MS! QUAN HE HOP TAC TRONG VIEC NGHIEN CUU BO GEN NGUOI

Trén thyc t&, c& 1 nhém khodng hon 3.000 ngudi thi s& cé it nhéat mét phan bd gen cd nhén cda
ho duoc sép x&p theo mét trinh ty, chinh vi vay ma viéc tim hiéu nghién ctu céc b gen cé nhén
dang duoc khuyén khich, sy higu biét cda c&aacu

Céc nha khoa hoc, lam viéc tai Dai hoc California, Berkeley, Hoa Ky, cho rdng chinh nhiing khao
khat kham phd, mé réng kién thic vé bd gen ca nhén, da tao nén déng luc cho nhiing sang kién
mé&i lam nén tdng dé phdt trién mat phdn mém tién phong gitp ich cho viéc phan tich nhiing khéc
biét rong b gen cd nhan va mang lai vién cdnh t8t dep trong tvong lai, khi mabsd gen cia mét ca
nhén s& la diém khéi ddu cho viéc tv van vé y téva cdc van dé vé sie khde.

“Nhing gi ching 16i cé bay gi¢ la tap hop cia rét nhiéu co s& di liéu khéng tvong thich khac
nhau, va khéng ¢é co s& ha tang chung cho vigc phan tich va tich hop céc bién the di truyén” theo
Steven E. Brenner, gido su vé gen, lam viéc tai Trung t&m Sinh Hoc Mdy Tinh, Dai hoc UC
Berkeley, Hoa Ky . “Ching t6i dang tép trung vao viéc xdy dung mét nén tdng virng chéc, dé xdc
dinh nhiing déic diém di truyén va ngudn géc co bdn cba bénh tat, hon thé niva, day lai chinh mét
nguén théng tin di truyén quy gid vé bénh tat va khd néng diéu tri, ma cdc béc s cé thé si dung
dé théng bdo hodic gidi thich cho cdc bénh nhén cda ho.”

Séng kién nay da duoc dua ra trong ném 2011 véi mét khodn tién hé tro ban déu la 900.000 dé
la, trong vong b&n ndm, mét phan cia mét chuong trinh hop téc véi Tata Consultancy Services
(TCS), mét cdng ty kinh doanh cdc gidi phép va dich vy CNTT toan cau, dét try s& chinh & An Db.
Ngodi viéc tai trg cho dy én nay, TCS s& hd trg phdn mém chuyén mén cho céng téc nghién ciu
ndy, thdng qua céc phong thi nghiém global Innovation Labs cda céng ty, d& phéi hop lam viéc véi
céc nha khoa hoc, lam viéc tai Dai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky nhdm muc dich day nhanh tién dé
cba dy én. Chuong trinh hop téc ndy s& mang lai hiéu qué thiét thyc théng qua viéc trao ddi y
tvdng vahop tdc nghién ctu gitracdc nha khoa hoc lam viéc tai cong ty TCS va Dai hoc UC,
Berkeley, Hoa Ky. Téng céng c6 khodng i 3 dén 4 trigu dé la ma cong ty TCS chi cho Dai hoc UC,
Berkeley, Hoa Ky d& thuc hign dy én nay.

“Céng ty TCS ty hdo duoc hé tro, sat canh cung véi Dai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky trong viéc lam
sdng 1 vai trd, y nghia thyc sy cda nhitng khdc biét trong bé gen c& nhan, nhdm mang lai nhiing
loi ich thiét thyc trong viéc chudn dodn va diéu tri bénh. Chuong trinh hop téc véi Dai hoc
Berkeley, California la mét vi du cho thanh céng vuot bat cda chuong trinh TCS' successful Co-
Innovation Network (COIN) mé réng véi cdc co s& gido duc. Cdc nha nghién céu, dén tir céc
phong thi nghiém TCS Innovation Labs, & thanh phd Hyderabad, An D6, s& phéi hop ver lam viéc
hé&t minh véi céc déng nghiép & Dai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky.”theo K. Ananth Krishnan, phé chd
tich va la giédm déc cdng nghé cia TCS. “Cham séc sic khde la mét chd dé nghién cu quan trong
& cong ty TCS va dy én nay chdc chdn s& cé tac dong l6m t6i nén y hoc phén tu va sinh hoc.”
Trung tdm Sinh Hoc Mdy Tinh (CCB) la mét trong nhiing séng kién ndm trong chién lugc phdt trién
khoa hoc cda Dai hoc UC Berkeley, Hoa Ky, bao gém hon 35 thanh vién la gidng vién dén tr 9
khoa, bao gém: sinh hoc phéan tu va t& bao, todn hoc, khoa hoc méy tinh, théng ké sinh vét hoc va
sinh hoc thyc vat va vi khudn. Myc tiéu chinh cda Trung tam Sinh Hoc Mdy Tinh (CCB) la viéc gidi
thich tinh todn sy bién d&i trong bd gen cda con ngudi.



“DU rding viéc sdp xép theo trinh ty cda 1000 bd gen s& can t6i thoi gian khodng 2-3 ném di niva,
va du rding rét it cc bién thé di truyén cda con ngudi ¢ thé duoc gidi thich ddy do vé y nghia sinh
hoc cUa né,thi cdc gidng viéncda Trung tam Sinh Hoc Méy Tinh (CCB) van tin réng day la: thanh
cdng rét léntrong viéc nghién ctu bd gen cla con ngudi trong thé ky nay,” theo Lior Pachter, giém
déc Trung tdm Sinh Hoc Mdy Tinh (CCB), va la mét gido su todn hoc, phén t& va sinh hoc 1€ bao,
va ky thuét dién va khoa hoc méy tinh, lam viéc tai Dai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky.

“Dy én ndy s& t&n dung nhiing tai néing cta trung t&m khoa hoc may tinh, céc hé théng mé hinh
va sinh hoc thyc nghiém, dé gidi quyét mét van dé 1éon hién nay, lam thé nao dé dénh gia dét bign
di truyén va dy bdo téc déng cia ching,” Lior Pachter néi. “céng ty TCS da déng gép nhén lyc va
tai lyc rét manh mé& cho nd lyc nay, mang lai stc séng cho dy én nay théng qua thé manh vé ky
thudt, céc dich vy tu védn va chuyén giao todn cdu cé lién quan t6i sy phdt trién cla céc trinh bién
dich. Ching 16i rét hai long va phén khéi véi sy hop técgitra Pai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky va
cong ty TCS.”

“Mét 58 ngudi da ddt cau hdi vé y nghia thyc tién y hoc cia dv én nghién ciu vé bd gen ngudi,”
theo lvu y ca Mark Schlissel, Trudng khoa khoa hoc sinh hoc, lam viéc tai UC Berkeley's College
of Letters & Science. “Nhirng nha phé binh khéng nhén ra rdng day van con la nhiing ngay déu.
Khé nang thu thép duogc céc dir liguvé bd gen ngudi cda ching téi da tang nhanh hon mong doi.
Trinh bién dich vé sy bién dai gen tai Dai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky, da thé hién mét buéc tign
khdng 16 trong viéc nghién ciu vé bd gen nguoi, ép dung vao viéc cham séc stc khde cia con
nguoi.”

Céc dy &n méi, buéc dau sé tap trung vao viée xdy dyng cdéce trinh bién dich huéng dén phan bo
gen cé nhdn cla con nguoi duoc sép x&p theo mét trinh ty, dé théng nhét co s& dir liéu cho trong
lai. Brenner dy dodn rdng: sy hd trg cla cong ty TCS s& cho phép céc cdc nhém nghién cdu tai
Dai hoc UC, Berkeley, Hoa Ky, truéc tign s& xdy dung mét trinh bién dich diéu khién, ma né sé tich
hop thém nhiéu module. Toan bé dy én s& tao ra phdn mém ma ngudn mé, dé cong déng khoa
hoc cé thé s dung, th nghiém, chia sé va tinh chinh.

“Khéng ai c6 doc quyén vé tdt cd nhiing y tudng 18t dé gidi thich y nghia cda sy bién déi di truyén
va é&nh hudng c6 thé cba né, vi vay ching t6i hy vong s& tao ra mét hé thdng ma s& cho phép
nhiing y tudng 18t c6 co héi dam chdi ndy 16¢” theo Jasper Rine, cyu gidm déc CCB, mét gido su
sinh hoc phdn tu va t& bao, ngudidéng vai tro [& cdu ndi trong viéc thiét lap sy hop téc véi cong ty
TCS. “Moi nguoi s& cé thé the nghiém y tudng cda minh, song song hodc canh tranh chéng lai
nhitng nguai khéc dé tim ra cdc ng dung duoc t6t nhéat cho myc dich dé.”

Céng viéc da bat déu, véi Brenner, Pachter, Rine va nhitng ngudi khéc trong cude hop tai trung
tam sinh hoc mdy tinh véi céc ky sucta cong ty TCS, dé phdc thdo ra mét thiét k& lam nén téng cho

phan mém.

“Céc truang dai hoc cé the déng mét vai rd rét quan trong trong nghién cu co bén trong thyc 1
vé sinh hoc phén & dé giGp ching t6i hiéu rd tdt cd nhirng bién thé di truyén”, theo Pachter.
“Nhung bén ngodi sy ddu tu la chia khéa dé phdt trién mét nén tdng phén mém ma ngudn mé
cung cdp cho 1t c& cdc nha nghién ctu, cho du ho lam viéc & déu di nta, trong hoc vién hay
nganh céng nghiép, déu cé thé d& dang, truy cap lién tuc. Cong ty TCS la cong ty ddu tién va



ching 18i hy vong s& c6 nhiéu céng ty khdc tai tro,va cé nhitng déng gép thiét thyc cho phdn mém

md& ngudn mé ndy.”



