PHAT HIEN GEN DOT BIEN GAY TINH TRANG ROI LOAN XUONG

Theo mét k&t qué nghién ciu déing trén tap chi khoa hoc Nature Genetics s6 ra thdng 3/2011, céc
nhd khoa hoc dé phdt hién ra mét loai gen dét bién duy nhét géy ra héi chimg Hajdu-Cheney, mét

hdi ching réi loan géy ra viéc mét xuong tién bd va chirng loding xwong khién xuwon

Hién nay, méi chi cé khodng 50 truong hop bi méc héi chimg Hajdu-Cheney (HCS) duoc biét 16,
trong dé loding xwong nghiém trong la ddc diém chinh.

Loding xuong la mét chirng bénh lam cho xwong bi yéu va gion. Bi ching nay, xwong dé bi gy
hon binh thuong. Chi cén mét va cham nhe hodic ngé ciing cé thé lam xuong bi géy néing.

Céc nha khoa hoc Anh tai Vién nghién cdu quéc gia vé stc khde (NIHR) da tién hanh nghién ciu
phéan tich nguyén nhén gen géy ra hdi chimg HCS nham phdt hién vai tro cda cde gen trong viéc
gdy ra bénh lodng xuvong. Hién nay, ty [é mdc ching lodng xuvong & Anh la 1/2 & phy nir va &
dan éng la 1/5.

S& dung mét ky thugt tién tién dé xdc dinh cdc gen géy ra bénh, vén duoc goi la trinh ty exome,
céc nha khoa hoc d& xéc dinh duoc NOTCH2 la gen géy ra bénh. Sau dé, déi ngt nghién céu da
khéng dinh phdt hién nay & thém 12 gia dinh bi &nh hudng bédi ching loding xuong, két qua ciing
cho thdly ¢6 11 gia dinh ¢6 sy thay ddi trong cing mét doan cda gen NOTCH2.

Gido su Richard Trembath, mét trong nhiing tac gid nghién ctu, cho biét: "Cho dén nay, ching ta
méi biét rét it vé céc co ché gen géiy ra céc bénh vé xuwong. Nhirng phdt hién nay sé& giop ching ta
higu rd hon vé hai chimg HCS va tao nén tdng quan trong cho viéc nghién ciu trong tvong lai vé
céc hinh thie phd bién hon cla ching loding xuong'".



