HI VONG CO BUOC CUOC KIEM TRA GENE “TIEN SANH” AN TOAN

Céng trinh nghién ctu ndy cba céc nha khoa hoc cé the dem lai mét cude kiém tra méu ma khéng
cén phdi m& xé nham dé do tim bén trong t& cung nhiing di thuong vé gien chédng han nhu hoi
chiéng bénh Down.

Nhirng cuéc kiém tra khéng lién quan dén ma xé hién nay - nhu siéu am - thi rdt han ché& con
nhiing cudc kiém tra phdi dung téi m& xé thi tao ra méi nguy hiém cho thai nghén. Ky thudt méi
ndy cé hiéu quéd khi kiém tra nhitng mau DNA thuéc bdo thai cé trong mdu ngudi me dé tim
nhrng bién di rdt nhd trong chubi chét liéu gien. Céng trinh nghién cdu cda Tép dodan Ravgen Hoa
Ky duoc trinh bay chi tiét tryc tuyén trén Tap chi Y khoa Lancet cda Anh Quéc. Cac chuyén gia cho
biét nhitng phuong phdp khdc c6 thé ciing s& dem lai két qua tét.

Cé khd nang nhén dién duoc nhirng di thuong vé gien & giai doan ban dau khéng nhiing dem
dén cho nhitng bac phy huynh co héi quyét dinh xem ligu cé tiép tuc giT lai bao thai hay khéng
ma con lam cho d&i ngd y khoa luu t&m dén nhu cdu theo di chat ché ngay tr dau cho dén khi
sinh n&. Phan tich mau DNA thudc bao thai tir méu ngudi me la cé thé duoc trong mét lie nao dé.
Tuy nhién, tinh higu qué cba né véin cdn han ché vi chi mét luong rdt nhd DNA “tim dudng” di vao
mdu cua ngudi me.

M hinh dgc trung

Cubc kigm tra c6 thé phét hién nhiing di thudng vé gien trong t& cung. (Anh: BBC)

Dai nghiém ctu cla Ravgen do Ravinder Dhallan dén déu da c6 the lam tang t8i da s6 DNA ma
cé thé duoc phy hdi bang cach xi ly nhitng m&u mdu véi mét chét héa hoc duoc goi la
formaldehyde (mét chét dan xuét tir aldehyde cda formic acid dé khy trung).

Cdc nha nghién ctu ldy nhimg mdu méu tr 60 phy n& mang thai. Sau dé ho kiém tra chdt ligu
gien dé tim nhirng bién di duoc goi la nhirng bign di cda chudi DNA (viét tét la SNPs) khi khac
nhau mét nucleotide (mét hop chdt héa hoc gém mét Bazo khéc vong, dudng va mét hay nhiéu
nhém photphat). Vi méi nhiém séc the ¢ mét mé hinh SNPs ddc trung nén céc nha nghién cdu ¢6
the phén biét DNA cda me va bdo thai. Ho cling cé thé xéc dinh xem liéu bao thai c6 mang thém
nhitng mé phdng nhiém séc thé cht y&u ma gay ra bénh vé di truyén. Chdng han nhu: mang thém
mdt mé phdng nhiém séc the 21 gdy ra héi ching bénh Down (rsi logn gien 21).

Trong s6 60 mau duoc kiém tra, ky thuat nay da da xdc dinh ding s6 luong nhiém sdc the trong
58 méau bao gém hai trudng hop réi loan gien 21. Mét truong hop réi loan gien 21 khéng duoc



nhdn ra va mét méu binh thudng duoc xdc dinh sai la bi réi logn gien 21. Tuy nhién, cdc nha
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nghién ctu nh&n manh rang cudc nghién cdu cda ho ciing chi & giai doan ban déu va cén phéi ¢é

nhiéu thi nghiém hon nira dé diéu chinh cho phuvong phép nay duoc hoan thign.

Ky nguyén méi

Nhitng bign di cda chudi DNA (viét tét l& SNPs) khi khéc nhau mét nucleotide (Anh:

emedicine.com)

Viét trong tap chi Lancet, Alexandra Benachi va Jean-Marc Costa, thudc truong Dai hoc Paris-
Descartes néi rdng cudc thr nghiém ddy hia hen va “mé ra mét ky nguyén méi trong viéc kiém tra
truée khi sinh”. Tuy nhién, ho néi thém: “Van cén phdi khéc phyc mét s& vén dé vé ky thuét. The
nhdt, s6 DNA ty do thuéc bao thai trong méu ngudi me rdt thdp, va cho du viéc sv dyng
formaldehyde cho phép lam mét s& luong 16n tach ra khdi méu ngudi me nhung lvong DNA 6
duoc khéng déu dan. Tho hai, Dhallan véc lvong rdng chi can tdm phy ni trong ba théng ddu
tién- kiém tra thém trong giai doan mang thai ndy s& rdt quan trong.”

Bac st Lyn Chitty, mdt chuyén gia vé di truyén hoc va y hoc vé bao thai tai Bénh vién thyc hanh
thudc trudng Dai hoc London cho biét cac nha nghién ctu dang nghién ctu nhitng phuong phap
khéc dé phdt trién cude kiém tra khéng dung dén mé xé. Nhitng phuong phép nday bao gém viéc
kiém tra cdc protéin trong mdu ngudi me va biéu sinh - nghién ctu nhitng thay déi mang tinh ty
phdt ddi véi DNA thuéc bdo thai. Bdc si cho biét: “Hau hét moi nguai déu nght rdng mét trong
nhiing ky thudt ndy cudi cung réi s& di cdi tién dé trd nén cé ich trong ing dung lém sang. Mot
cudc kiém tra chinh xdc ma khéng dung dén mé xé s& c6 nghia la nhiéu phy n ¢6 con binh
thuong khéng phdi trdi qua mét qua trinh choc dd mang &i qua bung.”

Gido su Maj Hulten thudc trudng Bai hoc Warwick dé phdt hién ra mét hé théng nghién cu Lién
Au d€ nghién ctu vé nhitng cuéc kiém tra tién sanh méi. Gido su cho biét cude nghién cu nay rét
tho vi ddc biét la vé viéc x& ly nhitng méu mdu badng formaldehyde va véi sy cdi tién xa hon nira
thi mét cude kiém tra khong dung dén mé xé ¢ thé sém trd thanh hién thyc. “Téi s& that ngac
nhién néu chi mét minh phuong phdp ndy héa ra la phuong phép gianh duoc chién théng trong
cudc tranh dua d& trd nén hiru ich vé& mét Iém sang.”

Kim Tuyén






