protein lién quan dén chic ndng dén truyén thén kinh truéc day cho thdy cé suy yéu trong ASD .
(That thd vi , hai nhém gene ngoai di truyén ddc biét nay da khéng cé mét trong 1t cd céc € bao
cUa tré em bi ASD nhung chi trong mét tép hop con cia céc t&€ bao - Mét hién tuong goi la khdm).
Ngoadi ra, hai nhém gene cé xu huéng tuong tdc véi cdc gene da duoc biét la cé dét bién trong
cdc cd nhén bi rdi loan phd ty ky.

“Cdc gene trong téc véi cdc gene khdc dé tao ra cdc 18i vao phan t& thyc hién cdc chie néng
quan trong”, tién st Greally néi. “Cac két qud nghién ctu cba ching 16i cho thay it nhét thi véi mét
s6 c& nhan bi ASD, nhitng pathway (181 vao) tvong ty trong ndio dudng nhu bi &nh huéng béi ca
hai y&u t3 dot bién va thay dai bidu sinh. Vivdy, m&c do nghiém trong cia ASD cba mét nguodi cé
the phy thuéc vaio viéc c6 hay khong cé mét dét bign gene di kém véi nhiing bign dai biéu sinh véi
céc gene lién quan".

Nhirng dnh hudng v& méi truong chiu tréch nhiém cho nhiing thay déi bigu sinh lam suy gidm
nhiing gene nay la gi2 “Ching 16i da c6 thé loqi triry mét s& nguyén nhan khéc cé thé gay ra ching
rSi loan phd ty ky nhu bét thuong nhidm séc the, do dé két qué cda ching 18i phu hop véi quan
diém do”, tién st Greally néi. "Trong truomg hop cla ba me 1én tudi c6 nguy co con bi ASDs, mét
khd néing la dnh hudng méi truong cé the lam ldo hod chinh né, gay dnh hudng téi céc kidu
ngogi di fruyén trong trimg cba nhiing phy n& ndy, nhung tét nhién cing cé nhiing khd nang khéc
na". Mdc du cén nhiéu nghién ctu nira, nghién ctu cda ching 16i dé cho théy cdc dnh hudng
cla mdi trudng — ma ching ta biét réing quan trong ddi véi ASD — ¢6 thé dang gy ra stc dnh
huéng.



