Tin y hoc xac dinh duoc hon
5000 bién thé gen c6 thé cao gay
ra ung thu

Hon 5,000 bién thé gen ung thu c6 kha nang cao da dugc nhitng nha phu
hop xac dinh, di kém 1 muc tiéu tri tiém nang dé chira hay con c6 thé la
ngan chan nhiing dong ung thu nay tién trién.

Céc nha tim hiéu tir Vién Sanger Wellcome va nhing céng su & Vién tim
hi€u Ung Thu, London va Pai hoc Cambridge da ting phan hoi tdc dong
dén sutrc khde clia moi nhirng déi thay gen c6 kha nang trong gen 'vai tro
bdo vé' BAP1. Ho nhan biét khoang mot phan nam trong sé nhirng déi
thay nay c6 xac suat dan tgi can bénh, nang cao dang nhac nguy co mac
nhiing dong ung thu tai mat, phéi, ndo, da va than.

Cac két qud, dugc cong b6 vao ngay 5 thang 7 Trén day Tap chi Nature
Genetics, dugc cong bd sé6m dé cac chuyén gia cé kha nang lién s dung
dé gillp cdm nhan ngudi bénh va tim bién phap hiéu qua nhat cho ho.

Bién thé BAP1 trong bién chuyén ung thu va
tiém nang chira tri

Hé thong tim hiéu cling da nhan biét xuat 1 lién két gilta mot s6 bién thé
BAP1 dan t6i mat cadn bang va cap d6 cao cua IGF-1, 1 hormone va yéu to



tang trudng. Tham khdm bé nay ma chdy canh clra cho viéc tién trién cac
cdi thuoc khang sinh méi cé kha nang tc ché nhirng dnh huéng cé hai nay,
tiém nang thuc hanh chadm lai hodac phong tranh su bién chuyén clia mot
vai dong ung thu.

Protein BAP1 hoat dong thi du 1 dudng chat rc ché khdi u manh mé trong
co thé, bdo vé ngan chan lai cac loai ung thu cia mat, mang phéi, néo, da
va than. Nhirng bién thé di truyén gay nén réi loan protein cé kha nang
tang kha nang 1 ngudi bién chuyén nhiing chiéc ung thu nay trong suét
cudc dai vao téi 50%, hay dién ra |én khodng tudi trung nién.

Nhén biét cac bién thé nay sdm théng qua xét nghiém gen c6 kha nang
hudng dan bién phap phong chéng, cai thién lgi ich tét tri va cai thién uy
tin cudc séng cho nhirng ngudi mac phai anh hudng. Mac du vay cho téi
nay, van chua hiéu ré vé nhiing bién déi gen cu thé nao trong BAP1 can
thiét chld y, dac biét la véi nhitng bién thé hiém gay nén cho né hoat dong
khéng dung bién phap va kich thich su phat trién cdia ung thu.

Vai tro cua bién thé BAP1 va cap dd IGF-1
trong ung thu

Cac nha nghién c(u tu Vién Sanger va nhirng cong su & Vién nghién cltu
Ung thu va Pai hoc Cambridge da thir nghiém 18,108 bién déi DNA trong
gen BAP1 véi bién phap bién d6i ma gen cula té bao déi tugng dugc nudi
trong mot dia, trong qua trinh dugc biét tdi la 'chinh stra gen bdo hoa'. Ho
xac dinh rang 5,665 trong s6 nhiing bién déi nay la cé hai va lam dut doan
tdc dong bdo vé cua protein. Phan tich dir liéu UK Biobank da xac nhan
rang nhirng ngudi bénh mang nhiing bi€n thé BAP1 c6 hai nay c6 kha
nang mac ung thu cao hon hon mudi phan tram so véi dan sé téng thé.

D6i ngli cling phat hién ra rang cac bénh nhan sé htru nhing bién thé
BAP1 c6 hai cé cap do cao cua IGF-1 trong mau, mét hormone lién két véi
ca su bién chuyén ung thu va ndo. Ngay ca nhiing ngusi khdong mac ung
thu cling c6é cdp do cao nay, ngu y rang IGF-1 cé thé la mot muc tiéu gilp
cac phuong phap méi dé€ lam theo chédm lai hoac phong ngira mot s6 dong
ung thu. Phan tich ti€p theo da tirng mach nhd rang cac bién thé BAP1 c¢6
hai va mulc do cao cla IGF-1 lién két mang két qua toi té hon tai doi tugng
uveal melanoma, nhan manh tiém nang clda nhiing dudng chat Grc ché
IGF-1 trong diéu tri ung thu.



Dang chd y, khoa hoc nay phan chiéc hau hét cac bién thé BAP1 cé thé tu
cac quan thé rong rai, khdong nhitng cac bién thé hay gap trong ho so lam
sang chau Au, cho x& ly vuéng mac thi€u dai dién cGa nhiing quan thé
khéng chau Au trong nhiing tim hiéu gen.

Y nghia cta nghién ctu

Tién si Clare Turnbull, bénh nhan chi dao |1am sang cda tim hiéu, Tién si di
truyén ung thu dich chuyén tai Vién tim hi€u Ung thu, Luan Bon, va
chuyén gia tu van vé di truyén ung thu lam sang & S3 Y té Hoang Gia
Marsden, gilp biét: “Nghién clru nay cé thé dong nghia véi viéc hi€u biét
chinh xac hon vé cac bai xét nghiém gen, chuan doéan kip thoi hon va tang
cuong két qud giup doéi tugng va gia dinh cta ho.”

Tién si David Adams, tac gid hang dau cta nghién cGu tai Vién Wellcome
Sanger, néi: "Chiang chdu muén gilr gin rang cac théng tin gen mang dac
diém clu mang c6 thé ti€p can va hlu ich gilp tat cd hau hét nguai, bat
nhac céi dbi ciia ho. Muc tiéu cla ching téi la dung ky thuat nay [én mot
loat nhirng gene rong hon, c6 thé gom cé day da gen déi tugng trong thap
ky téi s@ hiru Ban dé Hiéu Ung Bién Thé."
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o http://kkt.kontum.gov.vn/Content/Images/files/55651384.pdf
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e https://bayanadraga.khe.gov.mn/upload/files/55650370.pdf



http://www.imanagerpublications.com/Uploads/files/minimaxi/miros/xikuteal.pdf
https://www.bestbuddies.org.mo/themes/admins/js/ckfinder/userfiles/mien-dich-58912565.pdf
https://www.bestbuddies.org.mo/themes/admins/js/ckfinder/userfiles/mien-dich-58912565.pdf
https://benhvien09.gov.vn/UploadFile/files/55649343.pdf
https://thanhtra.bvhttdl.gov.vn/ckfinder/userfiles/files/55651301.pdf
https://iodglobal.com/iod/assets/ckfinder/userfiles/files/55649928.pdf
https://www.songda.vn/Uploads/files/56252966.pdf
https://thuvien.tuaf.edu.vn/Ckfinder/userfiles/files/55651257.pdf
http://kkt.kontum.gov.vn/Content/Images/files/55651384.pdf
https://cokhiviet.com.vn/Images/Editor/files/58848479.pdf
https://bayanadraga.khe.gov.mn/upload/files/55650370.pdf

