TIM PUOC NGUYEN NHAN GAY RA CAC BENH HIEM NGHEO

Cdc nha khoa hoc nghién ctu bén dé gene nguoi vira phét hién trong co thé con ngudi mang
khodng 20 gene va hoan toan duoc hoat héa, mé ra huéng nghién cdu méi vé bd gene ngudi.

Nhém nghién ctu cba Vién Nghién cu Sanger (Anh) dang phét trién mét danh myc méi mang
tén bign d&i gene “mdt chirc ndng” (LoF), nham gidp xdc dinh nhirng dét bign phét bénh méi,
dong thai gitp cac nha khoa hoc ndm bat duoc t6t hon chie néing binh thudng cia gene ngudi.
Cy thé, nhém nghién cu da phdt trién mét loat céc dung cu loc d& xdc dinh nhiing 15i trong bé
gene ngudi sdp x&p toan bd mat md gene.Dé hidu rd vé cdu tgo cla bd gene, cdc nha nghién ciu
st dung méy loc gén 3.000 gene LoF thuéc bé gene cda 185 ngudi tir chdu Au, Péng A va Tay
Phi.

Cdc nha nghién ctu phdt hién gan 3.000 ngudai bi bién dai LoF trong bd gene cla 185 nguoi.
Mét bién d&i chic nang la bign ddi gene duoc béo truée va phd v chic néng cla gene. Day
chinh & nguyén nhan gay nhirng cén bénh hiém nghéo & ngudi nhu bénh logn dudng co bép va
bénh xo héa déng mach.

Trong nghién cGu nay, méy loc da tiét 16 56% cda 3.000 ngudi dugc phén tich vé gene LoFcho
thdy dudng nhu khéng téc déng nghiém trong 16i chiée ndng gene.

Tuy nhién, nhitng bién d8i LoF chinh xdc duoc tim thdy trén 100 ngudi chau Au c6 bd gene tigu
biéu va 20 nguoi dnh hudng t6i bdn sao gene, tic la ho duang nhu bi mét chic néing gene.

“Diéu ndly ¢ nghia la it nhét 1% gene ngudi ¢6 thé nging hoat déng ma khéng phét bénh ndng”,
GS. Mark Gerstein, trudng PH Yale (My) nghién cdu cdng trinh nay nhan dinh.



