Khoa hoc va doi séng B

PHUONG PHAP MCI GIUP XAC BINH SOM
5 LOAI BENH CHET NGUOI

ac nha khoa hoc

da s dung thong

tin tu hang triéu vi

tri trong bd gen vai
khoang ba ty cap trong chudi
ADN ctia méi ngudi dé xac dinh
nguy cd clia 5 loai bénh nguy
hiém néu trén. TU cac ngudn
théng tin nay, cac nha khoa hoc
phan tich va chi ra cac dau hiéu
rd rang hon vé su “tiém 4n” cac
yéu t0 cla bénh trudc khi céac
triéu chiing cla chdng xuét hién.
V6i nhiing thoéng tin tU cac co sé
di lieu gen khéng 16, can cu trén
su bién di cGia gen va hién tugng
di truyén da gen (polygene),
cac nha nghién cutu udc tinh co
khodang 25 triéu ngugi My cé nguy
c6 méac bénh mach vanh cao gép
3 1an nhiing ngudi binh thudng va
c6 thém hang triéu ngudi cé nguy
co tuong tu doi véi 4 loai bénh
con lai. Nhu vay, théng tin vé gen
cla ngudi dan cé thé giup nhiing
nha chuyén mén xac dinh dugc
cac ca nhéan co6 nguy co bj bénh
cao, tii d6 co6 hé trg y té kip thdi
dé ngan chin su phat trién cla
nhiing loai bénh nay.

Nhom nghién cliu gém cac nha khoa hoc thugc Dai hoc Harvard
va Vién Cong nghé Massachusetts (M) viia cong bé mét phuong
phap phan tich gen méi giup xac dinh nhiing ngugi ¢é nguy co
cao méc phai cac cin bénh phd bién va nghiém trong, bao gom:
dong mach vanh, tiéu dudng Type 2, rung tam nhi, viém ruét va
ung thu va.
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Nghién clGu nay da dan dén
nhiing cau hdi quan trong vé
phudng phap dugc goi la chi s6
do nguy co da gen (polygenic
risk scoring) c6 thé dudc phat
trién thém va dudc dung trong hé
théng y hoc. Trong mot thai gian
dai, chung ta da biét la nhiéu
ngudi cé nguy cG cao mac phai
nhiing bénh nao dé dua trén
nhiing bién thé gen clia ho, tuy
nhién lai chua c6 phuong phap

Dii liéu gen chia dung nhiéu thong tin vé stic khde ctia con ngui.

va chi s6 do ludng cu thé dé
phan loai va danh gia kha nang
bi bénh cla méi ca nhan. Nhd
vao phudng phap nay, hién nay
chlng ta da c6 thé do Iudng nguy
co nay ctia mbi ngudi bang cach
sl dung dii liéu gen cua ho, tu do
xac dinh dugc nhiing nhém dan
s6 nao c6 nguy co bi bénh cao dé
c6 thé cung cdp nhiing cham séc
y té thich hop.

P& phat trién nhiing thuat toan
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cho phuong phéap phéan tich nay,
nhém nghién cuu da thu thap di
liéu gen & quy mo I6n dé xac dinh
nhiing bién thé gen cé lién két
v6i bénh mach vanh, tiéu dudng
Type 2, rung tam nhi, viém rudt,
ung thu vd. VGi méi loai bénh,
nhom nghién ctiu da ap dung moét
thuat toan may tinh dé téng hop
thong tin ti tat ca nhiing bién thé.
M&i bién thé rieng 18 c6 mot tac
dong nhd dén nguy cd bi bénh va
thuat toan giup téng hop nhiing
bién thé nay thanh mot dang
diém sé chi bao trong thang do
ludng nguy co dé du bao nhiing
thay déi cia mét ngudi va su hinh
thanh bénh trong co thé ho.
Nhom nghién cuu da xeét
nghiém gen va suU dung thuat
toan dé nghién cliu va xac dinh
thang diém do nguy co bénh tat
t bién thé gen cla trén 400.000
ca nhan, di liéu nay dudc lay tu
ngan hang sinh hoc cla Vuong
quéc Anh, day la mét co sé di
liéu m3 rong vé di lieu gen va
théng tin y té€ clia nhiing ngudi
tham gia c6 ngudn géc té tong tu
Vuaong qudc Anh. K&t qua nghién
cliu cho thay, c6 nhiing ngudi cé
chi s6 bién thé gen véi nguy co
cao vé bénh déng mach vanh,
tuy nhién & ho lai khong c6 nhiing
biéu hién nao thé hién ddu hiéu
clia bénh nay, vi du nhu huyét ap
cao hay lugng cholestorel cao.
Né&u nhiing ngudi nay dugc kiém
tra, tdm soat bénh bang nhing
phudng phap dang dugc ap dung
thi cac bac si sé& khong thé thay
dugc nhiing nguy cG mac bénh
clia ho va do do sé khong thé dua
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ra nhiing khuyén céao hay phéac
dé diéu tri dé ngan chin sy phat
trién cta bénh. Thuc té nay cho
thay su can thiét phai cé phuong
phap kiém tra tdm soat bénh sém
bing hé gen dé sém phat hién ra
nguy co bi bénh cla bénh nhan
théng qua chi s& nguy co bién thé
gen cua ho.

Nhém nghién clu sU dung
phudng phap chi s6 nguy cd bién
thé gen dé xac dinh nguy co méc
bénh mach vanh clla mét ngudi
bang cach s dung thuat toan cé
kha nang nghién ctu kiém tra ky
luGng hon 6,6 triéu vi tri trong hé
gen cla ngudi dé va tim ra muc
ddé nguy co cla ngudi do doi véi
sy phat trién can bénh gay ra
kh& nang t& vong cao nay (bénh
mach vanh 1a mot bénh phd bién
trong s6 nhiing loai bénh vé tim
mach va la nguyén nhén hang
dau dan dén t& vong cho ngudi
I6n & MY). Theo danh gia cla céac
nha nghién clu, cé khoang 0,8%
s6 ngudi dudc kiém tra c6 chi sd
nguy cd bi bénh thap nhat, trong
khi d6 11% s& ngudi dudc kiém
tra c6 chi s6 nguy cd bi bénh cao
nhat. Boi véi bénh ung thu va, la
mot loai bénh gay tl vong hang
dau cho phu nii, nhiing kiém tra
tdm soat bién thé gen da phat
hién ra c6 khoang 1,5% s6 ngudi
trong ngan hang sinh hoc nudc
Anh ¢c6 nguy cd bi bénh ung thu
vU cao gép 3 lan nhiing ngudi binh
thudng khac. Nhém nghién cuu
da ap dung phuong phap tucng
ty dé danh gia nguy co méc céc
bénh khac nhu tiéu dudng Type
2, rung tdm nhi hay viém rudt.
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Nhém nghién clu dang ti€p
tuc thyc hién nhiing nghién cuu
bd sung dé t6i uu hoa cac thuat
toan cho nhiing ngudi cé ngudn
g6c t6 tién khong phai 1a ngudi
chau Au. Tuy nhién ho ciing dé
xuét la da dén lic cé thé tinh
dén viéc ap dung phuong phap
tam soat phat hién bénh sém
nay vao thuc té dé sang loc va
chuén doan bénh cho ngusi dan.
Pé lam viéc nay, c6 mot sé yéu
t6 can phai can nhéac, bao gbém:
xac dinh nhiing bénh nao co6 sy
cdu thanh lién quan dén gen, néu
phat hién can bénh nao xuét hién
phé bién trong cong déng dan cu
thi nén ap dung phuang phéap nay
cho viéc kham sang loc dinh ky
tai nhiing ¢ s& cham soc y té.

Trong tudng lai khdong xa,
phuong phéap nay sé giup cho
moi ngudi cé dugc théng tin vé
chi s& nguy co bién déi gen cia
ho, gitp ho c6 nhan thiic vé mc
dé nguy co cao hay thap déi véi
nhiing loai bénh lién quan dén
bi&n déi gen, tii d6 c6 nhiing hoat
ddéng can thiép c6 muc tiéu, nhu
la diéu chinh 16i s6ng hay diéu tri
y t& thich hgp dé ng&n chin bénh
hinh thanh va phat trién. Diéu
nay cling giéng nhu la hién nay
moi ngudi déu co thé biét vé chi
s0 cholesterol clia ho vay &
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