NHIN LAI 10 NAM CONG BS BAN DO GENE NGUO

Cach day 10 nam, nhén loai dé xdc lap duoc bdn dé céu tric gene ngudi. Tuy nhién, cho dén
nay, gene ngudi van con nhiéu diéu bi &n chua duoc khém phé.

Cach déy 10 nadm, hai nhém nghién ctu déi thy dé cdng bs béo cdo chinh thic vé trinh ty bd
gene ngudi, sy kién duoc dénh gid da mé ra mét ky nguyén méi vé sinh hoc va y hoc con ngudi.
Nhén ki niém 10 ném, céc chuyén gia t8ng két nhirng bai hoc ma thanh qué khoa hoc trén da
mang lai.

Céin suy nght lai ching ta la ai

"Ching ta khéng chi tién héa tir lodi linh trudng hay déng vét cé vi; moi sy séng bét déu trén Tréi
dat déu dé lai mot ddu vét khéo ¢é trong chudi DNA cia ching ta" GS than hoc va dao dirc thuée
truong dong Pittsburg, Ronald Cole - Turner néi "Né cho thdly sy gén bé séu sdc gitra ching ta véi
lich su sy séng trén Tréi dat"

Dy &n Ban d6 gene Ngudi

TU khi bdn dé gen ngudi duoc mé 14, ching ta biét nhiéu hon vé lich s cda minh va méi lién két bi
lu m& gitra ching ta va céc lodi khéc. Chéng han so sénh bé gene ching ngudi ¢d Neanderthal
cho thdly 1 - 4% DNA ngudi hién dai tvong déng véi ngudi ¢ Neanderthal, nhu vay cé khé néng
ho dé giao phai véi 18 tién ching ta. Tham chi bo gene ngudi cé nhirng diém gidng nhau kinh
ngac véi bd gene cia mét lodi ludng cu ¢é dai - &ch méng vuét chau Phi.

Chua phdi la ky nguyén cia y hoc di truyén

Ban dé gene ngudi hira hen mang lai mét cudc cdch mang trong y khoa. Trong nhiéu trudng hop,
diéu nay da xdy ra - lanh dao Vién St khde Quéc gia, Francis Collins dva ra vi dy. Phéan tich bo
gene cba mdt cdu bé 6 tusi & Wisconsin bi bénh viém loét ruét gitp nhém nghién cu cda Collins
phét hién mot dét bién lién quan dén ching réi loan méu nghiém trong, nhe véy can bénh duoc
diéu tri thanh cong bdng cdy ghép 0y xwong.

Tuy nhién, Craig Venter - mét nha khoa hoc ciing thuéc Vién SKQG nhung lai cé quan digm déi
|dp - v& ra mét be tranh it sdng sia hon khi cho rang con phéi di mét chéing duong dai dé viec vé
ban dé gene thyc sy mang lai nhiing théng tin hivu ich ch khéng phdi may rdi vai truong hop.

Nhan logi van chua biét hét duoc vé bd gene ngudi

Thoi gian va chi phi dé dua ra mét bén dé gene c& nhén da gidm di déng k&. Mét nhém nghién
ctu chinh phu tng chi khodng 3 ty USD tr 1990 dén 2003 dé v& bén dé gene va thyc hién nhiing
nghién cdu lién quan, cdn nhém cba Venter ting t&n 100 triéu USD. By gid, chi phi hoan thanh
mdt ban dé gene la 10.000 USD. Thé nhung, Venter "thdt vong vi hdu nhu chéng c¢6 tién bd khoa
hoc ndo ddng ké trong sudt thdp nién qua vé& nghién ctu cdu tric gene"; nghia la so véi 10 ném
trude, ching ta vén chua thu duoc nhiéu thong tin tir bén dé gene va chua thé st dung né nhu mét
céng cu chdn dodn.

Vivdy, theo Venter khéng nhiing can cdi tién chét luong va d6 chinh xéc cba ban dé gene ma con
t&ing khd nang gidi thich théng tin ban d6 gene; khéng nhirng cham t6i nhirng hiéu biét co ban vé
gene nguy co cho nhirng cén bénh nhét dinh ma ca gene c6 khé néing chéng bénh.

“Vét chét 181" bén trong ching ta

N&u trong bd gene, "vat chét" la nhiing thi déng vai trd ma héa protein chi chiém 2% thi 98% con



lai duvoc xem la "réc" theo nhirng tin diéu c& dién vé DNA. Ngay nay, véi céc nha khoa hoc,
ching la thi "vét chét t6i" bi dn chua duoc Ii gidi hoan toan. Thay vi tryc tigp md héa cho protein,
né c6 thé déng vai tro diéu tiét sy bigu hién cla gene.

Robert Plomin, GS Vién Tam than hoc thuéc PH London néi "Ching ta biét vé sy t6n tai cda "vét
chét 181" nhung can khém phé nhiing anh hudng cda né".

Mét s8 gene it dnh hudng hon ching ta nght

Khi dé cap dén bénh tat, gene duvoc phén vao hai nhém. Loai gene don 18 c6 thé cé dnh hudng
sdu sdc d&n mét can bénh nhu bénh thi€u méu do & bao héng céu hinh liém hodic chirng xo nan.
Tuy nhién trong héu hét cac truong hop, gene chi ¢c6 mét dnh hudng nhét dinh va gép mét phén
nhd vdio sy bién dai bén trong quan thé né cé mat.

Robert Plomin néi "Ching ta hién c6 cong cy dé xéc dinh gene nhung s& con khé khan va lau dai
dé tim ra tdt cd nhiing gene chiu trach nhiém di truyén". Chéng han, sv thay di trong gen FTO cé
thé lién quan dén bénh béo phinhung "gene béo" nay chi "déng gép" 1% vao sy bign déi cia chi
58 trong luong co thé. Nguoc lai, dét bign di truyén trong 2 gene kiém ham khdi u lién quan chi 5
- 10% bénh ung thu vi & phy n¥ da trdng My.

Dy én Ban d6 gene Ngudi (tiéng Anh: Human Genome Project - HGP) la mét dy én nghién ciu
khoa hoc mang tam quéc t&. Myc dich chinh cda dy én la xéc dinh trinh ty cda cdc cdp co sé&
(base pairs) tao thanh phan t¢ DNA va xdc dinh khodng 25.000 gene trong b gen cia con
nguoi.

Dy én khéi dau vao nam 1990 véi sy dong dau cba James D. Watson va sau d6 la Francis
Collins. Ban phdc thdo déu tién cia bd gene da duoc cho ra doi vaio nam 2000 va hoan thién vao
ndm 2003. Trong khi myc dich chinh cda dy én la tim hiéu sy cdu thanh vé mét di truyén cda lodi
ngudi, dy dn cling tdp trung vdo cdc sinh vat khdc nhu vi khuén Escherichia coli, rudi déam (fruit
fly), va chuét trong phong thi nghiém.

Nguén qui dy dn dén 3 ti déla dugc thanh lap ndm 1990 béi B Nang lugng My va Vién Sic
khde Qudc gia My va céc 18 chire T thién tai Anh, 18 chirc Wellcome Trust tdi trg cho Vién Sanger
(ma sau nay la Trung tam Sanger) tai Anh Quéc, ciing nhu nhiéu nhém khéc trén khdp thé giéi.
Tuy nhién, con s& 3 ti do la dung dé chi t8ng kinh phi dy kién trong khodng thoi gian 13 ném
(1990-2003) cho mét loat cac hoat déng khoa hoc lién quan dén gene. Ching bao gém céc
nghién cu vé bénh cia con ngudi, sinh vat thyc nghiém (chdng han nhv vi khuén, ném, giun,
rudi, va chuét); phdt trién cong nghé méi cho nghién ctu sinh hoc va y t&, phuong phdp tinh todn
dé phan tich bd gene, va véin dé dao dic, phép ly, va xa hai lién quan t6i di truyén hoc. Trinh ty
b gene cla con ngudi chi chiém mét phdn nhd trong tdng ngén séch trén.

Nhém Collins dé dugc xéc dinh trinh ty bd gene ngudi vaio cudi 2003.

Vao thoi diém bét dau dy én trén, mét dy én song song ciing duoc thyc hign béi mét cong ty tu
nhan tén la Celera Genomics. Trong dy dn cia cong ty tu nhén Celera Genomics, DNA t 5 ¢4
nhan khéac nhau da dugc nghién ctu. Nha khoa hoc ding déu cia céng ty thai dé, Craig Venter,
sau ndy da thira nhén (trong mét bic thy géi i tap chi Science) réing DNA cia minh ciing néim
trong dé.

(Theo Wikipedia va céc tai liéu khac)






