BIEN DI DI TRUYEN VA SUC KHOE CA NHAN LIEN HE T&1 DAU?

Hon b&n muoi ndm trudce, cde béc sy quan sét thdy mét hién tuong khong binh thudng & mét s6
bénh nhan duoc gay mé bang succinylcholine, sau khi tinh day nhitng bénh nhén nay van con
trang théi |& do trong mét thoi gian kém theo hién tuong rét khé thé. C&aacut

Hon b&n muoi ndm trudce, cde béc sy quan sét thdy mét hién tuong khong binh thudng & mét s6
bénh nhan duoc gay mé bang succinylcholine, sau khi tinh day nhitng bénh nhén nay van con
trang thai l& do trong mét thdi gian kém theo hién tuong rét khé thé. Cac béc sy sau d6 nhan thay
nhiing bénh nhan néi trén méc mét hién tvong di truyén dé la: khé néng chuyén héa thusc trong
co thé ho rét thép. Ngay sau dé, céc nha khoa hoc lan do va thdy rdng hién tvong chuyén héa
succinylcholine qué chdm chap lién quan dén sy bién di di truyén déc higu. Uéc tinh khodng
1/3500 cé thé mang hai phién bén gene bat thuong, khign co thé ho bi dét trong tinh trang cé
nguy co cao phdn &ng xdu véi thudc. Viéc tim higu va gidi thich duoc téc dyng phy succinylcholine
lén co thé bénh nhén cé thé xem la ghi nhan ddu tién cda cdc nha nghién ctu truée quan hé gita
bién di di truyén va phdn (ng thudc cia mét cd thé riéng biét. K& tir d6, nhirng ghi nhén nhu the,
mdc db khéng nhiéu, nhung lién 1iép gia taing da gitp cdc nha khoa hoc gidi thich duoc tai sao
mdt s6 bénh nhan rdt nhay véi thude, mét s6 khac lai tro i ra va mét khac coi thuée la déc duoc.
Dén nay, ngodi dang bién di di truyén khién bénh nhan phdn ong bat binh thuong véi thude, cac
béc sy con ghi nhan thém mét s6 dang dang bién di tvong ty nhu thé déng vai trd chinh yéu trong
viéc gdy nén nhirng nguy co tim dn cda mét cé thé ndo dé dai véi mét s bénh ndo dé, chdng han
nhu bénh Alzheimer, ung thu vi. Hon niva, quan hé gitra bién di di truyén va bénh tat con giop
gidi thich tai sao khé nhiéu nguoi nghién thusc 16 lai khéng bi ung thu phéi con mét s& nguoi chi
hit phéi hoi thuéc 14 lai dinh c&n bénh nay. Sy tién bé cia khoa hoc néi chung va y — sinh hoc néi
rieng cho phép hy vong (thém chi c6 khi la phéng dai qua mic) la ching ta dang ngudng cua cia
mét ky nguyén goi la y hoc duoc cd thé héa (personalized medicine). Theo dé nhiing test di truyén
s& giUp bdc sy xdc dinh liéu cdc thé ndy cé6 mang nhitng nguy co bénh tat ndo va tir dé dé xuat
bién phdp phong ngra hay tri ligu thich hop. Tuy nhién diéu cén phdi chi y rang viéc dao xéi truy
lung trach nhiém cia DNA — ma thyc chét [d DNA c6 trach nhiém — va bién nhiing théng tin DNA
thanh nhiing test di truyén dé béc sy c6 thé st dung, thyc t& van con la mét théch thie kinh khing.
Nhiéu truong hop khéc nhu céc dang ung thu, réi loan tim mach, trém cdm, ... ¢4 vé nhu la két
qud cba sy dung do dir doi gitra hé théng gém nhiéu gene véi diéu kién séng méi truong, chdng
han nicotine trong khéi thuéc 1a hay chét béo thira méa trong bra &n. Khéng can phéi néi ra
ngudi ta cting hinh dung duoc la nhitng bénh do tvong tac nhiéu gene s& khién céc nha nghién
c@u phdi vét v thé ndo trong viéc tim hidu nguyén nhan phét trién bénh va dé xudt huéng chiva
tri. Vi dy nhu mua hé vira qua (ném 2004), mét nhém céc nha nghién cu da tim théy c6 dén 124
gene khdc nhau cung lién két dé khéng lai 4 loai thudc chira bénh ung thu bach cdu Tuy vay viéc
nhdn dién nhitng hé thdng gene nhu thé chi la méi bét déu. Mét trong nhirng thach thic khéc
nghiét nhat dé la lam sao tao dung lai nhitng nghién céu nay. Nhiém vy cang thyc sy cang khé
khan véi mét s6 bénh khong di truyén hoan toan nhu bénh hen suyén. Hodc véi mét sé bénh chi
tap trung trén mot s rét it déi tuong vi du bénh ung thu & mét s6 tré em. Thyc t& cho thay nhiéu xét
nghiém lam sang da khéng thuong xuyén thu thdp méu DNA cia bénh nhén, khién cho céc nha
khoa hoc rét khé khan trong viéc tim ra phén ¢ng ddc héu gitra bénh hay thusc véi gene. Ky thuét
microarray cho phép quan st sy bigu hién cda hang ta gene tai cung mét thoi diém dai khi lai cho
két qud rét mo hd va méu thudn. Viéc nghién ctu gene con bi vén dé gié thanh cén tré rét nhiéu.



Ddu th&, nguoi ta phdi céng nhan rdng viéc nghién ctu di truyén & mét s bénh nhu ung thu, hen
suyén, tim mach da va dang phi nuéc dai vé phia truéc. Nguoc lai, qué trinh nghién ctu bénh ly
tém thén thi cé vé chdm hon. Th& nhung ngudi ta cing ghi nhén tinh trang mét s6 bénh nhéan bi
trdm cdm hay méc ching than kinh thé hoang tudng cé thé dé dang duoc chan déan tir dé phat
dé diéu tri (bao gom loai va liéu lvong thude duoc béc sy chi dinh) s& 6 thé gitp ho vuot qua cdn
bénh; nhung nguoc lai & bénh hen suyén, do phdn Gng thudc & trng bénh nhén khéc la khéc nhau
nhau nén rét khé dé xdc dinh duoc liéu lvong thudc chinh xéc K& tir khi viéc doc trinh ty DNA tré
thanh “chuyén binh thuong” va cée ky thudt y sinh hoc phét trién khong ngirng, thi céic véin dé stc
khde c6 lién quan dén di truyén s& khéng con qué khdc nghiét déi véi nha nghién cu. Céc cong
cy di truyén hién van dang duoc xdy dyng cé thé gip ting cudng viéc nghién cdu nhiing gene
gby bénh, chdng han bén dé don bsi ma nguoi ta hy vong s& duoc st dung dé phén bién céc
bign di di truyén & mét s6 bénh thudng géip. Budc tiép theo dé la thiét k& nhiing test dya trén DNA
nhdm gitp cho bédc sy c6 nhirng y lénh [ém sang dong dén nhdt. Tuy nhién diéu thyc 18 phéi ghi
nhén rdng viéc dva nhiing test ndy vao s dung ldm sang mét cdch rong réi s& can rdt nhiéu thoi
gian. Déc biét trong mét s& truomg hop khdn cdp, nhu cdc con dau tim, ung thu cép tinh hay hen
suyén bung phdt, thi nhiing test nay s& chi cé gié tri néu ching cho két qud chinh xéc trong thoi
gian ngdn nhét c6 thé. Diéu cudi cling, nén y hoc cé thé toan dién s& chi hinh thanh néu cdc cong
ty duoc that sy mudn diéu ndy — va céc cong ty s& phdi bd ra nguén kinh phi khdng 16 dé nghién
c@u va phdt trién. Vinhiéu céng ty lo ngai rdng nhiing test di truyén nhu thé s& thu hep thj truong
va lam gidm loi nhuén cda ho. Dau thé, céc nha nghién ctu van tiép tyc nudi va tim kiém nhiing
co hdi méi. Vao théng 5 ndm 2005 vira qua, mét cong ty & Ireland — deCODE Genetics — dé bdo
rang mét loai thudc chia hen suyén dang trong vong nghién cu khi bi céng ty thudce khéng 16
Beyer ruong bé héa ra lai givp gidm nguy co dau tim & 170 bénh nhan mang mét s6 bién di di
truyén déic hiéu. Theo dé thi thudc da tac dong [én mét s6 protein duoc tao ra tir nhirng gene bién
di néi trén. Kham phd nay cé vé nhu la mét &1 dy bdo s& con nhiéu tinh tiét hdp dan cda céu
chuyén, khi mé& t8m man bao phd DNA, thudc va bénh tét duoc tir tir roi xudng. Trén Hoang Diing



