Bi AN GEN CHONG LAO HOA

K& hoach thiét lap trinh ty gen cda 1.000 nguai gia khde manh ¢6 thé lam sang t8 céc bién the
gen gilp con ngudi trénh duoc cdc biu hién Ido héa, trong dé bao gém bénh tim, ung thu, va
tigu duong; tr dé con ngudi cé thé séng khde manh dén tudi

K& hoach thiét lap trinh ty gen cda 1.000 nguai gia khde manh ¢6 thé lam sang t8 céc bién the
gen giGp con ngudi trénh duoc cdc biéu hién Ido héa, trong dé bao gém bénh tim, ung thy, va
tigu duong; tr dé con ngudi cé the séng khde manh dén tudi 80 va hon thé niva. Ngodi viéc tap
trung vao bién thé di truyén lam tdng nguy co mdc bénh, céc nha khoa hoc dy kién ldy céc gen cé

lién quan dén stc khde va tudi tho lam trong tam.

Trong nhitng ndm géan day, tién bé trong ky thudt quét di truyén cho phép cac nha khoa hoc tién
hanh tim hiéu hé gen dé c6 duoc cdc dau méi vé stc khde va kéo dai tudi tho. Cong viéc nghién
cGu da tiét 16 rang hé gen cla nhitng ngui gia khde manh khong phdi la khéng cé khuyét digm.
Eric Topol, bac sy chuyén khoa tim mach déng thoi la gigm déc Chuong trinh y t&€ di truyén tai
Vién khoa hoc tinh tién Scripps tai La Jolla, CA, cho biét: “Ho cé cdc diém ddanh déu di truyén cda
céc bénh nguy hiém nhu bénh tim mach, dét quy, va tiéu duong. Nhung ho khong méc bat c&
bénh ndo trong 56 dé. Loi gidi thich la gi2 Diéu gi c6 thé gidi thich viéc ho khéng mdc nhirng cén
bénh nay?"

DE trd loi cdu hdi, cdc nha nghién ctu dang thu thdp méu mdu cda 1000 nguai ¢ tudi 80 trd lén
chua bao gier méc bét ki céin bénh nguy hiém ndo va cling chua ting phéi udng thudc diéu tri.
Cdc nha khoa hoc dy tinh s& thiét lap trinh ty cda 100 gen ¢6 dnh hudng dén sic khde va qua
trinh 160 héa dugc bigt dén qua céc nghién cou trén dong vat va cdc nghién cdu khéc. Topol néi:
“Ching t6i déic bigt hing thi véi céic gen diéu khién chinh, hay “gen gitr nha” giéng nhu cdc gen
tham gia véio qud trinh sta chita ADN hay gen insulin growth factor-1”, déy la hocmon protein
tham gia véio qud trinh phdt trién & bao. Enzym tham gia vao sta chira ADN thu hit sy chd y
trong céic nghién ctu vé tusi tho bdi t& bao thuong tich [y sai sét trong trinh ty ADN ca ching
khi tu8i tho téng lén. Céc khiém khuyét trong gen sta chiva ADN & chuét cing nhu con nguai kich
thich hinh thanh cdc déic diém lao héa sém. Co quan tiép nhén insulin growth factor-1 (IGF1) da
duoc chirng minh la ¢é &nh hudng dén ldo héa & chuét, giun tron va rudi.

Héu hét cac nghién ctu vé trudce chi thiét lap trinh ty cda mét sé luong gen nhd, hodc sv dung vi
mang gen cé thé nhanh chéng nhan dién bién the gen théng thuong trong hé gen. Nhung céc
nghién ctu gén day lai chi ra rdng s6 lugng bién the gen hiém gdp hon trong cdc gen khéc lai ¢6
vai trd d6i véi sie khde va bénh tat. Thiét 1ap trinh ty gen gitp cdc nha nghién cu xéc dinh ligu
nhiing nguoi gia khde manh c6 khé néing mang bién thé gen hd tro chire néing cda cdc nhén t&
bdo vé& va kim hém tac déng cia céc nhén 16 6 hai hay khéng.

Topol var cac cdng sy s& tién hanh so sanh trinh ty gen cba nhitng ngudi tinh nguyén khde manh
véi m&u ADN thu duoc ti nhitng ngudi da t vong do céc bénh lién quan dén tudi téc trudc khi ho
dén tu8i 80. Céic nha khoa hoc phét hign thdy nguoi khde manh ¢6 séc xudt mang bién thé lién
quan dén bénh tat thdp. Diéu ndy cing c8 quan diém rdng gen bdo vé gilr vai trd chi chét gitp
con ngudi chéng lai l&io héa.



Céc nghién ctu da chi ra mét s ngudi cé mang gen giop ho séng 1au hon. (Anh: Getty)

Ho hy vong rdng viéc tim ra co s& phdan 1 cia hiéu qué bdo vé sé tao diéu kién dé nghién ciu
duoc phém bét chuéce cdng dung dé. Nir Barzilai, giém déc Dy dn Gen tudi tho tai Dai hoc Y
Albert Einstein, New York, cho biét: “Ching 18 tin réing cdc gen tudi tho bdo vé con ngudi chéng
lai mét s8 cain bénh &0 héa chi khong phai chi riéng mét bénh. Déi véi nganh duoc, s& higu qua
hon néu di theo huéng nay. Duoc pham s& thyc sy kéo dai tudi tho chr khéng phai chi diéu tri
bénh tat".

Barzilai méi déy da phdt hign hai tng i vién cho gen tudi tho. Trong nghién cdu tiép sau vé dong
di ngudi Ashkenazi Jewish tudi tir 95 trd |én, Barzilai cing cong sy da cho thdy nhém nguoi [én
tudi ¢ xu huéng mang bién the gen bién dai cach thire ma con nguoi xi ly cholesterol. Méi day,
céc nha khoa hoc da thiét lép trinh ty gen quy dinh IGF1 va co quan tiép nhan cda né. Ho phat
hién ra cdc dang dot bién chi c6 & nhitng ngudi phy nir 6 tudi tho kéo dai cd mot the ki.

Trong khi Barzilai dang dp dung mét phuvong thire khéc bigt dé sén tim gen nha s dung vi mach,
éng néi rang m&i nhém nghién ctu déu trong chd két qud tir nhém kia. Cé hai nghién ctu lén vé
co s& di truyén dé c6 stc khde 6t loc tusi gia s& cho phép m&i nhém nghién ctu khédng dinh két
qud thu duoc & nhém nguoi tham gia thi hai. Day ciing la bai kiém tra gid tri cda cdc nghién ctu
di truyén trén dién rong.



