NHONG TRUONG HOP BIEN BOI GENE Ki LA TREN THE GIO!

Trén the gisi hién nay da ching kién rét nhiéu truong hop dét bién gene ma nhirng théng tin va
hinh &nh vé ching luén khién cho tét c& ching ta phéi kinh ngac.

1. Gia dinh ngudi séi

3 chi em Savita, 23 tu8i, Monish, 19 tudi, Savitri, 15 tudi- va me cla céc em, chi Anita Sambhaiji
Raut{An D&) méc phdi mét logi dét bién gene cyc ky hiém gap, véi ti 1& tac déng 1/1 H ngudi,
khign cho toan b than the va khudn mét cda ho bi pht déy long ld va ching van tiép tuc phdt trign
tng ngay.

Tinh trang trén cé #n la Werewolf Syndrome - lam cho céc t& bao tai nhiing khu vyc vén it khi léng
phdt trién - van mé roéng va tao diéu kién cho ching phét trién xum xué. C6 khi né chi dnh hudng
t61 mét s6 khu vuc déic biét, c6 khi né tac déng dén toan than.

Déng tigc la hién tai van chua c6 phuong phdp ndo dé chiva tri héi chimg trén, va ho chi con biét
tréng cdiy vao sy trg giop cla mét logi kem tdy léng déic biét.

2. Luc st 3 tudi

Nhin vao bc &nh trén, ai 6 thé ngd duoc rang dé chi la mét cau nhéc lén 3. Mét logi dot bign
gene hiém gdp c6 tén la Myostatin-Related Muscle Hypertrophy, da khién cho céu nhéc Liam
Hoekstra (Michigan- My) &n nhu ham (6 bra 16n 1 ngay).

Sy khiém khuyét trong mé di truyén da khién cho céc khdi co ciia em phdt trién mét cdch vuot mic
va cdu bé cé thé nhdc béng céic dé dac ndng trong gia dinh ma dén nguei lén ciing phdi léc dau.
Sy khdc thuvong cda em duoc thé hién i rdt sém khi 2 ngay tusi em da cé thé buéc di. Em con
tham gia cudc thi Iron Cross - noi ma moi ngudi thé hién khé ndng ty néing d& than minh chi bdng
tay.

Puoc biét hién nay trén the giéi chi ¢6 khodng 100 trudng hop nhu thé, va né khéng cé nhiing tac
déng tiéu cyc dén sic khde.

3. Hai chi em sinh d6i véi 2 mau da tréi nguoc

Chua déy 1 tudi nhung Kian va Remee- 2 ¢6 bé nguoi Anh dé gay ngac nhién trén toan the gisi
khi lan ddu tién bs me cla cdc em chia sé hinh dnh cda ching trén béo. Ho khong thé tin duoc
rang dé & 2 da tré sinh doi bdi mét bé c6 nuéc da ngém den, con bé kia trdng todt.

Da c6 rdt nhiéu nguoi hdi me em rdng tai sao lai mdc dé cho bon tré gidng nhau, va ho déu 8
mdc kinh ngac khi dugc ba me tré gidi thich dé la 2 bé sinh dbi.

Puoc biét déi vo chéng tré nay déu cé me la ngudi da tréing va bé la ngudi da den.

Theo gidi thich cda cac nha khoa hoc thi mau da duoc quyét dinh béi 7 logi gene khac nhau cung
hoat déng.

N&u cé b me déu la nhitng chiing téc lai thi tring va tinh tring cba ho s& chira cd t6 hop cda ma
di truyén cho ¢4 mau da den lén trdng. Ti & cia truong hop trén [a 1/1 triéu ca.

Con néu trimg va tinh tring chi chira gene mau da trdng thi dra bé chi thé hién mau da trdng ma
thai.

4. Gia dinh khéng cé déu vén tay



Mét loqi dét bién gene c6 lién quan dén da mang t&n la SMARCAD1, dé khién cho mét gia dinh
cUa Thuy St khéng hé c6 déu van tay.

Phat hién duoc dang téi trén t& American Journal of Human Genetics cho biét: ddu vén tay cda
con ngudi dugc hinh thanh day du truéc 24 tuan sau khi thy tinh va né sé khéng cé bét i sy thay
dai ndo trong sudt cude doi.

Tuy nhién, céc y8u t3 dnh hudng dén sy hinh thanh cta ddu vén tay trong qud trinh phét trién cia
phdi thai- thi cho dén nay van con la mét diéu bi an.

Cdc nha khoa hoc cho raing phét hién trén khong chi nghién cu vé sy hinh thanh cia déu vén tay,
mad codn gilp ching ta hiéu nhiéu hon vé nhiing phuong dién con ddy bi an trong sy phdt trién cda
con ngudi va sinh gidi.



