KHOA HOC VA CONG NGHE NUOC NGOAI

20 NAM NHIN LAl \
THANH CONG GIAI MA BO GEN NGUOI DAU TIEN

Cach day 20 nam, ngay 14/4/2003, mét t6 chirc cac nha khoa hoc qudc té da cong bo thanh cong trong
dw an giai ma bo gen ngwoi (Human genome project - HGP). Tinh dén thoi diém do, HGP la dw an dau
tién trong lich st ghi nhan lai trinh tw gen gan nhw hoan chinh ctia con ngwdi. Két qua nay la dinh cao
cta nhirng né lwe kéo dai hon mot thap ky, véi sw tham gia ctia hang nghin nha khoa hoc trén toan cau.
Tir d6 téi nay, nhiéu nghién ctvu da dwoc phat trién duwa trén thong tin vé hé gen ngwei, gop phan khong
nhé trong nghién ctru vé cac bénh Iy di truyén & nguoi.

Vé du dn HGP

BO gen (hay con goi la hé
gen) la toan b tap hgp théng tin
di truyén tao nén mot sinh vat.
Théng tin nay dugc déng goi trong
cac chudi DNA ma chung ta goi la
gen, trai doc theo 23 cap nhiém
s&c thé. Chi mot phan nhd nhiing
gen nay chiia cac ma hoa protein
can thiét cho sy s6ng, nhung
phan I6n cac doan ma hoa con lai
van dudc cho la dong vai trdo quan
trong trong diéu hanh chiic nang
song G ngudi. Cac nha khoa hoc
cudi cung da xac nhan, moét phién
ban bd gen ngudi c6 khoang ba ty
cap DNA can ban. Mac du trinh ty
bd gen ngudi dugc bao cao trong
HGP van chua dudc coi la hoan
chinh va thuc té két qua cudi
cung chinh 1a tap hgp tu nhiing
phan két quad DNA cla nhiing
tinh nguyén vién khac nhau. Tuy
nhién, HGP van la mét thanh tuu
vi dai clia khoa hoc va cong nghé.
Viéc lap ban dé gen mé ra nhiéu
ky vong vé nghién ciu lich si té
tién cla loai ngudi, mai lién quan
giia gen va bénh ly di truyén, tu
doé phat trién cac lieu phap can
thiét dé diéu tri bénh.

C6 thé noi giai trinh tu bod gen
ngudi chinh la trung tam cla mot
cudc cach mang y sinh hoc. Bang
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Heé gen la toan bd tap hop thong tin di truyén tao nén mét sinh vat.

cach gidi trinh ty gen cda hon
1 triéu ngudi ké tUi nam 2003,
cac nha khoa hoc da kham pha
ra dudc su khac biét vé hé gen
anh hudng t6i yéu t6 nguy cd gay
bénh & ngudi.

Thanh tyu quan trong nhat
trong 20 nam qua chinh la sy ra
doi cla giai trinh tu gen thé hé
mdi (Next-generation sequencing
- NGS). NGS c6 kha nang thuc
hién giai trinh ty gen sé lugng I6n
cung ldc, ti d6 qua trinh giai trinh

tu gen nhanh chéng va tiét kiém
chi phi hon rat nhiéu. Chi phi ban
dau clia dy an giai trinh tu gen 1a
khodng 2,7 ty USD véi phan I6n
bé gen dugc ghi nhan trong 2
nam. Ngay nay, téc do ky luc dé
gidi trinh ty gen la khoang 5 gi6
(nhung thudng sé& mat vai tuan).
M&i day, Cong ty lllumina (My) da
ra mat mot may giai trinh ty gen
mdi, véi chi phi chi 200 USD mot
trinh ty, gidm han rat nhiéu so véi
gia 600 USD trudc day.
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Dw an HGP c6 sw tham gia ctia cac nha khoa hoc & khap novi trén thé gii.

Gidi han ciia di truyén y hoc

Mac du HGP 1a khé&i dau cho
su bung nd cla nghién clu y
sinh, nhung déng thoi ciing cho
thay gidi han cta y hoc di truyén.
Thuc té cho thay, gen chi 1a mot
yéu t6 dan t6i két cuc la bénh tat,
bén canh dé phai ké tsi yéu t&
moi trudng song bén ngoai, dinh
dudng, phdi nhiém. Hon nia, mot
s6 bénh di truyén cung c6 dot
bi€n & mot gen duy nhat cling nhu
ngugdc lai, mot s6 gen sé& cung
gbép phan gay nén moét can bénh
3 nguoi.

Mot sé lugng I6n cac yéu té
nguy cd gay bénh, céng vai thuc
t€ 14 chung ta khong hiéu nhiing
yéu t6 nay gbép phan gay bénh
nhu thé nao, tao ra mot thach thiic
thuc su cho y hoc di truyén. Vi du
don gian, mot s6 ngudi mang dot
bi€n nhung dé la doét bién lanh
tinh (benign) hodc chua rd lanh/ac
(variant of uncertain significance
- VUS), hodc mét s6 ngudi mang
chung mot dot bién nhung biéu
hién lam sang nang va nhe khac
nhau, tham chi la chung mét dét
bi€n nhung tao ra hai bénh canh
hoan toan khac nhau.

Nhiéu cau héi van dang cha 16i gidi

HGP ra ddi giup cac nha khoa
hoc c6 thé so sanh trinh tu bo
gen cula ngudi so véi trinh ty bd
gen cula nhiing loai cé ho hang
gan vGi con ngudi va nghién clu
ky hon vé béi canh tién hoa rong
I6n. Tuy vay, nhing cau hoi I6n
nhéat vé di truyén hoc van con la
mot 4n s8. Khic mac dau tién la
cac nha khoa hoc da phat hién ra
chi c6 1% bd gen ma hoa protein
can thiét cho co thé. Chung ta
hién van chua rd 99% b gen con
lai c6 vai tro gi. Ngay ca vao thai
diém cong bé két qua gan nhu 1a
hoan chinh vé giai trinh tu gen
ngudi nam 2003, cac nha khoa
hoc cling méi 1ap ban dé dudc
khoang 92% bd gen. Phai mat
gan 20 nam sau cac nha khoa hoc
md&i tim ra dugc 8% con lai. Manh
ghép con thiéu nay cé thé cung
cdp nhing manh méi méi vé qua
trinh tién hoa clia con ngudi, hoac
tinh nhay cam cula con ngudi vGi
cac bénh ly khac nhau.

Ma di truyén ctia mdi ngudi déu
khac nhau, ngay cd nhiing cép
song sinh gidng hét nhau ciling

khéng cé ma di truyén hoan toan
giéng nhau, vi vay bang cach xac
dinh cac bién thé di truyén gida
moi ngudi, ching ta cé thé thay
yéu t6 khién méi mot ca thé ngudi
déu tré nén khac biét. Lay vi du
nhu tinh tinh dudc coi la méi quan
hé ho hang gan nhat véi ngudi, cé
96% bd gen tuong ty véi ngudi,
ching ta van chua thuc su hiéu
ro lieu 4% khéc biét bd gen con
lai dong vai tro gi khi€n con ngudi
chiing ta vuot tréi hon han so véi
tinh tinh.

Cho dén nay, hon mét triéu bo
gen da dudc giai trinh tu, nhung
95,2% di liéu trong nghién cuu
di truyén dén tii bd gen clia chau
Au. Hién tai, mot s6 du an giai
ma trinh ty gen & m6t s6 quéc gia
chau Phi, chau A va Nam My van
dang tién hanh. Dién hinh nhu dy
an giai trinh tu 100.000 b gen &
Nigeria, nham dua thém nhiéu hy
vong vé tuong lai phat trién cla
nén y hoc di truyén. Song song
véi do 1a su phat trién cla céac
cbng nghé gidi trinh tu gen giup
rat ngén thoi gian va tiét kiém
kinh phi hon trén khap thé gi6i sé
mang lai Igi ich cho nén khoa hoc
toan nhan loai &

Huong Quynh (t6ng hop)
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