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TOM TAT

Nghién ctru va phén tich dir liéu 16n vé hé gen sinh vét dugc img dung trong nhiéu linh vyc va c6

tac dong lon dén doi séng xa hoi trén quy mé toan cau. Nho su ra doi cua cac cong ngh¢ giai trinh tu
gen thé hé méi, h¢ gen sinh vat c6 thé nhanh chong duoc xac dinh. Nhiéu qubc gia da cha trong dén
thuc day va dau tu cho cac hoat dong nghién ctru va ting dung dir li¢u hé gen. Cac dy an 16n vé hé
gen nguoi, dong vat, thue vat, vi sinh vat da va dang duoc mang ludi cac nha khoa hoc thuge chuyén
nganh cong nghé gen, tin sinh hoc, sinh hoc tinh toan, tu dong hoa, tri tu¢ nhén tao thude cac t6 chirc
khoa hoc cong nghé¢ quoc gia hodc nhiéu quéc gia, doc 1ap hodc hop tac trién khai thuc hién. Nhimng
nguon dir liéu khong 16 duoc xay dung, luu trit, quan 1y va khai thac hiéu qua. Viét Nam di uu tién
dau tu va phat trién hudng nghién ctru hé gen thong qua thanh 1ap cac don vi chuyén trach ciing nhu
trién khai nghién ctru hé gen nguoi va cac sinh vat dac hitu cua Viét Nam. Bai viét nay tong quan vé:

Cac cong nghé sir dung dé tao ra dir liéu 16n vé hé gen; Mot s6 du an nghién ctru va xdy dung co s&
dir liéu 16n vé hé gen trén thé gidi; Nghién ctru phat trién dir liéu 16n vé hé gen & mot s6 qudc gia va
¢ Viét Nam; Khai thac va ung dung dit li¢u 16n vé hé gen trong cac linh vuc y dugc hoc phuc vu
cham soc stic khoe con ngudi, ndng - 1am nghiép, an toan thyc pham va méi truong.

Tir khéa: dit liu 16n vé hé gen, gidi trinh tu gen thé hé méi, hé gen, hé gen biéu hién, hé gen phién ma

MO PAU

H¢ gen (genome) cua moi ca the sinh vat
chira dyng tét ca thong tin di truyén can thiét cho
su hinh thanh, phat trién va hoat dong cua sinh
vat d6. Trong nhitng nim gan day, tién b ciia
khoa hoc k¥ thuat di cho phép con nguoi sb
héa dugc hé gen cia muodn loai va luu trit trong
cac co s6 dir liéu 16n (big data). Hién nay, nghién
ctru va khai thac dir liéu toan bd hodc mot phan
hé gen cua mot ca thé sinh vat hodc nhiéu cé thé
trong quﬁn thé 1a mét linh vuc khoa hoc va cong
nghé méi, c6 rat nhidu tiém ning tmg dung va vai
tro quan trong do tac dong tich cuc va sau rong

trong nhiéu linh vyc ctia doi song xa hoi trén quy
mo toan cau.

Nhing quc gia phat trién, noi c6 tiém lyc va
diéu kién tiép can cac cong ngh¢ tién tién, da rat
chi trong dén thuc day cac hoat dong nghién ciru
va ung dung dit liéu h¢ gen cua cac loai sinh vit.
Nhitng nguon dir liéu khong 16 va rat phuc tap
duogc xay dung, luu trir, quan ly va khai thac hi¢u
qua nho nd lyc va su hop tac ctia mang ludi cac
nha khoa hoc va chuyén gia thudc nhiéu chuyén
nganh nhu cdng nghé gen, tin sinh hoc, sinh hoc
tinh toan, ty dong hoa, tri tu¢ nhan tao dén tir cac
vién/trung tdm nghién cuu, truong dai hoc, cac
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cong ty, to chirc qubc té. Nhitng ngudn dir lidu
nay dugc phén tich va sir dung dé tao ra cac san
pham khoa hoc cong nghé c6 tinh tng dung cao
trong nhiéu linh vuc tir y duge hoc phuc vu chim
soc suc khoe con nguoi, tdi ndéng - 1am nghiép,
an toan thyuc phim, moi truong.

Viét Nam, v6i mot nén kinh té dang phat
trién va hudng vao hoi nhap qubc té, da uu tién
dau tu va phat trién huéng khoa hoc cong nghé
chuyén sdu nay thong qua thanh lap cac trung
tam/don vi chuyén trach ciing nhu trién khai
nghién ctru h¢ gen ngudi va céc sinh vét dac hiiu
cua Viét Nam.

Trong khuén kho bai viét nay, viéc nghién
ctru xdy dung va khai thac dir liéu hé gen trén thé
gioi cling nhu ¢ Viét Nam dugc tim hiéu, trong
do tap trung téng quan vé: (1) Cac cong nghé su
dung de tao ra dir liéu 16n vé hé gen sinh vat; (2)
Mot s du an nghién ctru va xay dung co so dit
liéu 16n vé h¢ gen sinh vat trén thé giéi; (3) Khai
thac va tmg dung dir liéu l6n vé hé gen sinh vat;
(4) Nghién ctru phat trlen dir liéu 16n vé hé gen
sinh vat 6 mot so qudc gia tiéu biéu; (5) Nghién
ctru phat trién dit liéu vé hé gen sinh vat ¢ Viét
Nam; (6) Két luan.

CAC CONG NGHE SU DUNG BE TAO RA
DU LIEU LON VE HE GEN SINH VAT

Phuong phap xéac dinh trinh tyr gen dau tién
d3 duoc Sanger va nhém nghién ciru cong bd
nim 1977. Nhitng nim sau d6, nhiéu phuong
phap cai bién ciing cac hé thong xac dinh trinh ty
gen trr dong ra doi da din téi lan song tmg dung
rong rai cac cong nghé g1a1 trinh tu gen trong

cong ddng khoa hoc trén thé gioi.

Nam 2005, cong nghé xac dinh trinh ty gen
thé hé méi (next generation sequencing - NGS)
da ra doi. Rat nhiéu hé théng may da dugc phat
trién  boi  cac  hiang nhu  Applied
Biosystem/SOLiD; Roche/454; Illumina/Solexa;
Pacific Biosciences/RS; Life technologies/lon
PGM, Life technologies/Ion Proton (Shendure,
Ji, 2008; Metzker, 2010; Liu ef al., 2012; Quail
et al., 2012; Ferrarini et al., 2013). V&i uu thé vé
thoi gian, dung luong, d6 chinh xac, cac cong
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ngh¢ NGS ngay cang dugc sur dung rong rai trong
nghién cuu tuong quan toan by hé gen (genome-
wide association studies - GWAS), xac dinh trinh
tu toan by hé gen (whole genome sequencing -
WGS), hé gen biéu hién (whole exome
sequencing - WES) hay h¢ gen phién ma
transcriptome (RNA-seq)...va co tam anh huong
rat manh & quy mo toan cau, cho phép tao ra mot
luong dir liéu khdng 10 (Pettersson ef al., 2009).
Tuy nhién, d¢ giai quyét kho khan véi nhiing
hé gen c6 do phuc tap cao, cac doan lap dai hay
c¢6 sO lugng ban sao va cau tric da dang, cong
nghé xéac dinh trinh ti gen thé hé thir ba (3G) véi
cac doan doc kich thude 16n da ra doi va gdm hai
loai: xac dinh trinh ty tong hop (synthetic
sequencing) dua trén cong ngh¢ xéac dinh trinh ty
cac doan doc ngan dé lap rap thanh cic doan trinh
tu dai in silico va xac dinh trinh ty thoi gian thyc
don phﬁn to  (single-molecular real-time
sequencing, SMRT) (Schadt et al., 2010). Hién
nay, phd bién nhat 1 h¢ thong Illumina, Ion
Torrent, hé thong SMRT PacBio (Pacific
Biosciences) xac dinh trinh ty tong hop cac doan
dai va hé théng dya trén vi giot cua 10X
Genomics va MinlON (Oxford Nanopore
Technologies) (Goodwin et al., 2016).

Thé h¢ thi tu, x4c dinh trinh tw mRNA in situ
(doc trinh ti acid nucleic truc tiép trong mo hodc
té bao) dugc cong bd nam 2015, d3 mé ra mot
huéng di méi cho phan tich biéu hién gen, tim
kiém cac chi thi sinh hoc, chan doan va phan loai
bénh nhan trong diéu tri ung thu.

MOT SO DU AN NGHIEN CUU VA XAY
DUNG CO SO DU LIEU LON VE HE GEN
SINH VAT TREN THE GICI

Khéc véi nhiing cong nghé giai trinh tu gen
thé hé dau tién, viéc xac dinh duoc trinh ty toan
b hé gen rat phuec tap, doi hoi sy tham gia cua
rat nhiéu nha khoa hoc, véi chi phi 16n va kéo dai
nhiéu nim thi nho sy ra doi cua cac cong nghé
méi, nhiéu phong thi nghiém cé thé xac dinh
trinh ty toan by hé€ gen sinh vat trong mot thoi
gian ngan. Cac dy an gidi trinh ty hé gen nguoi,
dong vat, thuc vat, vi sinh vat & quy mo 16n da
va dang dugc cac t6 chirc khoa hoc cong nghé ¢
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nhiéu qubc gia, doc 1ap hodc hop tac trién khai
thuc hién. Thong tin khong 16 vé hé gen dugc luu
trir Va quan ly tai cac trung tdm quoc té va quoc
gia vé sinh hoc tinh toan va tin sinh hoc, tir d6
khai thac img dung trong rat nhiéu linh vyc quan
trong ctia doi séng xa hoi.

Du 4n hé gen nguoi (1990-2003)

Cac co quan khoa hoc cta nhiéu nude, dan dau
14 Vién Stic khoe qudc gia va Bo Ning lugng ciia
Hoa Ky da hop tac thyc hién Dy an trong 13 nam,
v6i chi phi 3-4 ty USD. Nam 1999, Cong ty tu nhan
vé cong nghé sinh hoc Celera Genomics cta Hoa
Ky ciing trién khai Dy an xac dinh trinh ty hé gen
ngudi. Nam 2001, “ban nhap” trinh tu hé gen nguoi
(khoang 3 ty bp) dd dugc 2 nhom dong thdi cong
b6 (IHGSC, 2001; Venter et al., 2001). Dir liéu
trinh ty hoan chinh cua hé gen nguoi duoc luu trir
trén co sO dir liéu cua Vién Nghién ciru hé gen
ngudi quoc gia (Hoa K¥), cho phép cic nha khoa
hoc trén toan ciu truy cap phuc vu cac nghién ciru
y sinh (Www.genome.gov).

Du an 1.000 hé gen nguwoi (2008-2015)

Nham xéac dinh kleu gen va cac da hinh di
truyen Vv6i tan suat xuat hién t6i thiéu 1a 1% trong
quan thé nguoi nghién ciru, dy 4n dau tién xac
dinh trinh ty hé gen trén quy mo 16n toi 1.000 ca
thé da dwoc cong dong khoa hoc qudc té thuc
hién va dit liéu cua du an d3 duoc chia sé mién
phi cho cong dong khoa hoc trén toan cau
(https://www.internationalgenome.org/; Birney,
Soranzo, 2015).

Du 4n 100.000 hé gen ngudi (2012-2018)

Chinh pht Vuong qudc Anh di tién hanh Dy
an giai trinh ty toan bd 100.000 h¢ gen cua cac
bénh nhan tir Dich vu Y té quéc gia bi méc bénh
hiém hodc ung thu. Cac két qua kham bénh va dir
liéu h¢ gen thu dugc tir Dy an nam 2018 1a nén
tang phat trién dich vu y hoc hé gen - phuong
thirc cham séc, chan doan va diéu tri tién tién cho
cac bénh nhan (https:/www.genomicsengland.
co.uk/).

Dy 4n 10.000 hé gen ddng vat cé6 xwong song
(2009)

Dy an dugc thyc hién boi mang ludi cac nha

sinh hoc va h¢ gen hoc nhim xéac dinh va phan
tich trinh tu toan bg hé gen cua 10.000 loai dong
vat co xuong sdng gop phan tim hiéu sy phirc tap
cua su séng cac loai dong vat thong qua nhiing
thay d6i & muc do gen. Dy 1a mét phan quan
trong cua Dy an quoc té vé hé gen dong vat co
xuong séng, hudng t6i giai trinh tw 66.000 loai
(https://genome10k.soe.ucsc.edu/).

Dy an quoc té vé hé gen dfng vat cé xwong
song

Muc tiéu cta dy an 1a xac dinh trinh ty hoan
chinh véi chat lugng cao va cha giai hé gen cua
tat ca 66.000 loai dong vat c6 xwong song trén
trai dit phuc vu cac nghién ctru co ban vé sinh
hoc, bénh hoc va bao ton. Dy an da cong bd 15
hé gen tham chiéu chat lugng cao cua 14 loai dai
dién cho cac 16p: dong vat co6 v, chim, bo sat,
ludng cu va ca. Cac dit liéu gen dugc luu trir va
chia sé¢ cho cong dong khoa hoc thong qua hé
thong dir liéu hé gen md Genome Ark - mot thu
vién s6 moi dugc xdy dung boi Mang ludi
G10K-VGP véi sy tham gia cia hon 150 chuyén
gia dén tir 12 qudc gia, trén 50 vién nghién ciru,
truong dai hoc, cong ty, phuc vu nhin dang va
bao ton nguon gen cua cac loai c6 nguy co tuyét
chung (https://vertebrategenomesproject.org/).

Dy an 1.000 hé gen phién ma va phat sinh
chiing loai cua thue vat

Trong khuon kho ctia Chuong trinh xac dinh
trinh ty 1.000 hé gen phién ma thyc vat, 1.124
loai dai dién cho sy da dang cua thuc vat da duoc
gidi trinh ty hé gen phién ma phuc vu cac nghién
ctru vé tién héa & thyce vat (One Thousand Plant
Transcriptomes Initiative, 2019).

Du 4n 10.000 hé gen thuc vat (2017-2022)

Dy 4n nham xay dung dit liéu 16n vé hé gen
thuc vat phuc vu cac nghién ctru tién hoa. Cac to
chtrc tai trg chinh bao gém Vién Nghién ciru h¢
gen Bic Kinh & Tham Quyén (Beijing Genome
Institute - BGI-Tham Quyén) va Ngéin hang Gen
qudc gia Trung Qudc (China National Gene
Bank - CNGB). Dy 4n niy 1a mét phan quan
trong cua Dy an H¢ gen sinh vat toan cau (Earth
BioGenome Project - EBP), v6i muc ti€u thu
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duoc cac trinh ty tho cua it nhét 1,5 triéu loai sinh
vat nhan thyc (https://db.cngb.org/10kp/).

Duw 4n 1 triéu hé gen vi sinh vit

Vién Nghién ctu hé gen Bic Kinh
(www.genomics.cn) hop tac vdi cac vién nghién
ctru, truong dai hoc, cong ty dau nganh ¢ Trung
Quéc trién khai dy 4n giai trinh ty h€ gen vi sinh
vat nham tim hiéu nguon gen vi sinh vat da dang
ctia quic gia (https:/en.genomics.cn/en-project-
wswyj-1778.html).

Dy 4n 100.000 hé gen mam bénh vi sinh vat

Bat dau tr 2012, Dy an do Bart Weimer
(Truong Pai hoc California, Davis, Hoa Ky)
khoi xuéng va phdi hop voi Cuc Quan 1y Thyc
pham va Dugc phdm Hoa Ky dat myc tiéu giai
trinh ty h¢ gen ctia 100.000 vi sinh vat gy bénh
thuc phr?lm va tao co so dit liéu hé gen, phuc vu
chim séc  sic  khoe cong  dong
(https://100kgenomes.org/).

Duw 4n HE gen sinh vit toan cau

Véi su tham gia cia mang ludi chuyén gia
qudc té dén tir nhiéu qudc gia va ving lanh tho
nhu Lién minh chau Au, Hoa Ky, Australia, Nhat
Béan, Trung Quéc, Brazil, Canada, Nam Phi, Dy
an nham giai trinh ty, luu trit va phan tich h¢ gen
clia tat ca sinh vat nhan thyc trén trai dat phuc vu
nghién cuu da dang sinh hoc
(https://www.earthbiogenome.org/org).

KHAI THAC VA UNG DUNG DU LIEU LON
VE HE GEN SINH VAT

Céac cong nghé NGS hién dugc tng dung
rong rai trong nhidu dy an 16n nham nghién ctru
va x8y dung co s& dit liéu h¢ gen ngudi va cac
sinh vat khac. Cong nghé nay da va dang tiép tuc
phat trién, co nhimg anh hudng siu rong trong
linh vyc sinh hoc phén tir va cdng nghiép sinh
hoc nhu cai tién cac cong cu tao sinh vat bién ddi
gen, phat trién nhién liéu sinh hoc, thay doi
phuong thirc nudi trong, phat trién dugc pham
diéu tri ung thu va cac loai bénh khac. Céac dir
liéu hé gen c6 dugc tt GWAS, WGS, WES,
GBS... dugc tmg dung trong rit nhiéu nganh
quan trong, tur y dugc hoc, nong - 1am nghiép, toi
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an toan thyc pham, moi trudng...
Trong lIinh vuc y dwge hoc

NGS 1a mét cong cu manh nhat cho phép
phat hién dugc cac dot blen c6 tan suét xuit hién
thap, cac bién thé di truyén 1 cac tic nhan gay
bénh di truyén don gen, bénh phtic tap do da gen,
ung thu... Hién nay, cac dir li¢u trinh ty toan bd
h¢ gen nguodi ngay cang dong vai tro quan trong
trong phat hién cac bénh di truyén, xac dinh mdi
lién quan giira ung thu va nguyén nhan gay bénh,
thiic diy nghién ctru va img dung y hoc chinh xéc
trong chén doan lam sang va diéu tri, hd tro kiém
soat bénh, dap g v6i thude, xac dinh cac vi sinh
vat gdy bénh truyén nhidm & nguoi phuc vu chin
do4n va san xuat vaccine, phan tich so sanh &
mue do hé gen, nghién ciru lich st di truyen
nguon gdc tién hoa ciia cac ching toc, cac quan
thé nguoi... (Wu et al., 2016; Bah et al., 2018;
Nong Van Hai, 2019).

D6i v6i cac bénh di truyén Mendel (nhimng
bénh di truyén chii yéu & nguoi gy ra boi sy rdi
loan cua gen don), co s dir liéu 16n nhit OMIM
cung cip thong tin vé khoang 7.000 bénh khac
nhau, trong d6 c6 khoang 3.500 cac rdi loan di
truyén khong 6 nguyén nhan (http://omim.org).
Theo cach tiép can truyén thong, cac gen la
nguyén nhan gay bénh di truyén dugc dinh vi dua
trén cac phan tich lién két, trong d6 xéac dinh cac
bién thé di truyén giira hang trim ving gen (g
vién va kiéu hinh hay trang thai bi bénh. Sau do,
cac gen nay dugc giai trinh ty sir dung c6ng nghé¢
Sanger va danh gia sy bién doi cta trinh ty
(Botstain et al., 2003). Phuong phap nay cho
phép phat hién dugc cac gen la nguyén nhan gay
ra mot s6 bénh va thuong duoc st dung dé phan
tich tirng doan gen don va hi¢u chinh, danh gia
cac bién thé di truyén dugc phéat hién tir cong
nghé NGS. Han ché cia phuong phap 1a can
nhiéu thoi gian ciing nhu nhan lyc dé phén tich
gen 16n hay phan tich dong thoi nhidu gen (Ku et
al., 2011). Trong nhiing truong hop nay, cach
tiép can hiéu qua va phd bién hon 14 khai thac dir
liéu giai trinh ty hé¢ gen WGS hay WES va xac
dinh céc bién thé di truyén cua cac bénh Mendel,
trong d6 c6 nhiéu bénh hiém (Roach et al., 2010,
Bamshad et al., 2011; Chitty et al., 2015). Vi sb
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lwong hé gen dugc xac dinh trinh ty ngay mot
nhiéu, vi du, Dy an 1.000-10.000 hé gen nguoi
va cac du an khac, nhing thong tin ve hé gen, cac
da hinh di truyén ¢ nguoi, tin suat xuat hién cac
da hinh ngay cang dugc hiéu rd va khai thac g
dung, phét trién cac kit chan doan...

Dbi v6i cac bénh phtc tap hay di truyén da
nhan té chiu anh hudng boi nhiéu hon mot gen,
phuong phap GWAS thuong duge st dung aé
phan tich nhiéu vi tri trén hé gen & nhiéu ci thé
khac nhau ctia nhém bénh va nhém ching, xac
dinh cac kiéu gen c6 twong quan véi bénh. Hang
ngan da hinh lién quan dén bénh hodc cac tinh
trang da duoc xac dinh thong qua GWAS. Vi
vay, GWAS c6 thé duogc khai thac trong chim
soc stic khoe, cung cip cho cac ¢ nhan thong tin
vé ruii ro phat sinh bénh. Dit lieu GWAS vé kiéu
gen va kiéu hinh ciia cac loai bénh (Database of
Genotype and Phenotype - dbGaP) dugc luu trix
trén co s¢ dir li¢u cua Trung tdm Thong tin Cong
nghé sinh hoc Qudc gia Hoa Ky (National Center
for Biotechnology Information - NCBI). Cong
dong cac nha khoa hoc trén toan cau cé thé truy
cap tai https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gap/.

La mot loai bénh do bién dbi gen phiic tap,
hang nam ung thu la nguyén nhan gy tir vong
cho rat nhleu bénh nhén trén thé gi6i. Nhiéu to
chirc qudc té da rat quan tdm xac dinh nguyén
nhén gay ung thu st dung cac di li¢u trinh tu
WES, nhu ung thu da day (Wang et al., 2011),
ung thu tién liét tuyén (Barbieri et al., 2012). Co
s0 dir licu COSMIC hién nay la noi tich hop va
luru trit nhidu nhét cac dot bién té bao sinh dudng
duoc phat hién tir hang triéu mau bénh nhan mic
ung thu. Bén 3/2021, s6 lugng dot bién duoc luu
trit trén COSMIC la 10 triéu
(https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic). Ngoai ra,
Hiép hoi Hé gen ung thu qudc té (International
Cancer Genome Consortium - [CGC) nghién ctru
su thay doi gen & nhiéu loai ung thu khac nhau
va xay dung co so dit li€u toan dién vé cac dot
bién gen xuat hién ¢ cac khdi u ctia hon 50 loai
va phin loai wung thu khac nhau
(https://dcc.icge.org/). SO luong hé gen & cac loai
ung thu duge xac dinh ting dan thong qua phan
tich trinh ty h€ gen cua cac bénh nhan & quy mo
16m, cac dot bién thudc ving gen khong mang ma

cling dwoc phat hién ¢ nhiéu loai ung thu
(Weinhold et al., 2014).

Dir lidu vé hé gen nguoi con duge st dung
trong phan tich mdi twong quan di truyén giira da
hinh cac ving diéu khién dugc xem 4 tac nhan
gdy nén cac bénh & ngudi va mirc do biéu hién
cua gen. Thong qua viéc phan tich WGS hay
GWAS va chii giai chirc ning cua hé gen, tt ca
cac da hinh ton tai trong hé gen dugc phat hién
va 1a dit liéu ngudn dé phan tich cac da hinh trén
ving diéu khién (Wu ef al., 2016). Nhiing nim
gan day, nhiéu nghién ciru tap trung danh gia cac
locus lién quan v6i bénh tir viée khai thac cac div
liéu GWAS. Nghién ctru 1ap ban dd cac gen lién
quan cac tinh trang s6 lugng (quantitative trait
loci - QTL) dya trén dir liéu WGS cling dugc st
dung phd bién (Lappalainen ef al., 2013). So véi
dir lidu GWAS, dir liéu WGS cho phép phat hién
nhiéu da hinh trén h¢ gen hon, tuong tng ho trg
viée xac dinh mdi tuong quan di truyén hi¢u qua
hon. Do dir li¢u can xur ly rat 16n nén gan day,
cac cong cu ting toc do xur 1y dir lisu WGS da
dugc xay dung (Chiang et al., 2014).

DPéi voi y hoc chinh xac va dyu doan, dir licu
hé¢ gen ciing dugc khai thac ung dung rat higu
qué. Kiéu gen ciia timg ca nhan c6 thé dugc xac
dinh tr dir liéu hé¢ gen WGS hay WES... So sanh
v6i thong tin da cong bd hodc tir cac co so dit lidu
bénh da biét, cac chuyén gia co thé biét duoc su
biéu hién ciia cac tinh trang va nguy co mac mot
s6 bénh. Nhimng dy dodn bénh sém cho timg bénh
nhan cy thé dya trén thong tin di truyén ciia chinh
ho, da giup béc si ap dung cé thé hoa trong chin
doan va diéu tri (Biesecker, 2013). Nhém nghién
ctru tai Trung Qudc da xay dung co s dir lidu
dbWGFP tong hop gan 8,58 ty cac da hinh don
nucleotide (SNP) dua trén thong tin cia WGS
hay WES va du doan chuc ndng cua chung
(dbWGFP:  http://bioinfo.au.tsinghua.edu.cn/
dbwgfp). Mot vi du vé g dung ctia y hoc chinh
xac va dy doan 1a viéc lya chon thudc phu hop
cho bé&nh nhan v6i hi€u qua diéu tri tdi da va han
ché rui ro gay ra boi tac dung phu cta thude &
murc t6i thiéu, hodc dua ra liéu phap riéng gitp
ting bénh nhan nhanh chéng hdi phyc (Bellmunt
et al., 2015). Ngay nay, y hoc chinh xac hay y
hoc ca thé héa dang try thanh phuong phéap tién
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tién, hi¢n dai va phat trién rat manh trén toan cau.
Trong linh vwre nong - 1am nghiép

Hon mot thap ky tré lai day, cac nghién ctu
hé gen dong vét, thyc vat va vi sinh vat c6 nhiing
budc phat trién rit manh nho sir dung nhiéu cong
nghé mdéi nhu WGS, RNA-seq, RAD-seq, xac
dinh kiéu gen thong qua giai trinh tur (genotyping
by sequencing - GBS), microarray. Dit li¢u tir h¢
gen tham chiéu, hé gen phién ma cua cac loai cho
phép phat hién chinh xac véi sO lugng rat 16n cac
kiéu gen, x4c dinh chirc ning, vai tro diéu khién
va mirc d6 biéu hién cua gen, nghién ctu sy
chong chiu cua cay trong, vat nudi voi cac tac
dong clia moi truong, tim kiém céc chi thi phan
tr lién quan dén céac tinh trang hodc bénh cay
trong, vat nudi phuc vu cac chuong trinh chon
tao giéng chat luong... (Kim ef al., 2020; You et

al., 2020). Bén 30/5/2021, 3.019 loai dong vat,
701 loai thyc vat, 30.478 loai vi khuén da duoc
gidi trinh ty hé gen va luu trit trén co s¢ dir licu
cta NCBI (www.ncbi.nlm.nih.gov/genomey/).

D6i voi cong tac chon tao giéng ning suat,
chat lwong va chng chiu dugc cac tic nhan sinh
hoc va phi sinh hoc, dit li€u vé hé gen la ngu(‘A)n
thong tin hiru ich, mé ra nhiing trién vong méi
trong phat trién cic chi thi phan tir ung dung
trong chon tao gidng (marker assisted selection
- MAS), cho phép xéc dinh nhitng vung gen hay
nhirg gen quy dinh hodc lién quan dén tinh
trang quan tdm. Khac v6i phuong phap chon tao
giong truyen thdng phai danh gia kiéu hinh cta
mot quan thé 16n va ca pha hé nham phat hién
nhiing ca thé chira gen muyc tiéu, quy trinh chon
gidng méi sir dung chi thi phén tir chi tap trung
vao nhirng c thé riéng biét mang cac chi thj lién
két v6i cac gen quy dinh tinh trang quan tdm
nhu sinh truong, khdng bénh, chdng chiu cac
diéu kién bat loi ctia mdi truong (han, min,
lanh, nhiém bénh...). G mirc d6 cao hon, thong
tin vé hé gen s& duoc sir dung trong phuong
phap chon tao giéng c6 su trg gilp cua gen
(genome selection - GS) (Xue, 2020). Cu thé,
di 1i€u hé gen tham chiéu véi d0 chinh xac cao
dugc sir dung trong cac nghién ctru cau tric va
chirc ning cua gen, hd tro lip rap va chu giai
cac hé gen clia cic loai twong tu, phat hién s6
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luong 16n cac chi thi phan tir va cac gen muc
tiéu, ciing nhu xac dinh cac da hinh di truyén.
Dit liéu hé gen phién ma dugc khai thac dé danh
gid sy biéu hién gen 6 cac md, cac giai doan phat
trién, trong cac diéu kién sinh 1y, bénh 1y va méi
truong khac nhau nham xac dinh co ché phan
tr, chirc nang cla cac gen muc tiéu lién quan
dén tinh khang v&i cac didu kién bat lgi sinh hoc
va phi sinh hoc, tim kiém cac chi thi phan ta
phuc vu chon tao giéng (VIk, Repkova, 2017;
Sudhagar et al., 2018). Vi du, st dung cong
nghé RNA-seq, Garnica va dong tac gia (2013)
da nghién ciru mam bénh Puccinia striiformis
gay hai nghiém trong cho Iua mi va xac dinh cac
gen lién quan phuc vu chon tao gidng laa mi
khang bénh. Tang va dong tac gia (2013) phan
tich h¢ gen phién ma cta cdy bach duong
Populus euphratica 6 cac vung kho han hodc
nira kho han nhiam tim kiém cac gen lién quan
dén tinh chiu han. Hé gen cua dau tuong da
dugc khai thac dé kham phé chirc ning ciia cac
nhén t6 diéu khién NAC dic hiéu thyuc vat trong
qua trinh phat trién va mat nudc cua ciy (Le et
al. 2011). Trong nghién cuu tuong tac gilra
mam bénh va ciy chu, cong ngh¢ SMRT da
dugc ung dung dé giai trinh tw hé gen cua vi
khuan Xanthomonas oryzae va hé gen phién ma
cua cay lua Oryza sativa (Wilkins et al., 2015).
Phan tich hé gen phién ma cua ca Sparus aurata
cho phép xac dinh dugc 63.880 trinh ty mang
ma cua 21.384 gen, trong d6 co6 cac gen lién
quan dén sinh truéng, tiéu héa va phan tng
mién dich véi ky sinh trung (Calduch-Giner et
al., 2013). Liu va dong tac gia (2015) da xac
dinh dugc 18 chi thi SNP lién quan dén tinh
trang khang bénh nhiém khuén nudc lanh trén
7.849 SNP ¢ cé hoi van.

Trong cong tac quan ly dich bénh

Dbi voi cong tac quan ly dich bénh & nguoi,
cdy trong, vat nudi, dir litu NGS gop phan phat
hién mim bénh, ddc biét 1a cac bénh do vi sinh
vat gay ra, phuong thirc 13y truyén cia tic nhén,
nguy co bung phat, qua d6 kiém soét su xuat hién
va xac dinh co ché, ngudn lay lan ciia bénh ciing
nhu phat trién cac phuong phap diéu tri (Van
Borm et al., 2014; Lefterova et al., 2015; Hadidi



Tap chi Cong nghé Sinh hoc 19(3): 393-410, 2021

etal.,2016; Berry et al., 2020; Chen et al., 2021;
Shahid et al., 2021). Coronavirus mdi SARS-
CoV-2 (gay bénh Covid-19) da géy ra dai dich
trén toan cau voi kha nang lay lan rat cao. Do su
phat trién rat nhanh cuia dich bénh, viéc xac dinh
trinh tu gen thong qua NGS va khai thac dit li¢u
h¢ gen dong vai tro quan trong & nhleu khia canh,
gop phan cung cap thoéng tin vé ngudn gbc va co
ché 1ay nhiém ciia SARS-CoV-2 ¢ ngudi. Cac
cong ngh¢ giai trinh ty metagenome va giai trinh
tu t& bao don ciing duoc 4p dung dé nghién ciru
cac rbi loan vé vi sinh vat duong rudt va di truyén
mién dich ctia bénh nhan COVID-19 (Chen et
al., 2021). Viéc &p dung cac ky thuat giai trinh tu
nay co thé co ¥ nghia trong viéc tim kiém céc vat
chi SARS-CoV-2 trung gian méi nham ngin
chan sy lay truyén gilta cac loai. Cac thong tin
nay sé hd trg phat trién phuong phap chan doan
SARS-CoV-2 va tim kiém phuong thirc diéu tri
méi. Della va dong tac gia (2020) da phat hién
cac chung virus Y va danh gia hi¢u qué phat hién
virus cing cac kiéu gen ctia virus gay bénh trén
khoai tay str dung cong ngh¢ giai trinh tu gen 3G
nanopore. Ciing bang cong nghé nay, Fellers va
dong tac gia (2019) da phat hién cac bénh do
virus & lia mi. Biek va dong tac gia (2012) da
nghién ciru su 14y truyén Mycobacterium bovis &
gia stc va cac 6 bénh trong ty nhién sir dung dit
lidu WGS ctia 31 mau thu thap tir 5 ndng trai.
NGS 1a cong cu hd trg hidu qua cho cude chlén
clia con nguol chong lai céc truong hop khan cap
vé sirc khoe cong dong, dich bénh & cay trong,
vat nudi trong tuong lai.

Trong linh vyre an toan thye phim

V6i cac phuong phap truyén thong, dé phat
hién va nhan dang cac mam bénh trong thyc
phim bi 6 nhiém can tién hanh rat nhicu thir
nghiém, trong khi cac k¥ thuat NGS cho phép
phat hién nhanh va dong thoi cic mam bénh chi
trong mot 1an chay hay mot phan tmg. Dir liéu hé
gen cta 100.000 vi sinh vat gay bénh thyc pham
lan ngudn thong tin hitu ich truc tiép hd trg cham
soc stc khoe cong dong, phat hién cac mém bénh
va sy bung phat dich bénh, gitp truy Xut ngudn
goc mam bénh va phét trién cac phuong phap
chan doan nhanh hon
(https://100kgenomes.org/). Lefébure va ddng

tac gia (2010) da st dung cong nghé NGS dé
nghién ctru sy phirc tap ctia hé gen va sy chuyén
gen ngang cua hai loai vi khuin
Campylobacter spp gy ngd doc thuc pham.
Mellmann va dong tac gia (2011) da st dung
cong nghé NGS dé nghién ciru hé gen vi khudn
duong rudt Escherichia coli O104:H4 gay ngd
doc thyc pham va bung phat dich & nguoi.

Trong linh vure moi trudng

Céc nha khoa hoc vé sinh vat hoang da da két
hop cac nghién ctru vé sinh théi, tién hoa va hé gen
hoc dé khai thac cac dit liéu 16n vé hé gen, phuc vu
nghién ctru phat sinh ching loai, phan tich méi
quan hé giita vat chil va mam bénh, phat hién cac
con duong lay nhiém, phat trién thudc phong tri
bénh, bao ton cac hé sinh thai (Tan et al.,2019). Sy
bung phat dich va sy lay nhiém cic mam bénh c6
thé dan dén sy suy giam nghiém trong ctia hé sinh
thai. Dir liéu h¢ gen 1a cong cu hiu qua dugc sir
dung de giam sat, phat hién va giam thiéu tic dong
ctia mam bénh dén cac quan thé sinh vat trong tur
nhién (Fitak ez al., 2019). Vi dy, ndm 2011, nhiéu
chim két dugc phat hién da chét ¢ hai thanh phé 1a
Mannheim va Heidelberg nuéc Pic, dan dén sy
suy gidm nghiém trong cua chim két ¢ hai thanh
phd nay va cac ving lan can. Becker va dong tac
gid (2012) da nghién cuu va xéc dinh virus Usutu
gdy bénh cing sy phét tin cia mam bénh & 6 loai
chim két hoang da va nuéi nhét & Dic. Bbi véi cac
mau moi truomg, dir liéu hé gen cho phép kham pha
da dang vi sinh vat khong thong qua nudi cdy, hiéu
biét vé cac hé thong sinh hoc phire tap tir mirc do
ca thé, dén quan thé va quan xa, sy tuong tic ciia
céac loai trong moi truong cong sinh va canh tranh
(Joly, Faure, 2015).

Nhur vay, c6 thé thiy nhitng nghién ciru vé hé
gen va khai thac dir li¢u 16n cta hé gen dang la
linh vyc khoa hoc cong ngh¢ mdi, phat trién rat
nhanh, manh va sau rong & nhiéu quéc gia trén
thé gisi. Pay 1a cudc cach mang trong doi moi
cong nghé, 1a co so khoa hoc cho su phét trién
bén viing cta rat nhiéu nganh lién quan.

NGHIEN CUU PHAT TRIEN DU LIEU LON
VE HE GEN SINH VAT O MQT SO QUOC
GIA TIEU BIEU

Trong gan hai thap ky tro lai day, song song
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v6i sy phat trién rit manh cua cic cong nghé giai
trinh tyr gen thé hé méi, huéng nghién ctru co ban
nham xac dinh trinh ty toan bd hé gen cac loai
sinh vat, xdy dung va khai thac ing dung dir liéu
l6n vé hé gen dugc su quan tam cua rat nhiéu
qudc gia, khu vuc trén thé gidi va c6 nhiing budc
tién vuot bac. Tir 2013, chinh phu cta hon 14
qudc gia da dau tu trén 4 ty USD dé trién khai
cac chuong trinh y hoc - h¢ gen qudc gia, tap
trung chu yéu vao cac bénh hiém va ung thur, hay
tién hanh cac dy an nghién ctru hé gen trong quan
thé (Stark et al., 2019). Dy doan dén 2025, trén
60 triéu bénh nhén s€ c6 trinh tu hé gen cla riéng
minh phuc vu cac hoat dong cham séc suc khde
ca nhan (Birney et al., 2017) va cong nghé NGS
cung hé gen hoc, vdi cac dir li€u giai trinh tu
hang tri¢u h¢ gen, s& tro thanh linh vyc cong nghé
dot pha, lam thay ddi x4 hoi va dem lai loi ich
kinh té rat 16n voi hang nghin ty USD mdi nim
(https://www.mckinsey.com/). Mdi qubc gia c6
nhiing cach tiép can va dang ¢ nhiing giai doan
khac nhau trén con duong xay dung va khai thac
dir liéu h¢ gen. Mot s6 quoc gia dang xay dung
co s6 ha tang nhu cac tiéu chuan chung ciing cac
nen tang va chinh sach chia s¢ dir liéu, mot sb
quoc gla m6i khoi xudng chuO’ng trinh h¢ gen
quoc gia, trong khi mét s6 quoc gia khac da trién
khai nhiéu chuong trinh va thu dugc nhiing két
qua gia tri. Vi du, Vuong quéc Anh di hoan
thanh Dy an 100.000 h¢ gen va dua vao khai thac
dir liéu phuc vu cham soc suc khoe hang ngay
cho ngudi dan. Cac dy an tuong tu ¢ thé sé tro
nén rat nho so voi du an Y hoc chinh xac cua
Trung Quéc, du kién thuc hién trong 15 nam, véi
han mtc dau tu 9,2 ty USD va dat muc tiéu hoan
thanh nhiém vu giai trinh ty 100 tri¢u h¢ gen vao
nam 2030. Vuong quoc Anh, Hoa Ky, Phap,
Australia, Trung Quoc Nhét Ban la nhitng quoc
gia dién hinh, tir rit som d4 trién khai nhimg dy
an quy mo, xay dung dugc cac hé théng dir lidu
hé gen quéc gia, qudc té va cac cong cu khai thac
dir liéu hé gen hoat dong hi€u qua (Stark et al.,
2019).

Vuwong quéc Anh

Pugc xem 1a qudc gia di tién phong trong
linh vue nghién cuu h¢ gen, nam 2013 chinh phu
da thanh 1ap Genomics England (GEL) v6i mirc
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dau tu 415 triéu USD va nam 2018, GEL d3 hoan
thanh viéc giai trinh ty 100.000 h¢ gen tur cac
bénh nhén, véi trén 100 bénh hiém va 7 loai bénh
ung thu phd bién cling cac thanh vién cua gia
dinh ho. GEL di xay dung co so ha tang dé thuc
hién cac dich vy giai trinh ty h¢ gen WGS bao
gom tir may moc, dén cac cong cu phan tich tin
sinh hoc tiéu chuan, cac trung tam luu trit mau
sinh hoc va quan ly dir liéu. Mang ludi cac phong
thi nghiém hé gen qubc gia méi duge thanh 1ap
va lién két véi GEL dé nhén va chia sé co so ha
tang vé tin sinh hoc va dit liéu hé gen WGS. Gan
day, nganh khoa hoc sy séng da nhan duoc 92,5
triéu USD dau tu tir Vién Nghién ctru dit liéu strc
khoe Vuong qubc Anh dé thuc hién Du an giai
trinh ty 5.000.000 h¢ gen trong vong 5 nam toi
(Stark et al., 2019).

Hoa Ky

Trung tdm Thong tin Cong nghé¢ sinh hoc
Qudc gia NCBI thuc ddy sy phat trién khoa hoc
va quan ly suc khde thong qua chia sé cac thong
tin di truyén va y sinh hoc. NCBI da xay dung
cac hé théng co so dit liéu 1on va phic tap cho
phép luu trit s6 lwong khong 16 cac trinh ty gen,
protein ctia moi loai sinh vét dugc cung cap boi
cac nha khoa hoc trén toan cu va cac cong cu tin
sinh hoc hd trg phan tich, khai thic thong tin
nhim tang cuong hiéu biét vé vat chat di truyén
cua sinh vat va vai tro hay sy lién quan ctia chung
d6i  v6éi stc  khoe va  bénh  tat
(www.ncbi.nlm.nih.gov). Nam 2016, Dy an
nghién ctru thugc Chuong trinh Y hoc chinh xac
da dugc khoi dong nham thu thap dir ligu tur t6i
thiéu 1 triéu nguoi sinh sbng & Hoa Ky, huéng
t6i g dung trong y hoc chinh xac, chan doén va
diéu trj c4c loai bénh.

Phap

Nim 2015, Thu tudng da thong qua Ké hoach
qudc gia v& y hoc hé gen dén 2025, trong d6 dat
muc tiéu tich hop y hoc hé gen vao cham soc stic
khoe va xay dung nganh cong nghiép y hoc - hé
gen quoc gia nharn thuc ddy doi méi sang tao va
phat trién kinh té. Trung tAm Phén tich dit liéu
qudc gia dam nhan viéc luu trit va phan tich dir
liéu cling nhu tuong tac véi cac co s¢ dir licu
qudc gia va qudc té khac (Stark et al., 2019).
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Lién minh chiu Au

Vién Nghién ctru tin sinh hoc chau Au
(European Bioinformatics Institute - EBI) xay
dung co so dit li¢u trinh tu gen, protein va cac
cong cuy tin sinh hoc cho phép cac nha khoa hoc

trén toan cau truy cdp va khai thac mién phi
(www.ebi.ac.uk).

Australia

Hi¢p hoi Stc khoe - HE gen Australia
(The Australian Genomics Health Alliance) da
két ndi hon 80 t6 chirc trong nudc nham tich hop
dt li€u y hoc hé gen vao chiam soc suc khoe,
trong d6 tap trung vao bénh hiém va ung thu.
Trung tdm HE gen hoc so sanh (Centre for
Comparative Genomics — CCG) di trién khai cac
nghién cuu tin sinh hoc va hé gen hoc so sanh
gitta dong vat va cac tac nhan gay bénh cho
nguoi, trén [ua mach va cac cay ho dau.. .nhim
ung dung trong y hoc va ndng nghi¢p
(http://ccg.murdoch.edu.au).

Trung Quéc

La qubc gia sém khoi dong cac hoat dong
lién quan dén xay dyung, quan tri va khai thac dir
lidu 16n vé hé gen. Vién Nghién ctru hé gen hoc
Béc Kinh (Beijing Institute of Genomics - BIG)
(www.big.cas.cn), Vién Hé gen Bic Kinh
(www.genomics.cn), Trung tam H¢ gen nguoi
qudc gia tai Thuong Hai (Chinese National
Human Genome Center (http://chgc.sh.cn/)...
cac don vi da va dang thuc hién nhiéu du an
nghién clru quan trong cua qudc gia va qubc té
lién quan dén xay dung va khai thac dir lidu gen,
hé gen sinh vat vao cac linh vyc y dugc hoc, nong
nghiép, moi truong, vi du: Dy 4n HE gen nguoi
dau tién, Dy an HapMap qudc té, Dy an Hé gen
siéu lua lai, H¢ gen tam, H¢ gen virus SARS va
phat trién cac bo KIT chan doan, Hé gen nguol
chau A déu tién, 100 h¢ gen nguoi Trung Qubc,
1.000 hé gen ngudi qudc té, 1.000 hé gen thuc
vat, 1.000 h¢ gen dong vat... Nam 2017, Trung
Quéc xay dung Dy an xac dinh hé gen cua
100.000 nguoi. Véi tai trg tr B Khoa hoc va
Cong nghé, cac nha khoa hoc da thiét lap dir ligu

hé gen ctia dan toc Han va 9 dan toc thiéu sb khac
dé tim hiéu thong tin di truyén trong gen va thu
thap dir liéu h¢ gen cta bénh nhén nham lam 18
mdi lién quan giita gen va bénh, vi duy, tiéu
duong. Vién Han 1am Khoa hoc Trung Quéc
(Chinese Academy of Sciences - CAS) da trién
khai Dy 4n Y hoc chinh xac quéc gia voi muc
tiéu hudng téi gidi trinh tu 100 tri€u hé gen vao
nam 2030 (Stark et al., 2019).

Nhit Bin

Nhiéu trung tim thudc cac vién nghién
ctu/truong dai hoc nhu Trung tdm Y hoc hé gen
thuoc Vién Nghién ciru ly hoéa RIKEN
(http://www.src.riken.jp/english/), Trung tdm H¢
gen nguoi thudc Pai hoc Tokyo (www.hge.jp) da
tham gia cac du 4n giai trinh tu hé gen qudc gia
va quoc té nhu Dy an Hé gen nguoi dau tién, Dy
an HapMap, Hé gen ddu tién nguoi Nhat Ban,
Nghién ciru hé¢ gen hoc mot sb bénh ung thu
nham xac dinh cac chi thi phan tir dé chan dodn
va diéu tri. Nhat Ban clng 1a mot trong 3 qudc
gia c6 co s dir liéu quoc té vé gen va protein 16n
nhat thé giéi (www.ddbj.nig.ac.jp). Nam 2015,
Chuong trinh Y hoc hé gen Nhat Ban dugc khéi
xuéng boi TO chirc Nghién ctru phat trién va y
hoc Nhat Ban (Japan Medical and Research
Development Agency - AMED) nhim chia sé
thong tin vé tin sudt xuat hién cac allele va cac
da hinh lién két voi bénh trong quan thé ngudi
Nhat Ban.

Han Qu(“')c

Vién Dit liéu 16n (Big Data Institute) ciia Han
Quéc thude Pai hoc Qudc gia Seoul da dugc
thanh 14p vao nam 2014, lién két khoang 220
gido su ngudi Han Québc hoat dong trong linh vuc
lién nganh nay. Ké tir sau nam 2008, khi Han
Qudc cong bd hé gen tham chiéu nguoi Han dau
tién, dén nay c6 nhiéu hé gen nguoi da duge xéac
dinh trinh ty va co so di li€u da hinh h¢ gen da
duogc xdy dyung. Trong khudn kho Dy an Hé gen
nguoi Han, dén 2020, 1094 hé gen ca thé cua
nguoi Han véi cac thong tin 1am sang da dugc
cong bd (Jeon et al., 2020).
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Hinh 1. Mét sé chwong trinh hé gen quéc gia trén thé gisi (https://www.bio-itworld.com/).

Nhu vay, cac qudc gia trén déu nhan thuc rd
su can thiét va wu tién dau tu cho dy 4n nghién
ctru va ing dung vé hé gen, déu co cac trung tim
khoa hoc cong ngh¢ chiu trach nhiém xay dung
va quan ly dir liéu hé gen sinh vét. Mot s6 quoc
gia thanh 1ap mang ludi cac trung tim va thiét 1ap
cac co ché phdi hgp hoat dong ctia cac co quan
ndy. Céc dy 4n quoc gia dugc chinh phu tai trg
c’[ong vai tro quan trong trong cac nd luc toan cau
nham phat trién, chia sé va khai thac dir liéu,
thong tin, kién thirc c6 dugc vé hé gen. Hién nay,
cac thach thic trong xay dung chién luoc, 10
trinh chia sé cong cy, dit li¢u va cac khung, ti€u
chuan ky thuat qudc té thong nhat cho cac
chuong trinh hé gen dang dugc cac qudc gia phdi
hop giai quyét, hudng t61 myc tiéu khai thac ing
dung hi¢u qua nguén dir liéu hé gen khong 15 trén
quy md toan cau.
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TINH HINH NGHIEN CUU VA UNG DUNG
DU LIEU LON VE HE GEN SINH VAT O
VIET NAM

Viét Nam da rat chu trong t6i cac chinh sach
tao diéu kién cho su phat trién cua khoa hoc va
cong nghg, trong d6 cong nghé sinh hoc da som
dugc xac dinh 1a mot trong bén hudng cong nghé
can uu tién phat trién phuc vu cong cudc cong
nghiép hoa, hién dai hoa dat nudc (Nghi quyet sO
26/BCT). Céc chwong trinh, dé an phat trién cong
ngh¢ sinh hoc cac nganh y dugc, ndng nghiép,
thiy san, cong nghi¢p sinh hoc nganh ndng
nghiép, ché bién...dugc chinh phu phé duyét
trong nhimg nam gan day nhu da - gop phan thic
day cong ngh¢ sinh hoc phat trién, ting cuong
ung dung cac nghién ctru vé cong nghé sinh hoc
vao nhiéu linh vyc cua doi séng xa hoi, ting
cuong vai trd cua cong nghé sinh hoc dbi voi sy
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phat trién ctia nén kinh té. Trong khuén kho cac
du an hop tac quéc té, cac dé tai khoa hoc cong
ngh¢ thudc cac chuong trinh do B Nong nghiép
va Phat trién Noéng thén (Bo NN&PTNT), B
Khoa hoc va Cong nghé (Bo KH&CN), Vién
Han 1am Khoa hoc va Cong nghé Viét Nam
(Vién HLKH&CNVN) quan ly nhu Chuong
trinh Cong ngh¢ sinh hoc Nong nghi¢p-Thuy san
(CNSHNN-TS); Chuong trinh Bao ton va st
dung bén vitng ngudn gen dén nam 2015, dinh
huéng dén nam 2030..., mot sé hé gen ngudi,
dong vat, thuc vat, vi sinh vat da va dang dugc
cac nhom nghién ciru chuyén sau vé gen, hé gen
tai cac vién nghién ctru, truong dai hoc va cac dbi
tac qudc té tién hanh giai trinh tu thanh cong sir
dung cac cong nghé NGS. Tuy nhién, ddi tuong
nghién ctu va ) lugng hé gen dugc xac dinh
chwa nhiéu ciing nhu co s& dit liéu va viéc khai
thac dit liéu con rat han ché do hudng nghién ciru
kha méi, ngudn nhan lyc, kinh phi nghién ciu,
co s6 ha tang va trang thiét bi con thiéu va chua
d6ng bo (Lé Thi Thu Hién ez al., 2016; Nong Vin
Hai, 2019; Tran et al., 2021).

Trong linh vuc y duge

O quy m6 hé gen, ngay tir nhitng nam 2008,
10 hé gen ty thé hoan chinh ctia ngudi Viét Nam
thudc dan toc Kinh, Tay, Muong da dugc nhom
nghién ciru tai Vién Cong nghé sinh hoc cong bd
(Tran Thi Minh Nguyét et al., 2008). Nam 2015,
hé gen cua 1 c4 thé va cua 1 gia dinh (bd ba)
nguoi Viét da duoc nhom nghién ctru tai Truong
bPai hoc Cong nghé, Pai hoc Quéc gia Ha Noi
gidi trinh tu va phan tich (Dang et al., 2014;
2015). Tai Vién Nghién ctru hé gen, nam 2018,
hé gen cta 11 gia dinh (bao gém bd, me va con),
trong d6 bd 1a nan nhan phoi nhiém dioxin da
dugc gidi trinh ty hoan chinh sur dung cong nghé
NGS (Nguyen et al., 2018a). Ciing trong nam
2018, h¢ gen ctia 10 c4 thé nguoi Viét Nam khoe
manh thu¢c 3 gia dinh va toan bd hé gen ty the
cung vung khéng trao ddi chéo trén nhidm sic
thé Y cua hon 600 cé thé thudc 17 dan tdc véi 5
nhom ngdn ngli da dugc giai trinh tu (Nguyen et
al., 2018c). bac bict, hudng khai thac dit li€u giai
trinh tur gen, hé gen va xéac dinh cac bién thé di
truyén cua nhiéu bénh, trong d6 c6 cac bénh hiém
dugc nhidu nhom tai cac vién nghién ctru, truong

dai hoc trién khai thyc hién. Tai Vién Nghién ctru
hé gen, toan by exome ¢ modt bénh nhan Viét
Nam mic chig r6i loan phé ty ky da dugc giai
trinh ty va phén tich, xac dinh duoc hai dot bién
nhim nghia méi (p.L111P va p.R3048C) trén
gen RYR3 (Nguyen ef al., 2017). Cac dot bién
trén gen RB1 & cac bénh nhan méc u nguyén bao
vong mac da duogc sang loc (Nguyen et al.,
2018b). Tan sb cac allele CYP2CI9 *2,
CYP2C19 *3 va CYP2CI9 *17 c6 lién quan dén
hiéu qua sir dung thudc Clopidogrel trén 96 bénh
nhén méc bénh dong mach vanh ¢ Viét Nam da
dugc khao sat. Ty 18 bénh nhan c6 kiéu hinh
chuyén héa trung binh 14 41,67%, s6 bénh nhan
c6 kiéu hinh chuyén hoa kém chiém 10,42%. Dic
biét, nghién ctru phat hién 2 bénh nhan (chiém
2,08%) co kiéu gen di hop CYP2C19 *1/*17 ¢
kha ning chuyén héa thudc cyc nhanh. Két qua
cua nghién cuu la tién dé cho viéc dua ra lidu
phap chong ngung tap tiéu cau ca thé hoa ¢ Viét
Nam duya vao xét nghiém di truyén (Nguyén Hai
Ha et al., 2020). Tai Vién Cong nghé gen va té
bao gbc Vinmec, hé gen cua 105 ca thé ngudi
Kinh khong quan hé ho hang va hé gen biéu hién
WES ciia 200 c4 thé 1a bd me ciia 100 tré ty ky
da dugc cong bd trong nam 2019 (Le et al.,
2019). Co s6 dit liéu cac bién thé gen nguoi Viét
Nam ciing dugc xdy dung va phat trién
(https://genomes.vn).

Vién Dit li¢u 16n VinBigdata thudc Téap doan
Vingroup da cong bb xay dung va phat trién hé
théng quan 1y va phan tich dit lidu y sinh 16n nhat
Viét Nam, phdi hop véi 21 t6 chirc nghién ciru
uy tin trén thé gidi va trong nudc thude linh vyuc
y hoc chinh xac, dau tu trién khai cac dy an xay
dung hé gen tham chiéu cho nguoi Viét, giai
trinh ty hé gen cua hon 1.000 nguoi Viét nham
nghién ctru vé cac dic diém di truyén quan thé
nguoi Viét, phuc vu cham soc stic khoe nguoi
Viét thong qua cac giai phap du doan nguy co
bénh va dap tng thudc dwa trén hé gen, tim ra cac
phéc do didu tri chuan xac
(https://genome.vinbigdata.org).

Trong linh vue nong - 1am nghiép

Trong khuodn khé cac chuong trinh khoa hoc
va cong nghé cac cap, mot s6 dé tai thuc hién giai
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trinh ty mot phan hodc toan bd hé gen & cac loai
thuc vat, ddng vét, vi sinh vat da duoc thyc hién,
v6i sy phdi hop ciia cac nhom nghién ciru chit
yéu dén tir cac don vi thude Vién Han 14m Khoa
hoc va Cong nghé Viét Nam, Bo Nong nghiép va
Phat trién Nong thon, nhu: (1) Nghién ctru giai
ma hé gen mét sb gidng laa dia phuong ciia Viét
Nam (Vién Di truyén nong nghiép chi tri): Lan
dau tién tai Viét Nam, hé gen cua 36 gidng lua da
dugc giai trinh ty hoan chinh, mo ra hudng
nghién ctru vé hé gen hoc va tmg dung tin sinh
hoc dé khai thac dit liéu hé gen phuc vu cong tac
nghién ctru va chon tao giéng lua. Thong tin c6
dugc tir du 4n 1a nguon vat liéu c6 gid tri dé tam
soét cac gen chirc ning nhu khang ray nau, dao
6n, bac 14, chiu han, chiu min, gen chat luong,
gen thom; dinh vi chinh x4c cac gen dich trén ban
d0, thiét ké cac chi thi chirc nang 1a nhiing chi thi
lién két chat véi cac gen dich gitip chon loc ca
thé mang gen dich mot cach chinh xac phuc vu
cong tac lai tao gidng (https://most.gov); (2) Xac
dinh cac QTL moi lién quan dén tinh trang thiéu
nudce trong giai doan sinh dudng ¢ cac giong lua
Viét Nam sur dung cong ngh¢ GWAS (Hoang et
al., 2019); (3) Giai trinh ty hé gen luc lap ciia sam
Ngoc Linh va cac loai thudc chi Nhan sam (Vién
Nghién ctru hé gen): Nham phan tich va khai thac
co sO dir liéu cua toan bd h€ gen luc lap trong
nghién ctru phat sinh chiing loai, qua trinh thich
nghi, nhan dang loai phuc vu giam sat thuong
mai ciing nhu goép phan dinh huéng tmg dung
trong giam dinh chét lugng sdm Ngoc Linh va
cac loai thudc chi Nhan sam ¢ Viét Nam, h€ gen
luc lap cua sam Ngoc Linh va cac loai khac thudc
chi Nhian sam nhu sam Vi di€p (Panax
bipinnatifidus), Tam thit hoang (Panax
stipuleanatus), sam Nghé An (Panax sp.
puxailaileng) da dugc giai trinh tu, phan tich va
chu giai thanh cong st dung cong nghé giai trinh
tu gen thé hé méi. Trén co s& phén tich va so
sanh, 04 chi thi c6 tiém ning 1am ma vach phan
ttr cho phan loai sam Ngoc Linh va céc loai khac
thuoc chi Nhan sam da dugc phat hién
(Manzanilla et al., 2018); (4) Giai trinh ty va
phén tich h¢ gen phién ma cia sdm Ngoc Linh
(Vién Nghlen ciru h¢ gen): St dung cac cong
ngh¢ giai trinh ty gen NGS, de tai tép trung danh
gid da dang di truyén cic quan thé sim Ngoc
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Linh & cac khu vuc phan b thudc tinh Quang
Nam va Kon Tum; gidi trinh tu, phan tich va xay
dung dir liéu hé gen phién ma dac thu mo va cac
giai doan phat trién khac nhau cta sim Ngoc
Linh; x4c dinh cic gen tham gia chudi sinh tong
hop ginsenoside va ginsenoside dac thu Sam
Ngoc Linh phuc vu bao ton va phat trién bén
viing nguén gen sim Ngoc Linh quy hiém; (5)
Giai trinh ty hé gen loai vi tio bién di dudng ciia
Viét Nam Schizochytrium mangrovei PQ6 (Vién
Cong ngh¢ sinh hoc): Trinh ty toan by hé gen
59,97 Mb va h¢ gen phién ma 20,7 Mb cua loai
S. mangrovei PQ6 cung dir liéu vé cac gen tham
gia vao con duong sinh tong hop cac chat quan
trong da dugc xac dinh (Nguyén Vin Lam et al.,
2015); (6) Nghién ciru giai trinh ty mot phan bo
gen va xay dung co so dit liCu genome tom su
(Vién Nghién ctru hé gen): Day la d¢ tai nghién
ctru vé hé gen loai thuy san dau tién dugc khoi
dong ¢ Viét Nam, trong d6 da phat hién méi mot
s6 cDNA mi héa cho cac protein quan trong lién
quan sinh truéng va mién dich, gidi trinh ty hé
gen ty thé phuc vu nghién ciru da dang di truyén.
Dt li€u gidi trinh ty dugc luu trit trén co so di
liéu hé gen tom st va GenBank, 1a nguon théng
tin di truyén hitu ich phuc vu nghién ctru cac gen
chirc nang va chon gidng tom si; (7) Lap ban do
b gen tom su (Vién Cong nghé¢ sinh hoc); (8)
Ung dung cong nghé sinh hoc trong chon tao
giong tom su tang truong nhanh (Vién Nghién
clru nudi trong thiy san II); (9) Nghién ctru phat
trién va Umg dung chi thi phén tir dé chon tao tom
chan tring bd me ting truong nhanh (Vién
Nghién ciru nudi trong thily san III); (10) Phan
tich hé gen biéu hién (exome + transcriptome)
clia ca tra nham phat trién chi thi phan tir phuc vu
chon gidng ca tra theo hudng ting truong (Vién
Nghién ctru h¢ gen): Toan bd h¢ gen cia mét ca
thé ca tra duc da duoc xac dinh va lap rap thanh
cong. HE gen biéu hién duoc chi giai. Cac SNP
g vién tiém ning c6 sy khac biét giita nhom ca
tra sinh truéng nhanh va sinh truéng cham da
duogc sang loc...(Kim et al., 2018).

Trong cong tac quan ly dich bénh

Déi véi cong tac quan ly dich bénh trén
nguoi, cay trong, vat nudi, h¢ gen cua nhidu
chung vi sinh vat giy bénh cling dugc xac dinh
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trinh ty sir dung cong nghé NGS phuc vu chan
doan va giam sat dich bénh. Vi dy, h¢ gen SARS-
CoV-2 & 44 bénh nhén duong tinh véi virus tai
Bénh vién Nhiét déi Trung wong da dugc xac
dinh va phan tich nhim tim kiém céc da hinh di
truyén va quan hé phat sinh ching loai véi cac
chung trén thé gidi (Nguyen et al., 2020). Toan
bd hé gen cua ching vi khuin Neisseria
meningitidis B phan 1ap tor mot don vi quan doi
0 Viét Nam da dugc xac dinh trinh ty st dung
cong nghé¢ WGS va duoc phan tich didc tinh
khang khang sinh, hd trg nghién ctru dich t& hoc
va khang khang sinh cling nhu giam sat bénh
viém mang ndo ¢ Vi€t Nam (Tran et al., 2019).
Céc phan tich metagenomic dugc sir dung dé
phat hién virus gay bénh trén tu hai (Lutraria
rhynchaena) 6 Viét Nam (Kim et al., 2020).
Ngoai ra, cac cong nghé NGS ciing dugc khai
thac dé tim kiém cac ching vi sinh vat hitu ich
phuc vu cong tac phong tri bénh, vi du, hé gen
WGS cua chung vi khuan Bacillus thuringiensis
ban dia da duoc xac dinh va dir liéu hé gen dugc
phan tich nham sang loc cac gen c6 hoat luc diét
sau duc qua dau twong (Pham et al., 2021).

Trong linh vure moi trudng

Panh gia da dang di truyén nhiéu nhom loai
vi sinh vét trong cac moi truong sinh thai khac
nhau thong qua nuéi cdy hoic khong qua nudi
cay da dugc thyc hién dya trén phan tich ving
gen 16S rDNA st dung cong nghé NGS (Tang et
al., 2018).

Véi nhiéu y nghia khoa hoc va thyc tién, &
nuoc ta, huong nghién ctu hé gen va xay dung
co so dir liéu h€ gen cua cac loai da va dang duoc
cac nha khoa hoc va cac nha quan ly quan tam.
Théng tin vé hé gen 1a nén tang cho cac nghién ctru
co ban va g dung. Gan day, cac vién nghién ciru
va truong dai hoc cung khéi tur nhan da hop tac
thue hién cac dy an nghién ciru hé gen va xay
dung co s¢ dir liéu Ve hé gen quy mo 16n. bay la
co so dé phat trién tiém lyc va tiép can duoc cac
thanh tyu khoa hoc va cong nghé cua thé gioi,
phuc vu phat trién kinh té - x3 hoi cua dat nude.

KET LUAN

Hién nay, nghién ctru va khai thac dir li¢u 16n

vé hé gen cua sinh vat 1a mdt huéng khoa hoc va
cong ngh¢ chuyén sau, co tac dong dén nhiéu linh
vue cua doi song xa hoi. Cac cong nghé giai trinh
tu gen thé hé méi NGS cho phép tao ra cac ngudn
dir lidu khéng 16 vé hé gen cuia sinh vat. Nho cac
cdng cu toan - tin - sinh, viéc quan tri va phan
tich dit liéu hé gen dd c6 thé thyc hién va duoc
khai thac ing dung vao cudc sdng. Nhiéu qudc
gia trén thé giéi da vu tién dau tu xay dung va
phat trién cac co s& dir liéu 16n vé hé gen. Viéc
thiét 1ap cac mang ludi gdm cac vién nghién ciru,
truong dai hoc, cong ty & mdi quoc gia va lién
minh qudc té nham phdi hop thyre hién cac du an
nghién ctru quy mo 16m, quan tri va khai thac hiéu
quéa ngudn dir liéu khong 16 vé hé gen, giai quyét
cac kho khan ciing nhu xay dung céc ti€u chuan
ky thuat quoc té chung s& gop phan thiic dy su
phat trién 6n dinh va bén viing cua linh vyc khoa
hoc cong ngh¢ hién dai va hitu ich nay.

Loi cdm on: Cong trinh dwoc thuc hién trong
khuén khé dé tai: “Gidi trinh tr va phan tich hé
gen phién mad (transcriptome) ¢ sam Ngoc Linh
(Panax vietnamensis Ha et Grushv.)”, md so:
16/17-HD-NVQG.
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SUMMARY

Recent years, genomics and big data analytics have been widely applied and have significant
impacts in various important areas of social life worldwide. The development of the next-generation
sequencing (NGS) technologies, such as whole-genome sequencing (WGS), whole-exome
sequencing (WES), transcriptome, and/or targeted sequencing, has enabled quickly generating the
genomes of interested living organisms. Around the world many nations have invested in and
promoted the development of genomics and big data analytics. A number of well-established projects
on sequencing of human, animal, plant, and microorganism genomes to generate vast amounts of
genomic data have been conducted independently or as collaborative efforts by national or
international research networks of scientists specializing in different technical fields of genomics,
bioinformatics, computational and statistical biology, automation, artificial intelligence, etc.
Complicated and large genomic datasets have been effectively established, storage, managed, and
used. Vietnam supports this new field of study through setting up governmental authorized
institutions and conducting genomic research projects of human and other endemic organisms. In this
paper, the research, development, and applications of genomic big data are reviewed with focusing
on: (i) Available sequencing technologies for generating genomic datasets; (ii) Genomics and big
data initiatives worldwide; (iii) Genomics and big data analytics in selected countries and Vietnam;
(iv) Genomic data applications in key areas including medicine for human health care, agriculture -
forestry, food safety, and environment.
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