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Hoc xong phan nay sinh vién s€ c6 kha nang:

Giai thich 3 co ché gay da boi the;

Giai thich 3 co ché gy 1éch boi;

Trinh bay nguyén nhén, co ché, triéu chiung 1am sang cta ba bénh ly
1éch boi NST thuong thuong gip nhét (trisomy 21, 13, 18);

Trinh bay nguyén nhan, co ché, triéu ching 1am sang ctia cac bénh ly
1éch boi NST gidi tinh: Turner, Klinefelter;

Trinh bay co ché phat sinh va hau qua cac bat thuong ciu tric NST:
mét doan, nhan doan, dao doan, chuyén doan, NST déu, NST hai tam;
Trinh bay ba vi du bénh 1y bét thuong cau trac NST: Hoi chimg méo
kéu, Ho1 chirng Di-George va Hoi chung Down chuyén doan.




I. PAI CUONG

1956, Tjio va Levan xac dinh chinh xac s luong NST ngudi 1a 46 NST: 46, XX
(XY)

1959, Lejeune va cong su dd mo ta 1 bénh nhan dau tién véi rdi loan nhiém séc thé
(thtra 1 NST 21) thuong duoc goi 1a hoi chirng DOWN.

Vai nam sau hang loat cac bénh cé lién quan dén roi loan NST & nguoi da dugc

cong bd nhu héi chung Turner, hdi chung Klinefelter ... Tur d6 tré' di mot chuong
mai trong bénh hoc nguoi da ra doi dé 1a bénh hoc NST.

Hau hét cac bat thudng trong cdu trac, tw nhan d6i NST, phan ly NST déu giy hau
qua quan sat dugc trén 1am sang.

Céc bt thuong NST cé thé dugc chia thanh hai nhém chinh: bt thuong vé sb
luong va bat thuong ve cau tric.

Hon 50% céc trudng hop say thai ty nhién 6 lién quan dén cac bt thuong NST, da
s0 1a do bat thuong s6 luong NST dang 1éch bdi (trisomy, monosomy).

II. BAT THUONG SO LUQNG NST

1. Dai cuong

O ngudi, bat ky sai léch s6 lugng nao so voi 2n = 46 déu gy ra nhitng biéu hién
bat thuong cho cé thé c6 thé quan sat duoc.

C6 thé chia bét thuong sé lugng NST thanh hai loai:

- Tang chan hodc 1& ca bo n NST: 3n, 4n... goi lada bdi (polyploidy);
- Tang hoac giam mot hodc vai NST so vdi b NST binh thuong, goi 1a 1éch
boi (aneuploidy).

2. Pa boi
a. Nguyén nhin

- Hoéa chat:Mot sd hoa chat c6 tac dung gay té bao da b01 thé 1a Colchicin,
V1nb1ast1n Trong nudi cdy té bao, ngay ca ddi véi té bao cta ngudi, véi
nong dd cao clia cac chat trén s& tao nén nhiéu té bao da bdi;

- Téac nhan vat ly:Scnhiét d6 cao hodc thip c6 tac dung trc ché qua trinh
giam phan tao nén giao tir ludng boi (2n) hodc e ché cic 1an phan bao
nguyén nhidm dau tién cua hop tir, tao nén céac té bao da boi.



b. Co ché

C4 théda boi c6 thé duoc hinh thanh tir cac co ché sau: (1) Sy thu tinh cta céc giao
tor bat thuong; (2) Su phan chia bat thuong cua hop tir; (3) Su xdm nhip cua té bao
cuc vao trung da thu tinh.

(1) Su can troqua trinh giam nhidm xay ra trong qua trinh tao giao tir co thé tao ra
cac giao tir bat thuong. Su thu tinh cua cac giao tir bat thuong nay kéo theo cac hau
qua:

- Su thy tinh ctia mét giao tir (tring hodc tinh tring) bat thudng (2n) véi mot
giao ti binh thuong (n) s€ tao nén 1 hop tu tam bdi (3n):

(2n) + (n) > hop tir (3n) = 6ONST.

- Sy thy tinh cuta trimg (2n) va tinh tring (2n) = t boi (4n) = 92 NST.
- Sy thu tinh kép cua mét tring binh thuong (n) voi 2 tinh trung binh thudng
(n) = hop tir tam boi (3n).

(2) Khi hgp tir nhan do6i ¢ giai doan qua sém khong kém theo su phan chia cua bao
tuong, ta s€ cohgp tir tir bdi (4n). Sau d6 cac hop tir nay tiép tuc phan chia binh
thuong tao thanh cac phoi bao (4n) va phat trién thanh co thé (4n).
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Truong hop bd NST cua hop tir nhan déi rdi phan bd sé NST cho 2 nhin con khong
déu: 1 nhan nhan dugc 1n; 1 nhan kia nhan dugc (3n) ; phoi bao (1n) bi tiéu vong
con phdi bao (3n) phat trién thanh co thé tam boi (3n).
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Truong hop tir 1 hop tir (3n); cac NST nhan dbi rdi phan chia theo 3 cuc cho 3 phéi

bao khac nhau: n, 2n, 3n. Phdi bao (n) tiéu vong, con 2 phoi bao 2n va 3n phat trién
thanh co thé kham c6 2 dong té bao2n/3n.



Trudng hop hop tir (4n) sau khi nhan d6i s6 NST, phan chia theo 3 cuc tao thanh co
thé khdm 2n/3n.

(3)Su xam nhap cua 1 té bao cuc (n) vao hop tir (2n) ¢ giai doan 1 phdi baotao nén
co thé tam boi 3n .

Su x4m nhap cua 1 té bao cuc (n) ¢ giai doan 2 phdi bao tao thanh co thé kham
2n/3n.
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c. Hiu qudda bji thé
Hau hét cac truong hop rdi loan NST & ngudi déu bi chét trong thoi ky phdi thai.
Theo Boué (1977) khi phén tich Karyotype & cac bao thai sdy tu nhién, nhan thiy

60% 1a co r6i loan NST cuy thé 13 thai tam boi 19,9% (Hinh 1); t bdi 6,2%;
Trisomy céc loai 53,7%; 45, XO chiém 15,3%.
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Hinh 1: Nhiém sic thé dd mot truong hop tam boi thé

(Ngudn: Khoa Di truyén, BV Hung Vuong, TPHCM)

Mot s truong hop thai dugce sinh ra, thi NST déu & trang thai kham 2n/3n. Cac thai
nay thuong trong luong khi dé thap so vdi thai binh thuong; kém theo di tat bam
sinh vung dau, mét, di dang xuong, tay va chan c6 thé dinh ngoén, di dang co quan
sinh duc.

Tré so sinh 69, XXY ¢6 diu hiéu rd rét nhu tinh hoan nho, 13 tiéu dong thép,
biu ché doi.
Tré so sinh 69, XXX c6 hién tugng giam san budng trimng.
Karyotype ctia mot sd truong hop tam boi thé.

46, XX /69, XXX

46, XX / 69, XXY

46, XY / 69, XXY

46, XY /69, XYY
15% cac truong hop tam boi 1a két qua sy thy tinh cia giao tir don boi (n)
Vi giao tir bat thuong ludng boi (2n).
85% céc trudng hop tam bdi con lai cha yéu 1a do sy thy tinh cta 1 tring véi
2 tinh tring, gdy ra thai trimg ban phan.
Thé tir boi gap chi yéu & cac té bao thai sdy. Rat hiém gap thé t boi kham &
céc tré so sinh song.



3. Léch boi

a. Nguyén nhin

Do r6i loan chirc nang tuyén glap Ngu’orl ta nhan thdy ¢ cac gia dinh c6 rdi
loan chtrc ning tuyén giap thi tn s6 con cai bi hoi chimg Down hodc hoi
chirng Klinefelter cao hon cac gia dinh binh thuong.

Nhiém phéng xa: Nhiém phong xa duge coi 1a mot nguyén nhan dua dén su
khong phan ly NST trong qua trinh giam nhiém, tao nén cac giao tir 1éch boi.
Nguoi ta thiy ¢ nhitng bénh nhan c6 rdi loan NST dang 1éch boi, dic biét 1a
me cua nhitng nguoi bi hoi ching Down cho thdy ¢6 sy tiép xtc voi tia xa
lau dai.

Do bd me 16n tuéi, dac biét la tubi ngudi me: Mot hién tugng da duogc xac
nhan hoan toan 14 khi tudi ctia ngudi me gan 40 thi ty 1& con bi hoi chimg
Down va cac loai Trisomy khéac tang cao hon so véi cac truong hop ma
ngudi me con it tudi.

b. Co ché

Cé théléch boi co thé duogc hinh thanh tir cac co ché sau: (1)Khong phan ly NST
trong giam phan; (2)Khong phan ly NST trong nguyén phan; (3) That lac NST ¢ ky
sau (Hinh 2).

(1) Khong phan Iy NST trong giam phan

Trong qué trinh giam phan d6i véi t& bao mam, cac NST twong dong s& phan ly dé
tao nén cac giao tir binh thuong chira b NST don boi (n), dé khi thuy tinh s€ tao nén
hop ttr [udng boi 2n = 46 NST.

Trong qua trinh giam phan, néu c6 mét cap NST ndo dé khong phan ly ma cing
nhau di vao 1 giao tir, két qua s& tao nén cac giao tir bat thuong (ta goi 1a cac giao
ttr 1éch boi) nghia 14 c6 giao tir thira 1 NST va c6 giao tir thiéu 1 NST. Céc giao tir
1&ch boi khi thy tinh s€ hinh thanh cac hop tur I1éch boi.

Hién tugng khong phan ly cac NST trong qua trinh giam phan c6 thé xay ra:

Déi v6i dong tinh hodc dong trimg.
Dbi voi NST gi6i tinh va NST thudng.
O lan giam phén I hodc lan giam phan II.

(2) Khong phan Iy NST trong nguyén phan

Co ché nay gip khi hop tir dang phéan chia, gy ra nhiéu dong té bao c6 sb luong
NST khéc nhau trén mot co thé (goi la tinh trang kham).

Co ché nay khong bao gid gy nén léch boi dang Trisomy hoic monosomy thuin

nhit.



- Néu hién tuong khong phan ly NST xay ra ¢ 1an phan cat thi nhét ctua hop
tu, s€ tao 2 phdi bao khac nhau: 1 phoi bao chira 45 NST va 1 phéi bao chura
47 NST. Hai phéi bao nay tiép tuc phan chia tao thanh co thé c6 2 dong té
bao 1éch boi 45/47 goi 1a thé kham.

- Néu hién tugng khong phan ly NST xay ra ¢ 1an phan cat thir IT ciia hop tu,
s& tao thanh 3 dong té bao 45/46/47. Dong té bao chtra 45 NST khong c6 kha
nang song thi co thé kham chi con lai 2 dong té bao 46 va 47. Trong truong
hop hién tugng khong phan ly xay ra nhiéu lan s& tao thanh co thé kham rat
phuc tap.

(3) That lac NST ¢ ky sau

O ky sau, néu c6 1 NST khong bam vao thoi vo sdc va khong truot vé cuc té bao
duoc, nam bat dong ¢ t€ bao chat roi ti€u bien di, két qua s€ cé mdt té bao con
thiéu 1 NST.
Hién tuong thit lac NST & ky sau co thé xay ra trong:

- Giam phan: tao thanh giao tir thiéu 1 NST.

- Qua trinh phan chia cua hop tir, tao thanh co thé kham.
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Thét lac NST & ky sau
Hinh 2: Cac co ché tao giao tir Iéch boi

c. Phdn loai
Vi cac co chéda duoc trinh bay & phﬁn trén, co thé 1éch boi c6 thé thude cac dang
sau:

Thé khéng (Nullisomy: 2n - 2): thiéu ca 2 chiéc ciia mot cap NST nao dé, khong
gap truong hop nao & nguoi.



Thé don (Monosomy: 2n - 1): thiéu 1 chiéc cua 1 cip NST nao do.

- Khéng gip Monosomy NST thudng vi phan 16n déu bi chét ¢ thoi ky phoi
thai;
- Chi gap Monosomy NST giéi tinh (45, XO).
Thé ba (Trisomy: 2n + 1): ¢6 thém 1 chiéc thudc vé cip NST nao d6. Loai nay hay
gap O nguoi.
- Dbi voi thai sdy: khao sat NST & cac thai sdy, bt cir trisomy ctia NST nao
cling cd thé thay (ngoai trir NST s0 1 va s0 5);
- DOAi voi tré so sinh: Trisomy chi thay @ NST 13, 18, 21 va 22.
Thé da (Polysomy : 2n + 2 ; 2n + 3 ...): loai nay it gap.

- 48, XXXY - Polysomy X;
- 48, XXX, + 21 = Trisomy kép (du NST X va NST s6 21)...

Thé kham (mosaic): trong cing 1 co thé ¢ 2 hodc nhidu dong té bao chua
Karyotype khac nhau.

- 45,X0 /47, XXX;
- 46, XX /47, XX, +21...
d. Hiu qud léch boi
O phéi thai
Khi phan tich Karyotype ¢ cac thai sdy tu nhién ta khong gip Monosomy NST
thuong, chu yeu gip cac loai Trisomy cua bat ky NST nao (trr NST s0 1 va so 5).

Theo logic thi ty 16 Monosomy va Trisomy phai bang nhau. Nhu véy, ta c6 thé suy
ra rang tat ca nhiing hgp tr Monosomy NST thuong déu chét rat sém & giai doan
phoi, khong phat trién dugc tdi giai doan bao thai.

O tré em sau khi sinh
Ty 1é sai léch NST chiém 0,5% - 1%.

Trong céc sai léch NST thuong thi Trisomy chiém ty 1& cao nhat, nhung chi ¢6 3
loai Trisomy 14 song duoc sau khi sinh d6 1a cac Trisomy 13, 18 va 21, trong d6
Trisomy 21 1a ¢6 kha nang song toi tudi trudng thanh, con 2 loai Trisomy 13 va 18
thi trén 90% déu chét trong vong 1 nam tudi.

Cac loai Trisomy NST thuong khac nhu Trisomy 2, 7, 8, 9, 20 va 22 thinh thoang
cling gap va sdng dugc mot khi né & trong tinh trang kham.



III. BENH LY BAT THUONG SO LUQNG NST

1. Trisomy 21 hay Hoi chirng Down
La vi du thuong géap nhét cho 1éch bdi NST & nguoi dang trisomy.

Pugc md ta 1an dau tién boi Langdon Down ndm 1866. Tuy nhién, mai dén nam
1959 Lejeune va cong su mdi tim thay ¢ tré bi hoi chung Down c6 47 NST, thura 1
NST s6 21.

a. V&i hji chieng trisomy 21 trén lam sang, ban chét di truyén cé thé
thugc cdc trwong hop sau:

- Trisomy 21 thuan nhat, chiém khoang 90% cac trudong hgp: bénh nhan c6 3
NST 21. Karyotype cho két qua 47, XX, + 21 hoic 47, XY, + 21. NST 21
thira trong 80% truong hop ¢ ngudn gde tir me, 20% cd ngudn gde tir bd;

- Trisomy 21 do lap doan lién quan dén phan 16n canh dai ctia NST 21;

- Trisomy 21 chuyén doan (chi tiét trong phan Bat thuong céu tric NST).

Trong mot sdit trudng hop (4% - 6%), cac bat thuong di truyén ké trén co thé gap
dang thé kham (xuit hién trong qué trinh nguyén phan cua hop tir, chi tim thiy &
mot s6 co quan). Tuy ty 18 cac té bao binh thudng / cac té bao trisomy 21 ma céc
triéu chimg 1am sang ctia bénh nhan c6 d6 nang thay doi.

b. Tan suat

Chiém ty 18 khoang 1/660 tré so sinh sdng. Ty 18 nay cang ting cao khi phan tich
Karyotype ¢ cac thai say.

c. Nguyén nhdn

- Tubi me cao 13 yéu té nguy co quan trong nhat, va 1a Iy do chidinh chan
doan trudc sinh;

- Tudi bd: khong 16 va co 18 khong cé anh hudng gi ca. Mot s tai liéu cho
rang néu tudi cha qua 16n thi ciing sinh con bi di tdt bAm sinh nhung khong
phai hoi chirng Down.

- B me bi nhiém phong xa, viém gan siéu vi.

Tudi me | Nguy co con mic hdi chirng Trisomy 21

20-24 1/1550
25-29 1/1000
30-34 1/700

40 1/100

42 1/65




d. Triéu chirng ldm sang

Céc triéu chung 14m sang sau ddy c6 thé duoc quan sat thdy & bénh nhan trisomy
21 (Hinh 3):

- Pau nhd, tran hep, gay rong va phing;

- Mat tron, nét mat tram cam;

- Khe mat xéch, 10ng mi ngan va thua;

- Géc miii tet, moi kho va day;

- Luoi dai, day, nut né, hay the ra ngoai;

- Tai nho;

- Giam truong luc co, dé dua dén thoat vi rén;

- Thiéu nang tdm than, chi s6 thong minh IQ =25 > 50;

- Co quan sinh duc kém phat trién;

- Thuong kém theo di tat bam sinh tim va 6ng tiéu hoa;

- Nép van da ban tay co nhitng thay doi 16 rét nhu cac duong van tay mo, khé
quan sat. Long ban tay c¢6 mot nép ngang don doc (ranh khi) & 1 bén hoac 2
bén long ban tay (quan sat dugc ¢ khoang 50% cac truong hop);

- Ngoén tay Ut ngan, thuong chi c¢6 2 d6t va quip vao trong.

S

Hinh 3: Nét mat dién hinh cta bénh nhan Trisomy 21

e. Chan dodn truwoc sinh

- Xét nghiém huyét thanh me dugc thuc hi¢én nhu cong cu tam soat dau tién,
dugc chidinh tiy theo tudi thai:
Thai 11 - 13 tuan tudi: xét nghiém PAPP-A va B-HCG. C6 thé phéi hop
voi do mo mo da gay trén si€u am, dédat kha nang phat hién 85%, voi
kha nang duong tinh gia 5%;
Thai thudc ba thang gitra thai ky: xét nghi¢mAFP, uE3, va B-HCG.
- Xét nghiém di truyén lacan thiét dé chan doan. Cac xét nghiém cé thé thuc
hién la:
Nhiém sic thé d6 (Hinh 4)
FISH (Hinh 5)
Phan tich SNP (Single Nucleotide Polymorphism)
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Hinh 4: Nhiém sic théddé mot truong hop Trisomy 21
(Nguon: Khoa Di truyén, BV Hung Vuong, TPHCM)

A10-0023

Hinh 5: Hinh anh FISH mot truong hop Trisomy 21
(Nguon: Khoa Di truyén, BV Hung Vuong, TPHCM)



f. Tién trién
Tién lugng séng phu thudc vao tinh trang di tat tim va 6ng tiéu hoa kém theo. Bénh

nhi dé nhay cam doi véi vi khuan va bénh bach cau.

Ty 1& tir vong chiém 50% trong vong 5 nam dau. Khoang 8% bénh nhan sdng dén
40 tudi. Ché do gido duc va cham soc dic biét cho nhitng bénh nhan trisomy 21 1a
can thiét de tang chat lugng song cua bénh nhan va gia dinh.

2. Trisomy 13 hay Hgi chirng Patau

Nhitng biéu hién di dang kiéu Trisomy 13 ¢6 1& da duoc mé ta cach day 300 nam.
Mai dén nam 1960, Patau va cdng sy mdi xac dinh cé sy sai I¢éch NST trong hoi
ching nay la thtra 1 NST thudc nhom D (Patau goi la D1 Trisomy).

Tudi tho trung binh cua bénh nhan trisomy 13 khoang 90 ngay. Bénh nhén rat hiém
khi vuot qua 1 nam tuoi.

a. Nguyén nhan
Ciing phu thudc vao tudi me va cac diéu kién moi truong séng.

b. Bdn chit di truyén:
80% truong hop 1a Trisomy 13 thuan nhét : 47, XX, + 13.
20% truong hop la Trisomy 13 kham 46, XX/47, XX, +13 hoac chuyén doan: 46,
XX, -14, + t(13/14),hoac46, XX, -21, + t(13/21),hoac46, XX, -21, + t(13/21)

c. Tan suit

It gap hon hoi ching Down, chiém ty 18 1/7000 tré so sinh.
Ty 1é méc bénh theo gidi tinh Nam : Nt =1: 1
d. Triéu chirng ldm sang

Trisomy 13 ¢6 nhiing di tat nang nhu (Hinh 6):

- Dau nho, nho tir phan dinh ra phan tran; chiém 80% truong hop.

- Da c6 nhiéu di dang mach. Co ngén.

- Mit nho hoic khong c6 mét (90%), c6 thé duc gidc mac (30%).

- Miii tet va bé; moi trén va ham éch bi ho. Sut mdi mot bén hodc hai bén
chiém tir 70% - 90% truong hop.

- Tai c6 nhiéu di dang, vi tri hoi thdp, vanh tai ép sat vao da dau.

- Ban tay, ban chan thudng thira ngén chiém 80% trudng hop.

- Cénhiéu dj dang ¢ tim va co quan sinh duc.

Trong mot ) truong hop, nhitng di dang mat ctia bénh nhan co thé 1am v&i hoi
ching Down khong dién hinh.



Hinh 6: Nhitng di dangdién hinh trong hoi chiing Patau

3. Trisomy 18 hay Hi chirng Edwards

Dugc Edwards va cong sy mo ta vao nam 1960.

a. Tan suit
Ty 1€ 1/4000 - 1/8000 tré so sinh.

b. Nguyén nhin

Me c6 cong tac lién quan dén tia xa, me bi nhidm doc thai nghén trong nhitng thang
dau mang thai.

c. Bdn chat di truyén

- 80% trudng hop 13 Trisomy thudn nhat. Karyotype: 47, XX, +18 hoic 47,
XY, +18;

- 10% truong hop la Trisomy ¢ dang kham. Karyotype: 46, XX/ 47,XX, +18
hoac 46, XY/ 47,XY, +18;

- 10% truong hop la Trisomy kép, vi du karyotype: 48, XXY, +18, thuong
gay thai luu.



d. Triéu chirng ldm sang

Tré so sinh trisomy 18 ¢6 nhiing triéu chimg 1am sang dic trung ma tir d6 ta co thé
hudéng dén chan doan nhu:

- Pau nho, tran hep, giy phang va rong. Tai dong thap va di dang, khong co
dai tai, go tai khong rd, cic xodn va dbi xoan it phat trién.

- Ham dudi kém phat trién: miéng nho hinh tam giac.

- Ban tay: co nang ngén kém phat trién do d6 cac ngén tay thuong quip vio
nhau. Long ban tay c6 ranh khi gidong nhu truong hop hoi chimg Down.

- Di tat bam sinh chﬁ yéu ¢ tim, than, co quan sinh duc.

- Tong trang: tré yéu, it van dong, tim than - van dong kém phat trién.

- Tudi tho trung binh khoang 2 thang. Tré chét chu yéu 1 do bién chung tim
va nhiém tring ning & phdi va co quan niéu.

Hinh 7: Nhitng di dang dién hinh trong hoi ching Edwards



4. Hoi chirng Klinefelter

Pugc Klinefelter miéu ta vao nam 1942. Trude tudi day thi, thuong bénh nhan
chua c6 bicu hién 1am sang dé phan bi¢t voi cac bé trai binh thuong. Céc tricu
ching dugc quan sat rdd bénh nhan trudng thanh.

a. Tan suit
Hoi ching Klinefelter 1a bénh 1y 1éch boi tuong ddi thudng gip, ty 18 tir khoang
1/1000 dén 1/600 tré so sinh.

b. Nguyén nhin

Khéng phan ly trong qué trinh giam phan tao giao tir ciia cha hodc medéu cé thé 1a
nguyén nhan dan dén sy hinh thanh hop tir 47, XXY (tring XX két hop véi tinh
trung Y, hodc triang X két hop vai tinh trung XY).

Ciing c6 truong hop: Trang XX két hop véi tinh tring XY, Trimg XXXX két hop
véi tinh tring Y.
c. Bdn chit di truyén

Hoi chimg Klinefelter trén 1am sang cé thé twong ung véi karyotype 47, XXY
(Hinh 8), hay 48, XXXY, hay tham chi 49, XXXXY. Trong nhan té bao cta bénh
nhan quan st thiy sé luong thé Barr twong Gng v6i s6 luong NST X thira.
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Hinh 8: Karyotype mot truong hgp Klinefelter 47, XXY
(Nguon: Karvita B. Ahluwalia. Genetics. New Age International, tai ban lan thir 2, 2009)



d. Triéu chirng lam sang

- Cao, ty 18 bat thuong: tay chan dai, than ngin;
- Nguc rong;

- It long toc;

- Tinh hoan nhd, duong vat nho;

- Kém sinh san tinh trung;

- Giam ham mudn tinh duc, r6i loan tinh duc;

- Cham phét trién tAm than.

Diéu tri hd tro bang androgens ngoai sinh ¢ thé giup phat trién thé chat va tim
than tuong doi binh thuong.

Bénh nhan Klinefelter & tudi truong thanh c6 tan sut ung thu v cao hon so véi
nam gidi binh thuong.

5. Hoi chirng Turner
a. Tan suat

Ty 181/5.000 tré so sinh. Hoi ching nay quan st thiy trong khoang 5% céc thai
say.

b. Nguyén nhin

Khong phan ly trong qua trinh gidm phan tao giao tir cia me tao thanh hai loai giao
tu: thieu NST X va thira mot NST X. Sy thu tinh gifta trirng thi€éu NST X va tinh
trung X tao thanh hop tir 45, XO (Error! Reference source not found.).

c. Bdn chit di truyén

Hoi ching Turner c6 karyotype 45, XO. Trong nhén céc té bao cua bénh nhan
Turner khong quan sat thay thé Barr nao.

Pa s6 céc truong hop bénh nhan Turner & thé kham: 45, XO / 47, XXX, hodc 45,
X0/46, XX /47, XXX.

Nghién ciru cac trudng hop hoi chimg Turner dem lai mot sé kién thirc bd sung: tuy
6 su bat hoat mot NST X & nguoi nit binh thudong, nhung mot ) gien trén NST X
van hoat dong trén ca hai NST X va can thiét cho su phat trién binh thuong cta
nguoi nir.

d. Triéu chirng ldm sang

- Biéu hién gi6i tinh ni¥, tuy nhién thudng gap vo kinh nguyén phat, thiéu san
va kém chirc ning budng tring

- Tam véc thap

- Mbng tay mém, 16i

- Nhiéu nit rudi

- C6 rong, chan téc thap



- Chan vong kiéng
- Xuong ban tay, xuong ban chan thtr tu ngan

Diéu tri hd tro bang hormone estrogens gitp bénh nhan Turner day thi va phat trién
tuong ddi binh thudng. Pa sé bénh nhan thich ting tét v6i cude song.

IV. BAT THUONG CAU TRUC NST

1. Dai cuong
Pa s6 nhiing ca thé mang bat thudng ciu trac NST:

- biéu hién kiéu hinh bénh ly;
- tao thanh céc giao tir bat thuong.

Mot sb trudng hop bat thuong cu trac NST duogc goi 1a “can bang” khong kéo theo
hau qua vé kiéu hinh (chuyén doan can bang, ddo doan), nhung van cé kha nang tao
giao tir bat thuong va gy mat can bang chat li¢u di truyén ¢ doi con.

2. Nguyén nhan

- Tia phong xa:
La mot yéu to gay dot bién d3 dugc dé cap dén rat som;
Tén s6 dot bién ty 1¢ thuan voi liéu luong phong xa;
Cac dot bién NST tang nhanh ngay sau khi bi phéng xa, NST la duoc
hinh thanh (NST hai tdm , NST vong).
- Ho4 chat gay dot bién :

- C6 nhiéu hop chat hoa hoc c¢6 kha nang lam tang tan so rdi loan NST;
Nhiing hod chat ¢o tinh chat kim ham phan bao (mét sé thude chéng ung
thu), mot s6 hod chat vira ¢ kha ning gdy ung thu, vira c6 kha ning gay
dot bién NST;

Hoa chit nhu chi, Benzen, thiy ngan, thudc trir sdu, diét co... cling gay
roi loan cAu tric NST.

- Vai tro cua Virus:
Nhiéu quan sat cho théy: sau khi mic bénh dau mua, thuy dau, rubeola,
viém gan siéu vi thi s6 truong hop NST bat thuong ting 1én ¢ mau
lympho bao nudi cdy.

3. Co ché phat sinh bat thwong cdu tric nhiém sic tir va nhiém sic
thé
TAt ca cac NST ¢6 sai 1éch vé cdu triic déu do hau qua cua sy dut, gy cua NST.
Céc doan bi dat gay hau hét déu dugc ndi lai va han gan lai theo dung nhu cii, néu
su han gan khong ding nhu cii thi mdi gay nén sy thay doi ve cau truc.



Trong chu ky té bao, giai doan phan bao chi chiém mot khoang thoi gian ngan, vi
vay cac nhan t0 hau hét tac dong ¢ giai doan gian ky.

Tuy theo cic nhan t6 tac dong dén NST ¢ giai doan trude hodc sau khi DNA nhan
d6i ma biéu hién & dang sai 1éch kiéu NST hoac kiéu nhiém sac tir (Hinh 9).

- Tru6c khi DNA nhén d6i (G1, dau pha S): > Sai 1éch kiéu NST;
- Sau khi DNA nhan d6i (S, G2, M) > Sai léch kiéu nhiém sic tir = Sai léch
kiéu NST (sau 1 chu ky tiép theo).

SAI LECH KIEU
S (Nhén dai NHIEM SAC T(P
, G2(Téng hop

Pratein)

Hinh 9: Phat sinh sai léch kiéu nhiém sic thé va sai 1éch kiéu nhiém sic tir

4. Cic loai sai léch kiéu nhiém sic tir (Hinh 10)

- Khuyét don (gap): Mot chd nao d6 ctia mot nhiém sic tir khong lién tuc do
khong bit mau. Do 16n cua chd nhat thuong khong 16n hon dudng kinh cua
nhiém sic ti.

- Khuyét kép (isogap): Su khong bat mau nay lai xay ra & ca 2 nhidm sic tir.

- Dbut don: Mot doan nhidm séc tir bi dirt tach ra xa phén nhiém sic tir con lai,
d6 xa cua khoang cach giita 2 phan thuong 16n hon dudng kinh cta nhiém
sac t.

- Khuyét kép: Dt xay ra ¢ ca hai nhiém sic tir ¢ vi tri gidng nhau.

- Chuyén nhiém sic ti: Cac nhiém sic tir ctia 2 hay nhiéu NST bi dut, cac
nhiém séc tir bi dat ghép lai v6i nhau tao thanh cac hinh 3 canh hodc 4 canh.
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Khuyét on Knuyét kep putdon Dt kép Chuyén nhiém c tir

Hinh 10: Cac loai sai léch kiéu nhiém sic tu



Hinh 11: Sai léch kiéu nhidm sic tirdién hinh quan sat thiy
trong bénh ly Thiéu mau Fanconia.

(Ngudn: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK6087/)

5. Cac loai sai 1éch kiéu nhiém sic thé
a. Mit dogn (deletion)

Mét doan 14 hién tuong NST bi dut roi ra mot hodc nhiéu doan, doan bi dut khong
co tam s€ tiéu bién di hodc gan sang NST khéc; phan con lai mang tam tré nén
ngan hon so véi luc ban dau. Vi du: Hoi chiing meo kéu.

- Mt doan cubi (Terminal deletion):
Xay ra & mot nhanh, doan khong tdm tiéu bién di.
Xay ra & ca hai nhanh & gan cudi ; 2 doan khong tam tiéu bién di, phan
con lai mang tdm s& uén cong lai ndi voi nhau tao nén NST hinh vong
(thudng gap nhat 1a NST s6 13, 18 va NST X).

- Mét doan giira (Interstitial delection):
Sinh ra do 2 chd dut xay ra ¢ cing mot nhanh. Poan nim giira & 2 chd
dut bi ti€u di, 2 phén con lai cua NST nbi lai voi nhau tai chd dut tao
thanh mdt NST moi.
Cac NST mat doan ngén hon so vé1 NST déng dang cua no, cac gen &
doan dut bj mét di, do vay chi con céc allele don ddc & doan con lai trén
NST nguyén ven. Chinh vi vy nhiing gen con lai & doan d6 s& luon biéu
hién dugc tinh chét cia minh, du 14 allele lan.

MAt doan ciing c6 thé xay ra trong qué trinh bat chéo va tai t6 hop gitta hai cip NST tuong
dong c6 doan khong tuong tng véi nhau, hau qua tao thanh hai NST tai to hop bat
thuong: mot NST mat doan, mot NST thém doan (Hinh 12C: Mat doan — thém doan).
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b. Ddo doan (inversion)

DPao doan 13 hién twong mot doan NST bij dit ¢ 2 chd, doan dirt quay 180° va mom
dirt no1 lai theo mot trat tw méi (Hinh 12A).

C6 hai kiéu dao doan:

- Pao doan ngoai tdm: (Paracentric inversion)
Hai chd dut cing & mot nhanh, do d6 khi c6 dao doan xay ra chi s6 tam
va vi tri ciia tim NST van nhu cii . Trudng hop nay khé nhan ra cé su
dao doan khi nhuom b%mg Giemsa don thuén;
Tuy nhién, voi k§ thuat nhuém bang NST, nhiéu truong hop dao doan da
duogc quan sat ro.

- Dao doan quanh tam:
Hai chd dat ¢ hai nhanh hai bén tam;
Néu 2 chd dut cach tim khong bang nhau thi NST méi tao thanh co chi
s6 tam thay doi.



Trong céc trudong hop dao doan, cac NST van mang du sb gien, nhung trat tu sip
x€p cua nhitng 6 gien bi thay do1 & phan ddo doan.

Nhirng ngudi mang bd NST ¢6 NST dao doan khong c6 bit thudng vé kiéu hinh,
nhung s€ ¢d khd nang tao ra mot sO giao tur bat thuong trong khi phat sinh giao tir
(trong giai doan bat chéo):

- Ngudi mang dao doan quanh tim: tao ra giao tir bat thuong khuyét doan
hodc nhéan doan, do do s con sinh ra séng ¢6 di tat bam sinh va mang b
NST khong can bang chiém 10%.

- Nguoi mang dao doan ngoai tdm: tao ra giao tir binh thudng hodc bét
thuong, do d6 c6 thé sinh ra con binh thudng hodc bi siy thai.

c. NST 2 tim (Dicentric chromosome)

Hai NST bi dut ¢ 2 chd, cac ph?ln khong tam bi tiéu bién di, con 2 phﬁn ¢ tm ndi
lai v6i nhau tao nén NST hai tam.

Trong céac trudng hop bi nhiém xa hay gap NST 2 tam.
d. Nhdn doan (Duplication)

Nhan doan 1a hién tugng 1 doan nao d6 cua NST tang 1én 2 hoac 3 lan. C6 2 loai
nhan doan:

- Nhan doan nguyén phat (Hinh 12 B):
- Xay ra gitta hai NST binh thuong;
Khi ghép doi va bat chéo gitra 2 NST tuong dong trong ky du ctia phan
chia giam nhiém, cac gien giita 2 NST tuong dong xép khong twong tng
vO1 nhau;
Két qua: co sy chuyén mot doan nao d6 ctia NST nay sang NST kia.Poan
bi chuyén di c6 thé van sip xép thuan chiéu (nhan doan thuan chiéu)
hoic dao nguoc trude khi duoc gin vao (nhin doan dao chiéu).
- Nhan doan thtr phat (Hinh 13):
- Xay ra gitta mot NST da ddo doan va mgt NST binh thuong;
Khi ghép doi va bit chéo gitta 2 NST nay trong ky dau cua phan chia
giam nhiém, c6 doan cac gien giita 2 NST xép twong tmg v6i nhau, ¢é
doan khong tuong ing véi nhau;
Két qua: co sy chuyén doan ciia NST nay sang NST kia.



Chuyén doan

ngos tam Trao ddi chéo NHAN DOAN THIF PHAT
N Y T
A A
Y Y Y
A A A B B B
B B B C C C
C C C >;< P >;<
E
K K 5 —> |-
Dl | |E E E F E
—y \ / —_
E D D >< F HST mét doan [
F F F ' ~ F
“~p NST
~/ ~/ ~/ g A— o
NST binh thuwdng NST binh thwdéng NST chuyén doan NST nhidn doan
thi phat

Hinh 13: Co ché nhan doan thtr phat

e. NST déu (Isochromosome)

Binh thuong, phan tdm dong s& phan chia theo chiéu doc dé tach 2 nhidm sic tir va
tao thanh 2 NST.

Tuy nhién trong qua trinh phan chia té bao, d6i khi phan tdm NST lai phan chia
theo chiéu thiang goc véi chiéu doc cua NST. Két qua 1a s& tao thanh 2 NST bat
thuong, mdi NST nay c¢6 2 nhanh d6i xing hoan toan gidng nhau vé kich thudc
cling nhu ndi dung, ta goi 1a NST déu (NST c¢6 hai nhanh ngin hodc c6 hai nhanh
dai) (Hinh 12D).

Két qua nay dugc coi nhu la c6 sy nhan d6i mot nhanh va mét di mot nhanh con lai
(nhanh thtr hai).

- Nhén d6i nhanh dai > mat nhanh ngan;
- Nhan d6i nhanh ngan > mét nhanh dai.

Loai NST déu hay gip nhat 1a nhanh dai ctia NST X, duogc ky hiéu 1a Xqi.

O nir, véi 1 NST X binh thuong va 1 NST déu nhanh dai cua NST Xi(Xq) duoc
xem nhu la monosomy d6i voi nhitng gen nam trén nhanh ngin va trisomy d6i voi
nhiing gen ndm trén nhanh dai.

Khoang 15% - 20% nhiing bénh nhan bi hoi ching Turner c¢6 bd Karyotype nhu
trén: 46 Xi (Xq).



f. Chuyén doan (Translocation)

La hién tugng trao ddi cac doan dit ciia cac NST véi nhau. C6 hai kiéu chuyén doan:

(1) Chuyén doan twong hé (Reciprocal translocation)

La hién tugng trao ddi doan gitta 2 NST, mdi NST bi dut 1 chd, trao ddi
doan dat cho nhau va hinh thanh 2 NST méi (Hinh 12E).

Ca hai NST méi nay déu thay doi hinh thai néu nhitng doan trao ddi khac
nhau vé kich thuéc.

- Pac diém cua nguoi mang chuyén doan tuong ho:

S6 lugng NST khéng thay doi (van 46 NST)

Trong bo NST c6 2 NST khong binh thuong.

Téng s6 chat liéu di truyén cua 2 NST mdi dugce tao thanh khong bi mét
di ma chi chuyén vi tri cho nhau. Nhu vdy, té bao va co thé mang 2 NST
chuyén doan cho nhau & trang thai cAn bang va nhu thé thay doi vé kiéu
hinh khong quan sat dugc.

Nhitng ngudi mang NST chuyén doan twong hd s& sinh ra mot sé con bi
bat thuong (ly do 1a trong qua trinh phat sinh tao giao tir s& c6 mot sd
giao tir bat thudng duoc tao thanh).

(2) Chuyén doan hoa nhdp tam (Robersonian translocation)

Chuyén doan hoa nhap tdm chi xay ra ddi véi cac NST tim dau.
Trong kiéu chuyén doan nay, hai NST bi dut qua mién gan tdm. Cac doan
dut chuyén doan cho nhau, két qua tao nén mot NST bat thuong va mot NST
rat nho. NST rat nho bi tiéu di (Hinh 12G).
Dic diém ctia ngudi mang chuyén doan hoa nhap tim:
Céc cum cua ky giira chi c6 45 NST.
Trong bo NST thiéu 2 NST tam dau, thay vao d6 1a 1 NST tam giita 16n
hon twong ty NST cta nhém A (truong hop chuyén doan D/D) hoic 1
NST tam léch tuwong ty cac NST ctia nhém C (truong hop chuyén doan
D/G) hodc 1 NST tam giira nho (trudng hop chuyén doan G/G).
Nguoi mang NST chuyén doan hoa nhép tdm thuong c6 kiéu hinh binh
thudong. Diéu nay cho phép nghi ring cic nhanh ngin cia NST tim dau
khong chtra cac gen quan trong.
Nguoi mang NST chuyén doan hoa nhép tdm c¢6 kha ning sinh con bat
thudng vi c6 thé tao ra mot sd giao tir bat thuong

Trong cac r6i loan vé cdu truc NST thi chuyén doan hoa nhép tam la mdt dang roi
loan cau tric NST thuong gap nhat. Ta c6 cac nhom t(D/D); t(D/G); t(G/G).

Trong t(D/D): thuong gip nhat 13 t(13/14). Ngoai ra, ta cling c6 thé gip
t(13/15); t(13/13); t(14/15); t(15/15); t(14/14).

Trong t(D/G): thudng nhat 1a t(14/21), sau d6 1a t(13/21) va t(15/21).

Trong t(G/G): thuong gap 1a t(21/21), ké d6 1a t(21/22).



Vi du bénh 1y do chuyén doan hoa nhap tim: Hoi chirng Down chuyén doan.

6. Hau qua cua roi loan cau tric NST

Trong rdi loan cau tric NST ngudi ta con phan biét hai nhém nhu sau:

- R&i loan céu truc NST dang bén viing: cac 16i loan nhu mét doan, dao doan,
chuyén doan, NST déu. Céc rdi loan trén c6 tham gia vao qua trinh phan bao
tiép theo.

- Rdi loan céu tric NST dang khong bén vimng: cic réi loan nhu NST khong
tam, NST vong, NST 2 tam. Cac rdi loan nay sé& bi tiéu huy, khong tham gia
vao qua trinh phan bao tiép theo.

Hau hét céac roi loan vé cau trac NST déu anh huong dén:

- Hoat dong vé thé chét va than kinh tAm than: co thé thép bé, tri tu¢ kém phat
trién.

- Hoat dong chitic nang cua nhiéu co quan va bd phan khac nhau cua co thé,
chu yéu biéu hién 1o & so va mat, phﬁn 16n ¢6 kém theo dj tat bAm sinh tim.

- Dbi véi co quan sinh duc: di dang co quan sinh duc ngoai =2 16i loan chuc
nang tuyén sinh duc > vé sinh

V. BENH LY BAT THUONG CAU TRUC NST

1. Hoi chirng méo kéu va mat doan canh ngin NST 5

La hoi chung tré so sinh c6 tiéng khéc nhu meéo kéu do di dang thanh quan. Triéu
ching tiéng meo kéu gidm dan rd1 mat han khi tré dugc 6 thang tudi.

a. Tén suét: 1/ 50.000 tré so sinh.
b. Cadc triéu chung khdc

- Péu nho (Microcephaly)

- Mat tron (Rounded face)

- 2 mit xa nhau, c6 nép quat (Epicanthus)

- Ham dudi nho (Micrognathia)

- Gidm truong luc co (Hypotonia)

- Cham phét trién thé chat- tim than (Mental retardation)
- C6 thé kém theo di tat bAm sinh tim (Growth failure)

- Tai dong thip (low-set ears)

- Di dang thanh quan (Abnormal larynx)

Pa s6 tré chét o thoi ky so sinh, mot sé ca s& sdng dén tudi truong thanh nhung
cham phat trién tdm than - van dong.

c. Bdn chit di truyén

Karyotype : 46, XX, 5p- hoac 46, XY, 5p-
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Hinh 14: A. Nét mit tré so sinh v6i HQi chung meo kéu; B. Vung mat doan trén
canh ngan NST 5 va cac tinh trang lién quan.

(Ngudn: Zhang X, Snijders A, Segraves R, et al: High-resolution mapping of
genotype-phenotype relationships in cri du chat syndrome using array
comparative genome hybridization. Am J] Hum Genet 76:312-326, 2005).

2. Hbi chirng Di-George va mat doan nhé trén canh dai NST 22
Hoi ching Di-George con goi 13 hoi chirng mat doan nho 22q11.2.

Hinh 15: Nét mat dién hinh cua bénh nhan véi Hoi chirng Di-George



Téan sudt : 1/4000 tré so sinh
Triéu chung lam sang

- Didang bam sinh tim (dac bi¢t hay gap tir chung Fallot);

- Bét thuong ving ddu miat ¢6 (Hinh 15): dau nho, mat khong can xing lic
khéc, mi mat tham, sat mdi-ché vom (50%), cam, miéng va dau mii nho, 16
tai nho, diéc, bat thuong thanh-thuc quan;

- Cham phat trién tam than nhe, 1Q =70-90

- Bét thuong hé xuong

- R&i loan mién dich nang do lymphocte T bat thuong, d& bi nhiém tring

- Khiém khuyét hormone ting trudng

- Ha calci mau (50%)

c. Ban chit di truyén

Chi 5 - 10% bénh nhan nhan mot NST 22 mat doan 22q11.2 tir cha hodc me. 90 -
95% 1a do bat thudng NST méi (de novo). Mot allelle bénh (mét doan) 1a du gay ra
héi chiing Di-George.

Bénh nhén c6 50% kha ning truyén allelle bénh cho con.

Vung NST mit doan trén NST 22 (Hinh 16) chira nhidu gien, trong d6 TBX] da
duoc phat hién l1a gien chiu trach nhiém cac tri€u chung tim mach trong hdi chiing
nay.
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Hinh 16: Ving mat doan trén NST 22 tuong Gng v&i Hoi chiung Di-George

Chén doan xac dinh hoi chung Di-George thuong sir dung k¥ thuat FISH véi doan
moi twong tng v6i ving mat doan. Nhan cac té bao ciia bénh nhén s& chi ¢ 1 tin
hiéu tuong Gng véi doan mdi Di-George (Hinh 17B), so sanh véi nguoi binh
thuong c6 2 tin hi¢u (Hinh 17A).



Hinh 17
A: Hinh anh FISH binh thuong véi doan mdi cho HC Di-George
2 tin hiéu = khong mét doan (mili tén)
B: Hinh anh FISH bénh nhan véi HC Di-George
1 tin hiéu (miii tén): NST 22 binh thuong, NST mat doan der(22)

3. Hoi chirng Down chuyén doan

Vé 1am sang, triéu chimg cua hoi chimg Down chuyén doan khéng khac gi hoi
chimg Down do Trisomy 21 thuan nhat. Diéu khac nhau co ban 1a nguyén nhan va
co ché di truyén.

Héi chirng Down thuin nhit Héi chirng Down chuyén doan

Hién tuong céa biét khong c6 tinh chat | - C6 tinh chat gia dinh hodc khong

gia dinh, xay ra v6i mot s6 con cua c6 tinh chét gia dinh.

nhitng ngudi me 16n tudi.

B me ctia nhitng ngudi con méc bénh | - Karyotype cta bd me binh thudng
nay cé Karyotype binh thuong. hodc mang NST chuyén doan.
Thudng gip, dén 90%. . It gap hon, khoang 5%

Hau qua cua sy khong phan ly cap NST | - Héu qua cua su chuyén doan giira
21 khi tao giao tur. NST 21 v61 NST thugc nhom D

hoac nhom G

a. Trwong hop NST 21 (nhém G) chuyén doan véi mot NST nhém D
(hay gdp nhat la NST 14).
Tao thanh 1 NST bat thuong 14/21, ta goi d6 1a NST chuyén doan, ky hiéu t(14/21)
hay t(D/G).




NST t(14/21) gdm nhanh dai NST 14 va nhanh dai NST 21 ndi v6i nhau & phan
trung tdm. NST t(14/21) c¢6 kich thudc trung binh giong NST nhém C nhung nho
hon va c6 tdam ¢ gan giira.
Nguoi lanh mang NST t(D/G) c¢6 s6 luong NST = 45:

- Nhém D thiéu 1 NST (s6 14)

- Nhém G thiéu 1 NST (s6 21)

- Co6 thém mdt NST bat thuong la NST t(D/G) hay t(14/21)
Karyotype ctia nguoi lanh mang chuyén doan hoa nhap tam 1a:

- 45XX, D-,G-, + (Dq Gq)
- 45XX, - 14, -21, + t(14q 21q)

b. Trwong hop NST 21 (nhém G) chuyén doan cing nhém G (NST
21 hodc 22).

Tao thanh 1 NST bat thudng, d6 1a NST (21/21) hodc t(21/22), k¥ hidu (G/G).

NST t(G/G) rat gibng 1 NST nhom F, ¢6 tdm & giira, nhung cé kich thude hoi 16n
hon NST F.

Ngudi lanh mang NST t(G/G) ciing ¢6 s6 lwong 13 45 NST

- Thiéu 2 NST nhém G
- Thém 1 NST bét thuong 1a t (G/G) giéng nhém F.

Karyotype la:

- 45,XX, G-, G-, + (Dq Gq)
- 45,XX, - 21,-22, +1(21q 22q)

Trong hai truong hop chuyén doan trén t(D/G) va t(G/G), sau khi 2 NST chuyén
doan cho nhau, thuong chi c6 1 NST 16n ton tai, con 1 NST co kich thudc rat nhd
chi gom 2 nhanh ngan cua 2 NST nguyén thiy nén thuong bi mat di trong qua trinh
phén bao.

c. Co ché di truyén
Co ché di truyén bénh Down do chuyén doan D/G (hay gip 1a t(14/21) va G/G
t(21/22) thi twong tu nhau.

Vi du: 1 ngudi lanh mang NST chuyén doan t(D/G) khong c6 triéu chimg 1am sang,
gid st NST nhém D 1a NST 14, nguoi d6 mang mot NST 14, mot NST 21, va mot
NST chuyén doan t(14/21)

- Khi phat sinh giao tir, NST t(14/21) di vao phan ntra sd giao tir mot cach don
ddc hodc di cung mot trong nhitng NST tuong Gng.



- Khi thy tinh voi giao tr binh thudng (14/21) dé tao thanh hop tir. Ba kiéu
con c6 thé sinh ra véi ty 1¢ x4p xi nhau khi giao phéi giita ngudi mang NST
chuyén doan v&i nguoi lanh nhu sau:

Con lanh manh, véi kiéu hinh binh thuong va kiéu gen binh thuong: 14,
14, 21, 21

Con lanh nhung mang NST chuyén doan giéng me: 14, t(14/21), 21

Con méc bénh Down thé chuyén doan: 14, t (14/21), 21, 21.

d. Trwong hop ddc biét t(21;21)

Nguoi lanh mang NST t(21/21) chi ¢6 2 loai giao ti. Giao tor mang t(21/21) hodc
giao tir khong mang NST 21 nao ca. Do d06, khi thu tinh v6i giao tir binh thuong thi
co 2 truong hop xay ra:

- Tat ca s6 con duoc sinh ra ¢ nhing ngudi mang t (21/21) déu mic bénh
Down thé chuyén doan (21/21).

- Hodc bi sdy thai lién tiép vi hop tir trong truong hop nay 1a don nhiém 21
(monosomy 21) thudng chét ¢ thoi ky phéi thai.

Nhitng tré mic bénh Down thé chuyén doan (21/21) nguoi ta nhan thdy 96% NST
t(21/21) 14 do xuét hién méi, trong qua trinh tao giao tir cé sy sai léch va NST
t(21/21) dugc tao thanh, giao tor mang NST t(21/21) thy tinh véi giao to binh
thuong, két qua 1a tré so sinh mic bénh Down do t(21/21).

Con lai 4% NST t(21/21) 1a duoc di truyén tir b hodc me 1a nhitng ngudi lanh
mang NST t(21/21).

e. Ddc diém ngwoi mac bénh Down do chuyén doan

Ngudi mic bénh Down do chuyén doan c6 s NST = 46. O ca hai truong hop
chuyén doan ki€éu D/G hoac G/G thi hinh anh NST d6 ctia nguoi lanh mang NST
chuyén doan nhung c¢6 thém mot NST 21 dé cho s lugng NST = 46.

- Ngudi bénh Down kiéu t(D/G): ¢6 5 NST nhém D va cac NST binh thudng
nhom G.

- Ngudi bénh Down kiéu t (G/G): & nit ¢6 3 NST nhém G, & nam c6 4 NST
nhém G

- Trong tit ca cac trudng hop nay déu c6 mit NST t(D/G) hoic t(G/G).
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