GIAI MA TOAN BO GEN, CON NGUOI SE TRUONG SINH?

Ngay 17-5-20086, tap san Nature (mét tap san khoa hoc s6 1 trén the giéi) cong bd mét bai bdo
quan trong: Sau 10 ndm lam viéc, mét nhém khoa hoc quéc t& da hoan tét viéc gidi ma toan bod
gen con ngudi. Dy dugc xem & mét trong nhirng céng trinh nghi&e

Ngay 17-5-20086, tap san Nature (mét tap san khoa hoc s6 1 trén the giéi) cong bd mét bai bao
quan trong: Sau 10 ndm lam viéc, mét nhém khoa hoc quéc t& da hoan tét viéc gidi ma toan bod
gen con ngudi. Déy duoc xem & mét trong nhiing céng trinh nghién cu quan trong nhét cia thé
ky, vithanh céng naly mé ra mét ky nguyén méi trong né lyc chinh phyc bénh tét con ngui.

Gen duoc cdu tao tr DNA. Méi nhiém séc thé (chromosome) ham chia nhiéu gen (Anh: mit.edu)

Trong mét bai nhac ndi tiéng, Trinh Céng Son vi von rdng co thé ching ta duoc hinh thanh béng
“ct byi”, va cusi ciing thi cing trd vé véi cét bui: Hat bui ndo héa kigp than t6i / D& mét mai ti
vé lam cat byi. C6 thé luc vigt doan ca tr ndy nhac si chiju dnh hudng cda triét ly Phét gido, cha
chéc 6ng chua biét dén sinh hoc phén t (molecular biology), mét bé mén khoa hoc chi méi bat
dau pht trién trong thap nién 1980, nhung néi chung la ca tir bét hd dé phdn énh rat dong vé cdi
don vi co bén nhét cla con nguoi. Don vi “cét bui” dé c6 thé vi von la gen, hay chinh xéc hon la
DNA (ma ching ta quen goi theo tiéng Phép la ADN). Gen la gi2

Ngdy nay qua tién bd cba khoa hoc sinh hoc phén &, ngui ta da bigt rd rdng céi don vi sinh hoc
co bdn nhdt trong mét con nguai la t& bao (cells). Co thé ching ta duoc cdu tao bdi khodng
60.000 ti t& bao (cé véc tinh khéc cho rdng con s8 nay la 100.000 ti). Nhiéu & bao c¢é nhiing
nhiém vy khdc nhau, chdng han nhu t& bao néo cé nhiém vy gitr gin tri nhé va tri thire, t& bao tim
lam cho tim ta dép nhip nhang, # bao ruét lam ra chét nhay, v.v... Nhirng 1€ bao nay cé thoi gian
ton tai nhdt dinh. Chdng han nhu t& bao tinh tring nam chi séng khoding vai théng, trong khi dé t&
bdo tring cla phéi n¥ 6 thé ton tai dén 50 nam. Méic du khéc nhau vé chic néng va thoi gian
s8ng sét, 1t cd cdc & bao déu cé cdu tric gidng nhau: trong mbi t& bao déu cé mét nhén (nucleus)
ndm chinh giGa. Mi nhan tinh trung binh c6 khodng 1 chdt ligu DNA (viét &t tir chir deoxyribo-
nucleic acid). Chat liéu DNA thyc ra gém cé 4 méu ty (bases): A (adeline), C (cytosine), G
(guanine), va T (thymine).

Gidi ma gen va mét tréi cua nd

Ching ta ¢6 thé nghi dén mét tvong lai nhu sau: MGi c& nhan cé mét tdm thé céin cude sinh hoc



(nhu thé tin dung credit card bay gid) véi 1t cd céc théng tin vé di truyén va gen cba cé nhén dé
trong thé. Khi d&n phong mach hay bénh vién, bac st chi viéc cho thé can cuéc sinh hoc vaio mét
mdy tinh, va mdy s& bdo cho biét bénh nhéan c6 nguy co méc bénh gi, nén sv dung thuéc ndo, nén
&n udng gi, v.v... Nhiing thong tin trén la tin ming. Nhung néu cdc céng ty bdo hiém cé duoc
nhiing thong tin sinh hoc d6, ho cé thé tir chsi khong bén bdo hiém cho ban thi sao? Thyc ra,
trong thuc &, mdt s8 cong ty bdo hiém & My dé va dang dat yéu cdu khéch hang béo hiém phdi
béo cho ho biét c6 mang trong nguoi nhitng gen ¢é lién quan dén céc bénh lam cho khéch hang
t¢ vong sém hay khéng. Thanh ra, théng tin gen mét mét cho ching ta biét vé ching ta hon,
nhung mét khéc ciing c6 thé ndy sinh tinh trang phan biét, ky thi. That ra, ngay nay, viéc phan tich
hang van gen cho ting ca nhan khong con la khé nia, van dé con lai la cong ching cé sén sang
chdp nhan mét vién cénh nhu the hay khong. Cong trinh gidi ma gen tuy thé hién mét thanh cong
vuot béic cia cdng nghé sinh hoc, nhung ciing déng thoi dét ra nhiéu cau hdi va vén dé cho xa hoi

va con nguai.

Cdc mdu ty ndy tao nén nhiém sdc thé. Co thé con nguoi c¢6 23 nhiém séc thé, ma s& 1 dén 23,
duoc sdp xép theo kich thuéc. Chédng han nhu nhiém séc thé s6 1 16n nhét (chta nhiéu gen nhat
hay nhiéu mdu ty nhdt), k& dén la nhidm séc the s& 2 (it gen hon nhiém sdc thé s 1), cho dén
nhiém sdc thé 23 cé it gen hon nhiém séc the 22. M&i nhiém sdc thé cé nhiéu gen. Chéng han nhu
nhiém sdc the 1 c6 3.141 gen, nhiéu gép 2 lan céc nhiém séc thé trung binh. Nhiém séc thé 23
thyc ra cé tén la XY va cé chic néing xéc dinh giéi tinh cda con ngudi. Gidng cdi cé nhiém sdc the
XX, con gidng duc cé nhiém séc thé XY. Khi thy thai, bdo thai nhdn mét nhiém sdc thé tr me va
mot nhiém sdc the 1 cha (c6 thé la X hay ciing ¢6 thé |a Y). Nhiém séc thé tir me ludn luén la X,
nhung nhiém séc thé tr cha c6 thé la X hay ciing c6 thé 1a Y. Thanh ra, néu bao thai nhan X tir me
va X tir cha thi bao thai la bé gdi; nhung chi mét nhiém séc thé Y thi bao thai la nam. Gen thyc
chdt l& mét mang DNA. M&t méng DNA & tép hop mét nhém gom 3 méu ty ¢6 tén |a trinucleotide
(c6 thé tam dich & tam m&u ty), nhy TAG GCC TCA. Mét gen la tap hop nhiéu tam méu ty nhu
th&. Chdng han nhu trong hinh 4 minh hoa mét doan cda gen gém cdc tam mdu ty TGA CTG ACT.
Cé thé néi mét cdch vi von bdng cdch dung quyén sdch nhu la mét vi du: Trong sdch cé 23 chuong
(nhiém séc thé); mdi chuong cé nhiéu cau chuyén (gen); m&i cau chuyén cé nhiéu doan vén
(exons); m&i doan vén cé nhiéu chi (codons); va méi chir duoc viét bang céc méu ty (bases). Gen
c6 chic ndng gui cdc tin hidu héa hoc di dén tdt cd cdc noi trong co thé. Nhiing tin hiéu nay cé
cha ddy du cdc théng tin, cdc chi thi cy thé cho céc co quan trong co thé ta phdi hoat déng ra
sao. Viéc tim hiéu s8 luong gen cling nhu co cdu t3 chie clia gen trong co thé con nguoi la mét
diéu tat yéu dé mang lai nhiing tién bo méi va quan trong cda y sinh hoc. Nhung khéng phdi gen
ndo cling c¢é chic néing rd rang. Trong thyc t&, c6 khodng 47% gen chdng cé chic néng gi cy thé
(hay ching ta chua biét chie ndng clia ching). Co thé con ngudi 6 bao nhiéu gen? Truéc kia, khi
céng trinh gidi mé gen chua hoan tét, céc nha khoa hoc véc dodn rang co thé con nguoi cé
khodng 100.000 gen. Dén nam 2001, khi k&t qud gidi ma dau tién duoc cong bs, con s6 nay
gidm xudng con 30.000 dén 40.000 gen. Nhung nay, sau khi céng trinh gidi mé gen hodn tét,
céc nha khoa hoc véc tinh réng co thé con ngudi ham cha chi khodng 20.000 dén 25.000 gen.
Nhu vdy, s8 lvong gen trong con ngudi c6 thé con thdp hon sé gen trong co thé chuét (khoding



30.000 gen)! Mét diéu khd bdt ngo la s8 lvong gen trong co thé ching ta con it hon cé s gen
trong... cdy l6a! Nam 2002, céc nha khoa hoc ciing gidi ma xong ban dé gen cia céy 16a va ho
phdt hién gidng la nuéc indica (con ¢é tén la bulu & Indonesia) ¢é khodng 32.000 dén 56.000
gen. Tai sao con ngudi ¢6 it gen hon céy 16a2 Cau hdi nay da la mét dé tai suy luan ly tho cda gisi
lam khoa hoc. Biéu quan trong can néi la mac du gitra con ngudi va céy loa cé mét s6 gen cé cdu
trdc DNA gidng nhau, nhung chua cé bdng chiing ndo cho thdy gen duoc luan chuyén gitra cay
l6a va con nguoi. Néi mét céch khdc, cée thye phdm hay tréi cdy duoc thay déi gen c6 thé khéng
lam thay ddi cdu tric gen cda con ngudi. Bién thé gen va dnh hudng

(Anh: hokudai.ac)

M3i ching ta déu c6 25.000 gen trong co thé. Chéng han nhy ban va t6i déu mang trong nguoi
nhitng gen nhu VDR, COLIA1, apoE4, v.v... Nhung céi khdc biét gitra ban va i la bign the gen,
ch khéng phai gen. Gen thuc ra chi la mét thyc thé véi mét cdi tén, hay néi theo ngén ngi todn,
lad mét bién s6. Chdng han nhu chiéu cao, trong luong, dé tudi, gidi tinh, v.v... la nhitng bién s8.
Mi bién s8 c6 nhiéu gid tri: chiéu cao cda t6i la 175 cm, cda ban la 180 cm, va cda nhiéu nguoi
khéic ¢ thé cao hon hay thap hon. Nhung giéi tinh chi ¢ hai “gid tri”, hay néi chinh xéc hon la
nhém: nam hay nir. M3i gen c6 nhiéu nhém ma thudt ngir goi la genotype (bién the gen). M&i bign
the duoc cdu tao tir hai thanh 16 (allele): mét thanh 18 duoc nhan tir cha, va mét tr me. Chéng han
nhu gen VDR ¢6 hai thanh t8 T va G, va do dé c6 3 bién thé: TT, TG va GG. Ban doc c6 thé mang
trong ngudi bién thé TT, nhung 18i c6 bién thé TG. Véi bét c& gen ndo, tan sé gien thuang khdc
biét gitra cdc séc dan. Chding han trong ngudi chdu A, khodng 5% mang trong ngudi bién thé GG
cba gen VDR, nhung tan sé ndy trong ngudi da tréng la 15%. Ching ta khdc nhau la do bién thé
gen, ch khéng phdi khéc nhau vi gen. Ngodi chie néng quyét dinh déc tinh cla co thé con
ngudi, gen con cb chic néing... gdy bénh. Mét khi gen dét bién (tc la mdt mang DNA dét nhién
bi thay ddi, nhu t TGCCA thanh TCCCA chéing han) c6 thé gay ra réi loan & bao, bénh tét, tham
chi t& vong. Chi mét thay dai rat nhd nhu the ¢6 the lam cho ching ta phdi sust doi dau khé vi
gen! Vén dé dat ra cho y hoc th€ ky 21 la lam sao truy tim nhiing gen c6 dnh hudng dén céc bénh
tat. Hy vong qua viéc gidi m& bd gen con ngudi, trong tvong lai, cdc nha khoa hoc s& tim ra
nhiing “gen thd pham” ndy. Ngodi chic ndng dung théng tin gen dé chan dodn bénh tét, gen con
c6 thé st dung dé xdc dinh higu tng cGa thuSc men. Ai ciing biét rdng bét c& bénh ndo, thudc men
chi ¢6 téc dung (trc cé higu qud t6t) cho khodng 50% bénh nhéan, con 50% bénh nhén chéng cé
téc dung gi, tham chi con ¢é tdc hai. Nhiéu bdng ching nghién cdu géan day cho thdy, sy khéc
biét vé higu ing cda thudc gitra cd nhan cé thé do gen gdy ra. Cho nén mét trong nhirng thi théch
l6n nhét cba y hoc trong tuong lai la xéc dinh gen ndo ¢6 dnh hudng dén hiéu tng cda thude ndo.



biéu dé ciing cé nghia la, khéng phai khi bd gen cia con ngudi da dugc gidi ma, con ngudi sé
khéng con bénh tét dé c6 thé bign véc mo truong sinh thanh hién thyc.
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