NGHIEN Cl’U SU BDOT BIEN GEN P53 TREN BENH NHAN POLYP DAI
TRUC TRANG
TAI BENH VIEN VIET TIEP HAI PHONG

NGUYEN VAN QUAN - Hoc vién Y dwoc hoc cé truyén Viét Nam

PAT VAN BE

Polyp dai triec trang (PLDTT) la mét bénh ly twong
déi phd bién trong nhém bénh & duwdng tiéu hoa
dwéi. Polyp 1a khéi u 16i vao long dai tryc trang, né
dwoc hinh thanh do sw tang san qua mdc clia I&p
niém mac [2].

Gen p53 c6 chirc ndng didu hoa sy phat trién té&
bao - chu ki t& bao, bao gém chét té bao theo
chuong trinh (apopt0|s) thuc day sy 6n dinh cla
nhiém sic thé va (e ché céac té bao di vao pha
S[11[3],[4]. Pa s cac nghién ciru v& ddt bién p53
thwdng gidi han trong pham vi vang exon 5- 8 [7].
Theo Lépez | va CS, & cac nuwéc phét trién thi ti 1&
dot bién gen p53 cta ung thw dai - trpc trang la
khoang 45%, con & cac nwéc dang phat trién thi ti 1&
nay thap hon. &' Viét Nam, da c6 mét sb nghién ctru
v& biéu hién cla protein p53 & polyp dai trwc trang,
nhwng céac sbé liéu v& dot bién gen p53 & polyp dai

NGUYEN THI CHIN — Bénh vién Kién An Hai Phong

trwc trang van chwa dwgc xem xét va danh gia day
dG. Xudt phat tr thwc tién trén ching toi tién hanh
Nghién ciru sw dét bién gen p53 & bénh nhan polyp
dai truc trang nham muc tiéu xac dinh ty & dot bién
gen p53 & nhitng bénh nhén polyp dai truc trang tai
Bénh vién Viét Tiép Hai Phong.

DOI TWVONG VA PHUONG PHAP NGHIEN CUU

1. Dia diém, th&i gian nghién ciru: Tl thang 06
ndm 2010 dén thang 06 ndm 2013 tai Trung tam ndi
soi Tiéu héa Bénh vién Viét Tiép Hai Phong va tai
Trung tdm nghién ctru Gen - Protein trwdng Pai hoc
Y Ha Noi.

2. Béi twong nghién clru

Tiéu chuan lwa chon: Bénh nhan da xac dinh va
lam giai phau sinh ly polyp DTT.

3. Phwong phap nghién ctru

3.1. Thiét ké nghién cdeu: Tién ctru, md ta cat
ngang.
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3.2. C& m4u va chon mau nghién cdu: Nghién
ctru trén 46 bénh nhan PLDTT dalam giai phau sinh ly.

3.3. Chon mau nghién cdu: Chon chd dich
nhirng BN dén kham tai Bénh vién Viét Tiép, duoc
chi dinh néi soi dai trwc trang, 1am giai phau bénh Iy
chan doan PLDTT. Xac dinh gen p53: C6 dot bién
hay khéng dot bién.

3.4. Ky thuat xdc dinh gen p53 dét bién

Bénh pham mé sinh thiét dwoc l1am xét nghiém
xac dinh dét bién gen p53 tai Trung tdm nghién ctu
Gen - Protein trong Dai hoc Y Ha Noi.

* Quy trinh tach chiét DNA

DNA duoc tach chiét tv mau mé bang phuong
phap phenol/chloroform:

Mét mau nhé mé polyp dwoc nghién trong 600 pl
dung dich lysis buffer bang céi nghién ddng thé, sau
d6 chuyén sang éng Eppendorf 1,5 ml.

- Thém 4 yl protease K (20 mg/ml), G 56°C/16h.

Cho 400 pl phenol: chloroform: isoamylalcohol
(25:24:1), dao nhe, ly tam 8000v/10phit/4°C. Hén
hop dwoe chia lam 3 phan:

L&p dung dich phia trén cé chira DNA.

L&p & gitra la can té bao.

L&p dwédi cung |a dich chiét.

Ht 14y phan dich chira DNA phia trén cung va
tién hanh I3p lai bwéc trén mét 1an niva sé dadm bao
khéng con tap chét trong mau.

Cho 400 pl Chloroform:lsoamylalcohol (24:1), thé
tich chloroform:isoamylalcohol ty 1& 1:1 v&i thé tich
dich thu dwge. Pdo nhe, ly tam 8000v/10phiit/4°C.
Hut 1Ay phan dich trén cung va tién hanh 13p lai 1 1&n
niva.

Tha DNA béng 1ml cdn tuyét ddi, cho thém 50 ul
Na acetat, d& lanh qua dém & 20°C.

Ly tam 13000 v/p trong 20 phit & 4°C, d6 dich
trén, thu tda.

Rlra tGa bang cbn 70°. Ly tam thu tda.

Tta DNA duwogc hoa tan bang 50 ul nwéc tinh khiét
hoac TE.

DNA sau khi duoc tach chiét s& duoc tién hanh
do ndng dd va do tinh sach, chi c6 m&u DNA dat gia
tri yéu cau vé tinh sach (mat d6 quang OD260/0D280
>1,8) méi dwoc st dung cho cac phan tich tiép
theo[6].

* Quy trinh xac dinh dét bién gen p53

Nhidu nghién ctru cho thay dét bién gen p53 va
bt hoat gen p53 c6 vai trd chid yéu trong UTDTT. D6t
bién gen p53 gap > 50% trwdng hop UTDTT, trong
d6 hon mot niva 1& dot bién didm tai vi tri 249 (AGG
to AGT, = hospot). Dang dét bién nay gay ra bién déi
acid amin serine thay thé arginine (249°".

Gen p53 1& mdt gen c6 kich thudc 16n (20kb, gém
11 exon va 10 intron).

Do cac d&c diém trén va kinh phi han ché, nén
nghién ctru chi co didu kién khao sét tai ving gen dot
bién d& dwoc xac dinh trong cac nghién ciru truéc

day, dac biét 13 dot bién didm tai vi tri 249 (AGG —
AGT, = hospot).

Phan trng PCR khuéch dai exon 7 clia gen p53.

Exon 7 cla gen p53 sé dwoc khuéch dai bang
phan (rng PCR vé&i cdp mdi dac hiéu c6 trinh tw nhw
sau:

P53-F: 5'- CTTGCCACAGGTCTCCCCAA- 3’

P53-R: 5- AGGGGTCAGCGGCAAGCAGA - 3'.

San phdm PCR sé duwoc dién di trén gel agarose
2%. San pham PCR sau dién di sé c6 kich thwéc 237
bp.

Phan ¢ng enzym cét gi6i han Hae IIl:

San phdm khuyéch dai exon 7 cla gen p53 sé
duwoc xac dinh dét bién bang phan ¢ng enzym cét
gi¢i han. San phdm PCR sé dwoc cit bdng enzym
Haelll, enzym nay cét phirc bd GG|CC tai vi tri 249
(AGG).

San phdm PCR cua exon 7 dugc cét thanh nam
doan cé kich thwéc 30 bp, 12 bp, 92 bp, 66 bp va 37
bp. San phdm sau cét clia enzym gidi han duoc dién
di trén gel agarose 2 %. Két qua dién di xuét hién 2
vach: 92 bp va 66 bp, do vach 12 bp, 37 bp va 30 bp
kich thud'c nhd nén bi mét trong qua trinh dién di.

237 bp
248 249 250
CGG AGG CcC
3’
S, Tor> o ot

Phan tich két qua exon 7:

M&u khéng cé dét bién vi tri 249 exon 7 cla gen
p53, két qua dién di sé xuét hién 2 vach trong do6
vach trén (92 bp) va vach duéi (66 bp) do bi enzym
Haelll c&t thanh hai doan.

M&u cé dot bién 249 exon 7 clia gen p53, két qua
dién di sé xuét hién 3 vach trong do6 vach trén (158
bp), vach gitra (92 bp) va vach dwéi (66 bp) do khdng
bi enzym Haelll cét (néu 1a di hop t&) va chi cé 1
vach voi kich thwéc 158 bp (néu la ddng hop ti).

MAau khéng dugc xi ly voi enzym Haelll c6 1
vach kich thwéc 237 bp.

4. Xtrly sé liéu: Sé lieu thu thap dwoc x( ly trén
phan mém SPSS 16.0.

KET QUA NGHIEN ClrU

1. Két qua tach chiét DNA

DNA cla cac md polyp duoc tach chiét theo quy
trinh phenol/chloroform. Sau khi tach chiét, cac mau
DNA duoc kiém tra ndng d6 va do tinh sach béng
phwong phap do mat d6 quang trén may nano-Drop.
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Bang 1. K&t qua do ndng dd va do tinh sach clia cdc mau DNA sau tach triét tr mé polyp

Masd | NongddDNA | Détinhsach | Masd [NongddoDNA| Détinhsach | Masd | Néng do DNA | Dotinhsach

B (ng/pl) (Az601280) B (ng/ul) (Az601280) B (ng/pl) (Az601280)
1 307 1,81 17 248 1,92 33 154 1,82
2 264 1,86 18 256 1,82 34 155 1,81
3 304 1,92 19 158 1,93 35 138 1,85
4 176 1,80 20 188 1,82 36 182 1,87
5 274 1,82 21 280 1,82 37 196 1,83
6 284 1,81 22 215 1,82 38 120 1,87
7 239 1,85 23 246 1,86 39 133 1,85
8 227 1,86 24 278 1,83 40 120 1,82
9 183 1,90 25 210 1,82 41 181 1,84
10 184 1,81 26 142 1,83 42 167 1,83
11 169 1,81 27 166 1,82 43 128 1,85
12 189 1.82 28 151 1,86 44 130 1,81
13 110 1,83 29 251 1,82 45 187 1,86
14 261 1.81 30 255 1,85 46 241 1,82
15 181 1,90 31 188 1,87

16 245 1,83 32 152 1,81

* Nhan xét: Tt cd m&u DNA déu c6 do tinh sach
cao v&i ty sé mat dd quang & budc séng 260/280 nm
ndm trong khoang 1,8+2,0.

2. Xac dinh dét bién gen p53

2.1. Xdc dinh dét bién st dung ky thuat cdt
enzym giéi han

Sau khi téng hop mau DNA theo quy trinh
phenol/chloroform, tién hanh kiém tra chat lwong
DNA béng phan trng PCR s dung cap mdi d&c hiéu
d& khuéch dai exon 7 ciia gen p53, dién di san pham
thu dworc trén gel agarose 2% co kich thuwdc 237 bp.

M 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

«— 237 bp

Hinh 1. Két qua khuéch dai DNA trén gel agarose 2%

Nhan xét: Két qua hinh 1 cho thay san pham PCR
thu duoc sau khuyéch DNA dai c6 kich thwéc 237 bp
d&c hiéu, rd nét, khong cé san phadm phu.

San pham PCR sau dé sé duogc cét bing enzym
Haelll, enzym nay sé& cét phirc bd GG|CC tai vi tri
249 (AGG), san pham sau cét bang enzym sé duoc
dién di trén gel agarose 2% (hinh 2).

M 1 2 3 45 6 7 8 9 10

« 237bp
«—158 bp
«— 92bp
“— 66 bp

Hinh 2. Két qua sau cat DNA vé&i enzym Haelll trén gel
agarose 2%

Nhan xét: Két qua hinh 2 cho thdy, san pham dién
di cia mau 1, 2, 3, 4, 7, 8, 9, 10 sau khi xt ly v&i
enzym Haelll xuat hién 2 bang ré nét c6 kich thudc
92 bp va 66 bp, nhw vay mau 1, 2, 3, 4,7, 8,9, 10
khdng b dot bién gen p53 vi tri 249. M3u 5 bj cét
thanh 3 bang v&i kich thwéc 158 bp, 92 bp, 66 bp,
nhw vay mau 5 bj dét bién gen p53 vi tri 249 dang di
hop ttr. Mau 6 khdng dwoc xtr ly véi enzym Haelll
nén chi cé 1 bang v&i kich thwédc 237 bp.

2.2. Gidi trinh tw sén phdm DNA cda cac méu
dét bién p53

Két qua xac dinh ddt bién st dung enzym cét gi&i
han dwoc khdng dinh lai bing k§ thuat giai trinh tw
gen (hinh 3).

14073T/G

21 A A AL A
\ 'l"‘ ‘ /\ JA‘\" I‘I‘ ‘IHL l\ “‘I‘-|'i“ [ 3'\‘1\ ‘ "’ﬂ‘"\

Hinh 3. Két qua giai trinh tw gen cia mau bénh nhéan cé
dét bién

Két qua hinh 3: Giai trinh tw gen cla bénh nhan
cho thay tai vi tri 14073 c6 xuét hién 2 dinh trong d6
c¢d 1 dinh G chuyén thanh T va moét dinh G
(14073T/G). Day 1a dang dét bién di hop ter. Diém dot
bién nay sé& lam thay thé axit amin tai codon 249
(Arginine — Serine).
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>p&3_2.acft 249Arg
1 AGG TTG GCT CAT GAC TGT ACC ACC ATC CAC TAC) AAC TAC ATG TGT 45
1 Arg Leu Ala His Asp Cys Thr Thr Tle His Tyd kan Tyr Met Cys 15

a6 BAC AGT TCC TGC ATG GGC GGC ATG AAC CGGl AGG|CCC ATC CTC ACC a0
1la Aszn Ser Ser Cys Met Gly Gly Met dsn Argldrg|Pro Ile Leu Thr 30

9L ATC ATC ACA CTG GAR GAC TCC AGG TCA GGA GCC ACT TGC CAC CCT 135
31 Ile Ile Thr Leu Glu &sp Ser Arg Ser Gly ila Thr Cys His Pro 45

136 GCA 138

a6 Als

>p53_3.scf 249Ser

1 AGG TTG GCT CAT GAC TGT ACC ACC ATC CAC TACJAAC TAC ATG TGT 45
1 Arg Leu Ala His Asp Cys Thr Thr Ile His Tyrfjisn Tyr Mer Cys 15

46 AAC AGT TCC TGC ATG GGC GGC ATG AAC CGGJAGT |GCC CAT CCT CAC an|
16 hsn Ser Ser Cys Met Gly Gly Met Asn Arg|Ser |Ala His Pro His 30
al CAT CAT CAC ACT GGA AGA CTC CAG GTC AGG AGC CAC TTG CCa CCC 135

31 His His His Thr Gly Arg Len Gln Val Arg Ser His Leu Fro Pro a5

136 TGC ACL 14l
a6 Cys Thr

Hinh 4. Trinh tw axit amin tai vi tri 249 thay dai ti
Arginine thanh Serine, vi tri dworc danh dau cta BN Dinh
Quang Tr 63 tudi

3. Xac dinh ty 1é dét bién gen p53

2/46
4,4 %

aa/46
(95,6 %)

Hinh 5. Ty Ié dot bién gen p53 & cac nhém mé nghién
cwu

Nhan xét: Hinh 5 cho thay, 44/46 mau bénh ph3m
khéng co dot bién gen p53 (chiém ty 1& 95,6%); phét
hién dugc 2/46 mau bénh phdm co dét bién gen p53
(chiém ti1& 4,4%).

4. Nhan xét ty 1& dét bién gen p53 trén bénh
nhan polyp dai trwc trang

Bang 2. Ty |& dét bién theo sb lugng

Sélwong | Dot bién | Khong dét bién Tdng
polyp n % n % n %
Bon Polyp 2 4,4 33 71,4 35 75,8
Da polyp 0 0 11 24,2 11 24,2
T6ng 2 4,4 44 95, 6 46 100
Nhan xét: Bét bién chi xay ra & don polyp va
chiém ty 1& 4,4%.
Bang 3. Ty |& dét bién theo hinh dang
Hinhdang | Dot bién | Khéng dét bién Téng
Polyp n % n % n %
C6 cubng 0 0 24 52,2 24 52,2
Ntra cubng 1 2,2 11 23,9 12 26,1
Khong 1 |22] 9 19,5 10 | 21,7
cudng
Téng 2 4,4 44 95,6 46 100

Nhan xét: Két qua khéng dét bién chiém ty Ié cao
o1 95,6%. DPéng thoi, dot blen xay ra & ca polyp
khéng cubng va polyp nira cudng.

Bang 4. Ty l& dét bién theo kich thuwdc

Kich thwoc | Dot bién | Khong dét bién Téng
Polyp n % n % n %
<10 mm 0 0 28 60,9 28 60,9
10- 20 mm 1 2,2 14 30,4 15 32,6
20 mm 1 2,2 2 4,1 3 6,5
T6ng 2 4.4 44 95,6 46 100

Nhan xét: Sy dét bién xdy ra & trén cac polyp co
kich thuwdc khdng dwdi 10 mm.
Bang 5. Ty |é dot bién theo tuyp md bénh hoc

A Dot bién | Kh. Dot bién Téng
M bénh hoc n % n % n %
Ongnhd | 0 | 0 | 18 | 39,1 | 18 | 39,1
Polyp | Nhung | | 2| 4 | 86 | 6 |130
U' __mao -
tuyen 1 Ongnhd-| 5 | 5 | o | 196 | o | 19,6
N.Mao
Polyp | Ponthudn | 0 | 0 | 3 6,5 3 |65
tang | Coéviem [0 [ 0o | 8 [ 174 | 8 174
sdn |Coéutuyén| 0 | 0 | 2 4,4 2 | 44
Tdng cong 2 |44] 44 ] 9556 | 46 | 100

Nhan xét: Dot bien xay ra & nhom polyp u tuyén
va khong thay xay ra & nhom polyp tang san.
Bang 6. Ty & dot bién theo mrc d6 loan san

Mtrc d6 Dot bién | Khéng dét bién Tdng
loan san n % n % n %
Loansan |, 0 9 75,1 9 |751
nhe
Loansan | 1 | g3 | 4 8,3 2 |166
vura
Loansan | 4 | g3 | 0 1 |83
nang
Téngcong | 2 1166 | 10 | 834 | 12 | 100

Nhan xét: Bét bién xay ra & mirc d6 loan san vira
va nang.

BAN LUAN

1. Xac dinh dot bién gen p53

1.1. Két qua tach chiét DNA

Tach chiét DNA 1a bwéc dau tién quan trong clia
quy trinh thwc hién cac ky thuat sinh hoc phan to.
Tach chiét DNA tét, cac phan tr DNA khong bi dut
gdy, khong bi tap nhiém thi cac phan trng tiép theo sé&
c6 d6 chinh xac cao. Cé nhiéu phuong phap tach
chi& DNA, tuy nhién phwong phap phenol/
chlorroform duwoc lwa chon @& tach chiét DNA trong
nghién ctru nay. Bay la phuong phap tach chiét DNA
cd dién, can nhidu thoi glan hon so v&i nhirng
phwong phap tach chiét DNA st dung cac kit thudng
quy nhwng san pham DNA thu dwoc cé ndng d6 va
do6 tinh sach cao. Déng thoi, nghién ctru xac dinh do
tinh sach chinh xac ctia DNA bang céc chi sé hap thuy
quang phd, dwa vao ty 1& A260/A280. Gia tri mat do
quang & buédc séng 260 nm (A260) cla cac mau
DNA cho phép xac dinh ndng d6 DNA trong dung
dich. Protein c6 d& hap thu cao nhét & budc séng
280 nm (A280) va dd hap thu & bwéc séng 260 nm,
do vay ty 1& A260/A280 biéu thi mrc do protein sét lai
trong dich chiét.

TAt ca mau DNA duwoc tach chiét tir moé polyp déu
¢6 nbng dd va do tinh sach ndm trong khodng 1,8-2,0
khi do trén may Nano-drop & bwéc séng 260/280 nm
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[6]. Nhw vay, nhitng mau DNA dwoc tach chiét déu
dam bao chat lwgng, du didu kién cho cac thi nghiém
tiép theo.

1.2. Ty Ié dét bién gen p53

Trong nghién ctru khao sat tai exon 7 vi tri codon
249 (AGG — AGT, = hospot), doan gen cé tir 13970
dén 14176 cho thay: trén doan gen nay, chi cé6 mét
diém d6t bién dién hinh tai vi tri 14073 (G — G/T).
Chinh dét bién nay da lam thay déi axit amin tai vi tri
249 (Arginine — Serine).

Trong 46 mau md polyp, nghién cteu nay phat
hién duwgc 2/46 mau co dot bién gen p53 tai codon
249, chiém ty |& 4,4%. Ty & nay cao hon nghién ctru
cla Rei Kikuchi-Yanosita va cs (1992) véi 1,7%
nhwng thdp hon clia nghién cu cla Levine va cs voi
ty 1€ 5,6% [5].

Sé lwong dot bién trén mét mé&u bénh phdm: M6
bénh nhan polyp dai - tryc trang trong nghién ctru
nay chi mang 1 dét bién trong méi exon, chiém ti &
tuyét ddi 100%, phu hop vé&i sb ligu thdéng ké &
nghién ctru clia Russo va C.S [8].

2. Nhan xét ty 1& dot bién gen p53 trén bénh
nhan polyp dai trwc trang

Nghién ctru d& phét hién dwoc 2/46 mau dot bién
gen p53 tap trung & don polyp. Trén da polyp khéng
gap trwdng hop dét bién ndo. Sy dét bién gen p53 trén
tap trung trén don polyp khéng thay nghién ctru nao noi
rd. Vi vay, phai chang do mau nghién ctru co c& mau
con nhé nén chwa thay sw dét bién trén da polyp.

Két qua ddt bién gen p53 trong nghién ctru nay
cho thdy dot bién gen p53 xay ra trén polyp nlra
cubng va polyp khéng cudng vé&i kich thudc polyp
khéng dwdi 10 mm. Day la mét sy goi y bénh nhan
thwdng xuyén kham sirc khée dinh ky va xt ly polyp
khi kich thwéc con rét nhd dwodi 10 mm.

Két qua cta nghién ctru nay cho thy 2/46 cac dot
bién xuét hién trén polyp u tuyén. Két qua nay phu
hop véi két qud trong nghién ctu cla Senji
Shirasawa K va CS (Nhat Ban) tlr trung tam polyp va
cac bénh dwdng rudt nghién clru trén 45 BN polyp co
3/45 mau dét bién cac maAu nay ciing déu xuét hién
trén polyp u tuyen [9].

Vé dot bién trén mirc dd loan san: Két qua cla
Sundblad AS, Chumbita, va Zoppi JA (Achentlna)
nghién cru trén 58 mau polyp tuyén loan san cé
26/58 mau dot bién p53 chiém 44,8%. Két qua nay
cao hon han két qua cla nghién ctru nay chi chiém
4,4%. Mat khac, theo két qua nghién ctru ctia Shaw P
va CS (Thuy Si) vé dot bién p53 trong polyp u tuyen
loan san va khéi u dai trwc trang cho thay dot bién
gen p53 xdy ra tai thdi diém phat trién cda chirng
loan san va dwoc tim thdy trong 50% u tuyén loan
san va 70% ung thw rudt két. Trong nghién ctru nay,
thoi diém xay ra dot bién gen p53 & mwrc do loan san
vlra va nang. Sy khac nhau nay cé thé do déi tucyng
nghién ctu trong nghién clru nay la bénh nhan co
polyp, con trong nghién clru cua Shaw P va CS bao
gdm bénh nhan polyp u tuyén loan san va bénh nhan
ung thw rudt két.

Két qua dot bién p53 trong nghién ciru nay la thap
c6 2 ly do: Ther nhét, day 1a mé polyp nén ti I& dot
bién gen p53 khéng cao bdng & md ung thw dai
trang, dan dén sw tich Ity cac dot bién gen p53 cla 2
nhém mau la khac nhau. Theo nghién ciru clta
Russo A va CS[8], Qian Hau va cong sy (Trung
Qudc) va nhidu tac gid nwéc ngoai khac cho thdy co
toi 42% dén 88% khéi UTDTT co6 biéu hién sy dot
bién gen p53 & cac mirc dd va vi tri khac nhau.
UTDTT la két qua cia mét qua trinh bénh Iy lién quan
dén nhiéu yéu t6, trong do sw thiéu kiém soét clia hé
mién dich la mét trong nhirng nguy&n nhan. Qua trinh
nay thuong bién dbi 1au dai t nhitng thay déi vé
gene, theo thoi gian cac bién ddi tiép theo dwoc dién
ra cudi cung 14 sy mét kiém soat chuong trinh chét
tw nhién cla té bao dan dén dot bién gen va hinh
thanh cac khdi u. Riéng & bénh ung thw dai - tryc
trang, co6 khodng 85% cac khdi u dai — truc trang
(BTT) dwgc hinh thanh theo con dwdng mét én dinh
nhiém séc thé. Do d6, thdi gian 1a yéu té ddng hanh
v&i sw xuét hién ung thw. Ther hai, Trong nghién ctu
clia Rei Kikuchi-Yanosita va C.S. cho rang; khéng
loai tr¥ cac trwdng hop dot bién khac xdy ra trén
exon 5 (va cac dot bién trén exon khac) nhung da bi
bd qua [5], nghién ctru ndy mé&i chi khao sat dot bién
gen p53 tai exon 7 & vi tri 249. Cac dot bién R249S
chi xuét hién nhiéu & vang Pong A va vang Ha
Sahara, Chau My va c6 thé dét bién nam & mot so
vung khac clia gen nhwng vi gen p53 c6 kich thwéc
qué I&n, nén viéc gidi trinh tw tit ca cac mau doi hoi
ngudn kinh phi I&n va khé thuc hién. Do vay dé tai
chi khao sat dot bién gen p53 tai exon 7 [6].

Gen p53 da dwoc nghién clru hon 30 nam qua,
né la mot protein c6 trong lwgng phan t& khoang 53
kDa, p53 thudng dwgc tim thdy véi ndng dd cao
trong céc té bao ung thw [6].

* Pac diém cla BN c6 dot bién gen p53 nghién
ctru nay:

BN Binh Quang Tr 63 tudi, nam, & ngoai thanh:
hon 1 ndm nay BN thinh thodng ¢ dau bung viing hé
chau trai, dai tién phan Iic 16ng lic tao, cé luc phan
cé mau twoi. BN dad dwgc ndi soi ngay 12/08/2010
thay col polyp ¢ dai trang sigma, kich thwoc > 2cm,
co cuong, mau sdm. BN da ducyc sinh thiét va két
qud mo bénh hoc 1a polyp u tuyén nhung mao ung
thw héa (ma sb tieu ban: 2573). Két qua gii trinh ty
gen p53: C6 d6t bién & vi tri 249 exon 7 v&i kidu dot
bién dj hop ti(ma TB sb 5).

BN Phung Van Kh 68 tudi, nam, & ngoai thanh: 6
thang nay BN thinh thodng cé dau bung, dai tién
phan tao, c6 lic phan 1an nhay mau. BN da dwoc noi
soi ngdy 09/11/2010 thdy c6 1 polyp & dai trang
sigma, kich thwéc 1,5cm, c6 cudng, mau sam. Két
qua md bénh hoc 14 polyp u tuyén nhung mao (ma sé
tiéu ban: 3035). Két qua giai trinh tw gen p53: cé dot
bién & vi tri 249 exon 7 vé&i kiéu ddt bién di hop
tl(ma TB sb 22).

KET LUAN

- Ty 1& d6t bién gen p53 trén bénh nhan polyp dai
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tryc trang 1a 2/46 (4,4%). Dot bién xay tai exon 7 & vi
tri 249 vé&i kiéu dot bién di hop to.

- D&t bién p53 xay ra trén bénh nhan don polyp
chiém 4,4%, polyp khéng cubng va ntra cubng cling
chiém ty 1& 2,2%, khong xay ra dét bién & bénh nhan
c6 kich thwéc < 10mm.

- D&t bién p53 xuat hién trén polyp u tuyén, gdp
ca mirc dd loan san vira va ndng cling chiém 8,3%
trén tdng sb 12 polyp cé loan san.

SUMMARY

The research discloses the Gen p53 for some
concerned cancer types. It studied on great rectum
polyp patient in Hai Phong Viet Tiep hospital. The
result showed that the Gen p53 great rectum polyp is
2/46 (4.4%). The sudden change happened at exon 7
on the position 249 with odd zygote sudden change
stype, while that did not happen to the patients with
the size bellow 10mm.

Keywords: Gen p53, great rectum polyp.
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