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Tóm tắt: Gen CYP19A1 mã hóa enzyme aromatase P450 tham gia vào con đường sinh tổng hợp 

hormone giới tính estrogen và androgen. Sự đa hình về trình tự nucleotide của gen này, trong đó 

có đa hình đơn nucleotide (SNP) được cho là có liên quan đến sự thay đổi hoạt tính của enzyme, 

dẫn đến thay đổi nồng độ hormone estrogen và androgen có thể làm tăng nguy cơ mắc ung thư vú. 

Trong nghiên cứu này, 60 mẫu máu của bệnh nhân nữ mắc ung thư vú và 50 mẫu máu đối chứng 

được sử dụng để xác định tỉ lệ kiểu gen tại hai locus SNP rs10046 C>T và rs2236722 Trp39Arg 

(T>C) trên gen CYP19A1 bằng phương pháp PCR-RFLP và PCR-CTPP và xác định mối liên quan 

giữa các SNP này với nguy cơ mắc ung thư vú trong nhóm mẫu nghiên cứu. Kết quả cho thấy tỷ lệ 

kiểu gen tại SNP rs10046 ở nhóm đối chứng là: CC (14%), CT (48%), TT (38%), ở nhóm mắc 

bệnh là: CC (18,33%), CT (58,33%), TT (23,34%); tỷ lệ kiểu gen tại SNP rs2236722 ở nhóm đối 

chứng là: TT (94%), TC (6%), CC (0%), ở nhóm mắc bệnh là TT (90%), TC (10%). Phân tích các 

giá trị OR (odds ratio) nhận được với khoảng tin cậy CI 95% cho thấy tại locus rs10046, mô hình 

di truyền trội, so sánh tỉ lệ kiểu gen CC và CT với kiểu gen TT có OR= 2,01; 95% CI = 0,87–4,67. 

Ở locus rs2236722, tỉ lệ kiểu gen TC so với kiểu gen TT có OR = 1,74; 95% CI = 0,40 – 7,42. Kết 

quả này cho thấy, các locus SNP rs10046 và SNP rs2236722 ở gen CYP19A1không liên quan đến 

nguy cơ mắc ung thư vú ở phụ nữ trong nghiên cứu này. 

Từ khoá: Ung thư vú, SNP, rs10046, rs2236722, gen CYP19A1. 

1. Mở đầu 

Các hormone steroid giới tính nội sinh đóng 

vai trò quan trọng trong cơ chế bệnh sinh ung 

thư ở phụ nữ, trong đó đặc biệt là ung thư vú và 

________ 
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ung thư nội mạc tử cung [1, 2]. Đa hình trong 

các gen mã hóa các enzyme chủ chốt tham gia 

vào các con đường chuyển hóa tổng hợp các 

hormone này được biết là ảnh hưởng đến nguy 

cơ hình thành các dạng ung thư liên quan 

hormone [3, 4]. Nhiều nghiên cứu cho thấy đa 

hình di truyền ở gen liên quan đến hormone 

giúp giải thích tỉ lệ dễ mắc ung thư vú qua cơ 

chế điều hòa nồng độ hormone nội sinh. Tuy 
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nhiên, bên cạnh một số đa hình có tác động, 

cũng có một số nghiên cứu cho thấy một số đa 

hình di truyền khác ở các gen này không có tác 

động đáng kể đối với nồng độ hormone trong 

máu [3, 4, 5-8]. 

Gen CYP19A1 nằm tại vị trí 15q21 trên 

nhiễm sắc thể số 15, mã hoá enzyme aromatase 

liên quan đến quá trình chuyển hoá androgen 

thành estrogen. Estrogen hoạt động trong suốt 

giai đoạn tăng trưởng và phát triển quan trọng 

của vú, có vai trò trong việc kích thích phân 

chia tế bào vú, tuy nhiên, nồng độ estrogen có 

liên quan đến sự tăng trưởng của các khối u [2]. 

Gen CYP19A1 là một trong số các gen tham gia 

tổng hợp hormone có tính đa hình. Một số đa 

hình đơn nucleotide (Single Nucleotide 

Polymorphisms–SNP) của gen CYP19A1 làm 

thay đổi hoạt tính enzyme aromatase dẫn đến 

thay đổi hàm lượng estrogen được sản xuất, từ 

đó có thể ảnh hưởng đến sự hình thành và phát 

triển ung thư vú. Tuy nhiên, nhiều nghiên cứu 

cho thấy một số SNP ở gen CYP19A1 có mối 

liên quan với nguy cơ mắc phải và tiến triển 

ung thư vú chưa được chứng minh rõ ràng và 

cho kết quả khác nhau khi nghiên cứu ở các 

nhóm người khác nhau. Nghiên cứu của 

Lunardi et.al. (2008) cho rằng đa hình gen ở 

gen CYP19A1 không ảnh hưởng đến chức năng 

của enzyme aromatase ở bệnh nhân [7]. Tuy 

nhiên Pineda et.al. (2013) [9] cho thấy, đa hình 

rs10046 có liên quan đếnlượng estradiol và tỷ lệ 

estradiol/testosterone. Một nghiên cứu khác của 

Hirose (2004) [5] cũng khẳng định đa hình 

rs2236722 có liên quan đến tăng nguy cơ mắc 

ung thư vú ở phụ nữ tiền mãn kinh có chỉ số 

khối cơ thể cao và sau mãn kinh. Cho dù còn 

chưa sáng tỏ, song việc xác định mối liên hệ 

giữa các đa hình của gen CYP19A1 với nguy cơ 

mắc ung thư vú góp phần sàng lọc nguy cơ, 

chẩn đoán và hỗ trợ hướng điều trị cũng như 

tiên lượng bệnh. 

Tại Việt Nam, hiện chưa có nghiên cứu về 

sự liên quan giữa các SNP ở gen CYP19A1 với 

nguy cơ ung thư vú. Nghiên cứu này phân tích 

hai SNP gồm rs10046 (C>T) ở vùng 3’UTR và 

rs2236722 (c.115 T>C, Trp39Arg) thuộc exon 

2 của gen CYP19A1, xác định tần số alen tại hai 

locus SNP rs10046 (C>T) và SNP rs2236722 

(Trp39Arg) (T>C) ở nhóm bệnh nhân ung thư 

vú và nhóm đối chứng, từ đó xác định sự liên 

quan giữa hai SNP rs10046 (C>T) và 

rs2236722 (T>C) trên gen CYP19A1 và nguy 

cơ mắc ung thư vú ở nhóm mẫu phụ nữ Việt 

Nam. 

2. Vật liệu và phương pháp nghiên cứu 

2.1. Đối tượng nghiên cứu 

Thu thập 60 mẫu máu của bệnh nhân nữ đã 

được xác định mắc ung thư vú từ bệnh viện Đa 

khoa Phú Thọ và bệnh viêṇ K trong khoảng 

thời gian từ tháng 7 năm 2016 đến tháng 12 

năm 2017. Đối chứng là 50 mẫu máu của những 

người không mắc ung thư. Toàn bộ mẫu nghiên 

cứu được bảo quản ở -20oC cho đến khi tách 

DNA tổng số. Việc lấy mẫu nghiên cứu tuân 

thủ các quy định về y đức. 

2.2. Phương pháp nghiên cứu 

Tinh sạch DNA tổng số và xác định kiểu 

gen tại các locus SNP 

DNA tổng số được tinh sạch với bộ kit 

Wizard Genomic DNA Purification (Promega 

Corporation, USA) theo hướng dẫn của nhà sản 

xuất, kiểm tra độ tinh sạch và nồng độ bằng 

máy đo quang phổ (Bimate 3, Thermo 

Scientific), bảo quản ở -20oC đến khi sử dụng.  

Để xác định kiểu gen tại locus SNP 

rs10046, đoạn gen chứa vị trí đa hình này được 

nhân bản bằng PCR với cặp mồi gồm mồi xuôi 

F: 5'-

CTGGAACACTAGAGAAGGCTGGTCAGT

GC-3'; mồi ngược R:5'-

GTTCTCTGGTGTGAACAGGAGATGAC-3'. 

Chu trình nhiệt cho phản ứng PCR: giai đoạn 

biến tính 94oC, 2 phút, lặp lại 35 chu kỳ (biến 

tính 94oC, 30 giây, gắn mồi 59oC, 40 giây, kéo 

dài 72oC, 40 giây), kéo dài 72oC trong 5 phút. 

Kiểu gen tại SNP rs10046 của gen CYP19A1 

được xác định bằng PCR–RFLP. Trong đó, sản 

phẩm PCR được xử lý với enzyme cắt giới hạn 

FastDigestSduI ở 37oC trong 15 phút, sau đó 
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điện di sản phẩm cắt trên gel agarose 1% để xác 

định kiểu gen.  

Kiểu gen tại locus SNP rs2236722 của gen 

CYP19A1 được xác định bằng phương pháp 

PCR–CTPP, trong đó trình tự của hai cặp mồi 

đối đầu sử dụng trong phản ứng PCR là: Cặp 1 

gồm mồi xuôi F1, 5’-

ATCTGTACTGTACAGCACC-3’; Mồi ngược 

R1, 5’-ATGTGCCCTCATAATTCCG-3’; Cặp 

2 gồm mồi xuôi F2, 5’-

GGCCTTTTTCTCTTGGTGT-3’ và mồi ngược 

R2, 5’-CTCCAAGTCCTCATTTGCT-3’. Chu 

trình nhiệt cho phản ứng PCR: biến tính 95oC–

10 phút, lặp lại 30 chu kỳ (biến tính 95oC–1 

phút, gắn mồi 54oC–1 phút, kéo dài 72oC–1 

phút), sau đó là 72oC–5 phút. Kiểu gen TT được 

xác định với hai băng kích thước 427 bp và 200 

bp, kiểu gen TC hiển thị với ba băng dài 427 

bp, 264 bp và 200 bp, kiểu gen CC gồm hai 

bằng 427 bp và 264 bp khi điện di sản phẩm 

PCR-CTPP trên gel agarose. 

Các kiểu gen tại hai locus SNP được kiểm 

tra lại bằng giải trình tự DNA sản phẩm PCR 

của một số mẫu tại hãng FirstBASE (Malaysia). 

Phương pháp phân tích thống kê 

Số liệu thu được được phân tích bằng 

phương pháp thống kê, gồm kiểm định Khi bình 

phương để kiểm tra tần số của các alen theo cân 

bằng Hardy –Weinberg, xác định mối liên quan 

giữa kiểu gen ở hai locus SNP nghiên cứu với 

nguy cơ mắc ung thư bằng các giá trị OR và 

khoảng tin cậy 95% (CI 95%), sử dụng phần 

mềm Stata 12 

(http://vassarstats.net/odds2x2.html). 

3. Kết quả 

3.1. PCR nhân bản đoạn gen CYP19A1 và xác 

định kiểu gen tại SNP rs10046 

Toàn bộ 60 mẫu DNA bệnh và 50 mẫu 

DNA chứng được dùng làm khuôn cho các 

phản ứng PCR. Kết quả PCR được điện di trên 

gel agarose cho thấy, đoạn DNA được khuếch 

đại có kích thước ước tính 202 bp với băng 

sáng, rõ nét, chứng tỏ đoạn gen quan tâm đã 

được nhân bản ở cả các mẫu nhóm bệnh (Hình 

1A) và nhóm chứng (Hình 1B). 

Các sản phẩm PCR thu được sau khi xử lý 

với SduI được điện di trên gel agarose 1% cho 

thấy các mẫu đều bị cắt hoàn toàn, tạo ra các 

băng rõ nét với kích thước hiển thị lớn hơn 100 

bp. Kiểu gen CC được xác định bằng sự xuất 

hiện của băng 172 bp, do băng 30 bp kích thước 

nhỏ nên không quan sát được. Kiểu gen TT 

được xác định bằng đoạn 202 bp không bị cắt. 

Kiểu gen CT được xác định bằng các băng 202 

bp và 172 bp (Hình 2). 

 

 

                           (A)                                                          (B) 

Hình 1. Sản phẩm PCR của đại diện một số mẫu nghiên cứu [gel agarose 2%, M: marker 100 bp, 

 (-): đối chứng âm]. (A)  nhóm bệnh, (B)  nhóm đối chứng. 

http://vassarstats.net/odds2x2.html
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                           (A)                                                          (B) 

Hình 2. Kết quả phản ứng cắt với enzyme giới hạn của đại diện một số mẫu nghiên cứu [gel agarose 2%,  

M: marker 100 bp, (-): đối chứng âm]. (A) nhóm bệnh, (B) nhóm đối chứng. 

Để khẳng định kiểu gen có thể xác định 

bằng PCR-RFLP, một số mẫu được lựa chọn 

ngẫu nhiên để giải trình tự DNA gồm các mẫu 

38B (có kiểu gen CC), 9C (kiểu gen TT) và 8C 

(kiểu gen CT). Trình tự DNA thu được được so 

sánh với trình tự gốc trên Genbank 

(NC_000015.10:g.51210789G>A) (Hình 3) 

khẳng định kiểu gen của các mẫu được xác định 

bằng PCR-RFLP là chính xác. 

3.2. Phân tích mối liên quan giữa SNP rs10046 

gen CYP19A1 với nguy cơ mắc ung thư vú 

Tỉ lệ kiểu gen và tần số alen SNP rs10046 

của gen CYP19A1 trong nhóm bệnh và nhóm 

đối chứng được trình bày trong Bảng 1. Kiểm 

định Khi bình phương về tần số kiểu gen và tần 

số alen cho thấy các nhóm mẫu nghiên cứu đều 

tuân theo cân bằng Hardy – Weinberg (p>0.05).

 

Mẫu 38B (CC) 

 

Mẫu 9C (TT) 

 

 Mẫu 8C (CT)  

Hình 3. Trình tự đoạn gen CYP19A1chứa vị trí SNP rs10046 được xác định bằng giải trình tự khẳng định       

kiểu gen của một số mẫu nghiên cứu (dấu “” chỉ SNP rs 10046). 
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Bảng 1. Phân bố kiểu gen và tần số alen của gen CYP19A1 tại SNP rs10046 

 Tần số kiểu gen Tần số alen 

CC CT TT C T 

Nhóm bệnh 11 

(18,33%) 

35 

(58,33%) 

14 

(23,34%) 

57 

(47,50%) 

63 

(52,50%) 

Nhóm đối chứng 7 

(14,00%) 

24 

(48,00%) 

19 

(38,00%) 

38 

(38,00%) 

62 

(62,00%) 

 

So sánh tỉ lệ các kiểu gen chứa C (CC và 

CT) ở nhóm bệnh ung thư vú (76,66%) cao hơn 

14,66% so với nhóm đối chứng (62%), tần số 

alen C ở nhóm bệnh (47,5%) lớn hơn 9,5% so 

với tỷ lệ đó ở nhóm đối chứng (38%). 

Phân tích mối liên quan giữa SNP rs10046 

trên gen CYP19A1 với nguy cơ mắc ung thư vú 

ở tập hợp mẫu nghiên cứu được trình bày ở Bảng 

2. Kết quả cho thấy tần số alen C tại vị trí SNP 

rs10046 ở nhóm ung thư vú cao gấp 1,48 lần so 

với ở nhóm chứng (OR= 1,48, 95% CI = 0,86–

2,54).

Bảng 2. Mối liên hệ giữa alen, kiểu gen tại locus SNP rs10046 của gen CYP19A1 với nguy cơ mắc ung thư vú 

SNP rs10046 Nhóm bệnh Nhóm đối chứng OR 95% CI 

Alen 

T 63 62 1,00  

C 57 38 1,48 (0,86–5,17) 

Kiểu gen 

TT 14 19 1,00  

CT 35 24 1,98 (0,82–4,77) 

CC 11 7 2,13 (0,64–7,10) 

CT+CC 46 31 2,01 (0,87–2,54) 

 

Kiểu gen CT và CC được coi là có ảnh 

hưởng đối với bệnh ung thư vú theo mô hình 

trội, nhóm hai kiểu gen này được phân tích 

riêng khi so sánh với kiểu gen TT làm tham 

chiếu. Nhóm bệnh ung thư vú có kiểu gen CC 

và CT đều cao hơn so với ở nhóm chứng (tương 

ứng với OR = 2,13; 95% CI  = 0,64–7,10 và OR 

= 1,98; 95% CI = 0,82–4,77). Xét chung cả hai 

kiểu gen CC và CT cao hơn ở nhóm người bệnh 

so với nhóm chứng (OR= 2,01; 95% CI = 0,87–

4,67) (Bảng 2). Tuy nhiên, kết quả này cho thấy 

sự khác biệt chưa ý nghĩa để khẳng định các 

kiểu gen CC và CT làm tăng nguy cơ ung thư 

vú ở nhóm mẫu nghiên cứu. 

3.3. PCR–CTPPvà xác định kiểu gentại SNP 

rs2236722 

Hình 4 biểu diễn kết quả điện di sản phẩm 

PCR–CTPP. Từ phân tích các bản điện di, kiểu 

gen của SNP rs2236722 ở các mẫu bệnh và 

mẫu đối chứng đã được xác định. Một số mẫu 

phân tích được trình bày ở Hình 4 (A và B). 

Trong đó, kiểu gen TT được thể hiện ở mô hình 

điện di với hai băng kích thước 427 bp và 200 bp, 

kiểu gen TC được xác định bằng ba băng có kích 

thước 427 bp, 264 bp và 200 bp như tính toán lý 

thuyết. Trong nghiên cứu này, kiểu gen CC không 

được phát hiện ở tất cả các mẫu nghiên cứu. 
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                           (A)                                                          (B) 

Hình 4. Kết quả phản ứng PCR–CTPP ở nhóm mẫu bệnh (A) và nhóm chứng (B) với đại diện một số              

mẫu nghiên cứu [gel agarose 2%, M: marker 100 bp, (-): đối chứng âm]. 

Khi lựa chọn một số mẫu ngẫu nhiên để giải 

trình tự DNA để kiểm tra kiểu gen đã xác định 

bằng PCR-CTPP, mẫu 7B (kiểu gen TC) và 1C 

(kiểu gen TT), kết quả giải trình tự như trong 

Hình 5 cho thấy, kiểu gen đã xác định ở từng mẫu 

là hoàn toàn chính xác. Trình tự DNA đã xác định 

được so sánh với trình tự tương ứng trên Genbank 

(mã số NC_000015.10:g.51242798A>G). 

 

 

7B (TC) 

 

1C (TT) 

Hình 5. Một phần trình tự đoạn gen CYP19A1 dài 427 bp được xác định từ các mẫu nghiên cứu (7B và 1C)       

để kiểm tra kiểu gen tại locus SNP rs 2236722  (vị trí có mũi tên “”). 

3.4. Phân tích ảnh hưởng SNP rs2236722 

(Trp339Arg) trên gen CYP19A1 đối với nguy cơ 

mắc ung thư vú 

Kết quả xác định tỷ lệ kiểu gen và tần số 

alen của gen CYP19A1 tại SNP rs2236722 

(Trp39Arg) trong nhóm bệnh và nhóm đối 

chứng được trình bày ở Bảng 3. 

Tỷ lệ kiểu gen và tần số alen tuân theo cân 

bằng Hardy–Weinberg ở từng nhóm bệnh và 

nhóm đối chứng (p>0,05). Trong nghiên cứu 

này, chỉ có kiểu gen TT và TC được phát hiện ở 
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cả mẫu bệnh và mẫu đối chứng, không có cá thể 

nào mang kiểu gen CC tại vị trí đa hình 

rs2236722. 

Mối liên quan giữa các alen và kiểu gen tại 

SNP rs2236722 trên gen CYP19A1 với nguy cơ 

mắc ung thư vú ở phụ nữ Việt Nam được xác 

định (Bảng 4). 

Bảng 3. Phân bố kiểu gen và tần số alen của gen CYP19A1 tại SNP rs2236722 

 Tần số kiểu gen Tần số alen 

TT TC CC T C 

Nhóm bệnh 54 (90%) 6 (10%) 0 (0%) 114 (95%) 6 (5%) 

Nhóm đối chứng 47 (94%) 3 (6%) 0(0%) 97 (97%) 3 (3%) 

Bảng 4. Mối tương quan giữa alen, kiểu gen tại SNP rs2236722 của gen CYP19A1 với nguy cơ mắc ung thư vú 

SNP rs2236722 Nhóm bệnh Nhóm đối chứng OR  95% CI 

Kiểu gen 

TT 54 47 1,00  

TC+CC 6 3 1,74 (0,40 – 7,42) 

Alen 

T 114 97 1,00  

C 6 3 1,7 ( 0,31–5,17 ) 

 

Phân tích thống kê cho thấy, tần số kiểu gen 

TC là cao hơn ở nhóm bệnh so với ở nhóm 

chứng, điều này cũng tương tự như khi so sánh 

tần số alen C với tần số alen T khi ở nhóm bệnh 

và nhóm chứng. Tuy nhiên, sự sai khác để 

khẳng định về mối liên quan giữa locus 

rs2236722 với nguy cơ ung thư vú là chưa đủ 

mức có ý nghĩa thống kê. 

4. Thảo luận 

Kết quả nghiên cứu của Farzaneh và cs 

(2016) ở phụ nữ Iran [10], nghiên cứu của Yang 

và cs (2015) [12], Chen và cs (2008) [2] ở phụ 

nữ Trung Quốc và của Samson [12] ở phụ nữ 

Ấn Độ cho thấy những phụ nữ mang kiểu gen 

CC hoặc CT có nguy cơ mắc ung thư vú cao 

hơn so với phụ nữ mang kiểu gen TT tại SNP 

rs10046 của gen CYP19A1. Nghiên cứu của 

Yoshimoto và cs (2011) cho rằng alen C có thể 

coi là yếu tố dự báo nguy cơ ung thư vú (p = 

0,007) [13]. Tuy nhiên, nghiên cứu của 

Kristensen và cs (2000) ở phụ nữ Na Uy, kết 

luận rằng phụ nữ có alen C tại SNP rs10046 có 

nguy cơ mắc ung thư vú giảm so với phụ nữ có 

alen T [6]. Nghiên cứu của Zins và cs gần đây, 

kiểu gen TT được cho là làm tăng nguy cơ mắc 

ung thư vú ở phụ nữ tuổi dưới 50, nhưng không 

làm tăng nguy cơ mắc ở nhóm bệnh nhân tuổi 

trên 50 [14]. Các nghiên cứu của Ghisari và cs 

(2014) ở phụ nữ bản địa (sinh sống tại vùng 

Bắc cực) [15], Ralp và cs (2007) ở Mĩ [16], 

Dunning và cs (2004) [4] ở phụ nữ Bồ Đào 

Nha, đều kết luận SNP rs10046 của gen 

CYP19A1 không có ảnh hưởng nào đến nguy cơ 

mắc ung thư vú ở phụ nữ. Trong nghiên cứu 

này, SNP rs10046 cũng không có ảnh hưởng 

đến nguy cơ mắc ung thư vú ở phụ nữ Việt 

Nam.  

Đa hình của gen CYP19A1 tại rs 2236722 là 

một đa hình hiếm gặp. Kiểu gen đồng hợp tử 

CC chỉ có ở một số ít người, như người Hawai 

(2,1%) [9] và Nhật Bản (2,9%) [16]. Nghiên 

cứu của Hirose và cs (2004), đã chỉ ra rằng phụ 

nữ Nhật (trước tuổi mãn kinh) có kiểu gen CC 

và TC  có nguy cơ mắc ung thư vú cao gấp 1,63 
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lần so với phụ nữ  có kiểu gen TT (OR= 1,63, 

95% CI = 0,77–3,44) [5].  Một nghiên cứu khác 

của Bora và cs (2010) kết luận, kiểu gen TT là 

kiểu gen bảo vệ, người mang alen C có nguy cơ 

mắc ung thư vú tăng [1]. Tuy nhiên, nghiên cứu 

của Miyoshi và cs (2000), kết luận rằng người 

có kiểu gen CC hoặc CT giảm nguy cơ mắc ung 

thư vú so với phụ nữ có kiểu gen TT (OR=0,39; 

95% CI=0,17–0,89) [8]. Các nghiên cứu khác 

đã công bố thường sử dụng cỡ mẫu từ 250 – 

500 cá thể. Trong nghiên cứu này, kiểu gen CC 

của gen CYP19A1 tại SNP rs2236722 không 

xuất hiện trong nhóm mẫu nghiên cứu và kết 

quả cho thấy SNP rs2236722 không liên quan 

với nguy cơ mắc ung thư vú ở phụ nữ Việt 

Nam.  

Những kết luận khác nhau trong các nghiên 

cứu về SNP có thể là do sự khác biệt về quần 

thể, dân tộc nghiên cứu và cỡ mẫu nghiên cứu. 

5. Kết luận 

Tần số alen C và T tại SNP rs10046 của gen 

CYP19A1 tương ứng là 38% và 62% ở nhóm 

đối chứng; 47,50% và 52,50%ở nhóm mắc 

bệnh. Tại SNP rs2236722 của gen CYP19A1, 

tần số alen T và C tương ứng là 97% và 3% ở 

nhóm đối chứng; 95% và 5% ở nhóm mắc 

bệnh; tần số kiểu gen TT và TC ở nhóm chứng 

tương ứng là 90% và 10%, ở nhóm bệnh là 

tương ứng là 94% và 6%. Tóm lại, các locus 

SNP rs10046 và SNP rs2236722 của gen 

CYP19A1 không liên quan đến nguy cơ mắc 

ung thư vú ở phụ nữ Việt Nam trong nhóm mẫu 

của nghiên cứu này. 
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Abstract: The CYP19A1 gene encoding aromatase P450, a key enzyme in estrogen metabolism, 

catalyzes the conversion of testosterone to estradiol and androstenedione to estrone. It is generally 

believed that polymorphisms in genes encoding key enzymes involved in these pathways could affect 

the activity of enzymes, which can change the level of endogenous hormones. Therefore, genetic 

polymorphisms in hormone-related genes could increase the breast cancer susceptibility.  In this study, 

60 breast cancer women’s blood samples and 50 control blood samples were analyzed to identify the 

genotype frequencies at SNP loci rs10046 C>T and rs2236722 Trp39Arg (T>C) on CYP19A1 using 

PCR-RFLP and PCR-CTPP, respectively. The data were analyzed to determine the association 

between these polymorphism loci and susceptibility to breast cancer. The result shows that, the 

genotype frequencies at SNP rs10046 in the controls were CC (14%), CT (48%), TT (38%); in the 

infected group were CC (18.33%), CT (58.33%) and TT (23.34%); and at SNP rs2236722, in the 

control group: TT (94%), TC (6%); in the infected group: TT (90%), TC (10%). The OR analysis of 

the gene carrying the CC and TC genotypes compared with TT genotype at both loci (OR=2.01; 95% 

CI=0.87–4.67 with rs10046 and OR = 1.74; 95%CI= 0.40 – 7.42 with rs2236722) indicated that these 

SNP loci in CYP19A1 had no effect on breast cancer susceptibility. 
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