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Nguyén Thanh Huy

Bénh vién Da khoa qudc t€ Vinmec

Han 10 nam qua, nhiing thanh tuu trong nghién ctu vé cong nghé sinh hoc
noi chung, t& bao gdc va ban do gen nguoi noi riéng da gitip cac nha khoa
hoc du doan dugc phan Ging cla ca thé nhd phan tich bd gen cla chinh
ngudi bénh. Theo d6, xu hudng cé thé héa trong y hoc dang dugc danh thiic
dé hinh thanh mo hinh méi ddy hap dén - y hoc chinh xéc, lam thay déi quan
diém, nhan thic va cach tiép can vé y hoc hién dai trén thé gidi.

Y hoc chinh xac la gi?

Trong thap ky qua, nhiing tién
b6 dang kinh ngac cla di truyén
hoc hién dai, dac biét la thanh
qua nghién clu té€ bao gbéc va
ban dé gen ngudi da gilp cac nha
khoa hoc du doan dugc phan tng
clia co thé nhd phan tich bd gen
clia chinh ngudi bénh. Xu hudng
“c4 thé héa” trong y hoc phuong
Tay dang dugc danh thic dé hinh
thanh mo hinh méi day héap dan:y
hoc chinh xac.

Y hoc chinh xac hay y hoc ca
thé héa (Personalized Medicine
- PM) dugc hiéu mot cach don
gian la diéu tri dang bénh nhan
vGi dung thudc, dung liéu, va vao
dung thdi diém. Noéi rong hon,
PM cé thé dudc coi 1a cong tac
y t&€ cham soc phu hgp véi cac
dac diém ca nhan, nhu ciu va sé
thich cia méi bénh nhan trong
tat ca cac khau bao gébm: phong
ngla, chdn doan, diéu tri va
theo doi. Thuc ra, phudng phap
nay c6 ngudn gdéc tu thoi cd dai,
Hipprocrates - “cha dé cla nghé
y” da tiing ké don ngudi nao thuéc
ndy, khong ai giébng ai, dya trén

dac thu bénh ma méi ngudi mac
phai. Ngay nay, y hoc hién dai
cling dang sU dung cac nguyén
tAc trén nhd su hé trg manh mé
tl thanh tuu clia cong nghé gen.

PM 12 mé hinh y t€ dé xuat
phuong phap cham séc stc khoe
tuy bién, véi cac quyét dinh (chan
doan, du phong, cham soc, diéu
tri) va cac san pham (thué’c, thuc
phdm chic ndng..) dudc thiét ké&
riéng cho tung bénh nhan dua
trén thong tin di truyén cla chinh
ho va dac thu can bénh.

Can cui vao ban dé gen clia moi
ngudi, PM s dung nhiing chan
doan phtc tap va tinh t& dé dua
ra phac do diéu tri chinh xac, phu
hop déc diém di truyén cia tling
ngudi G cap do phan td. Hién nay,
PM mgi dung lai & mic do phan
nhd nhém bénh nhan dé dua ra
phudng phap diéu tri, nhung khi
ban dé gen ngudi hoan toan dugc
gidi ma, PM sé cang thém hoan
thién. Khi dé, cac bac si c6 thé
thiét k€ nhiing mo hinh cham séc
stic khde “vua khit” va hoan hao
cho tung ngudi.

Cd sd khoa hoc clla PM la cac
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thanh tuu vuot bac trong [inh vuc
cdng nghé gen, cu thé la sU dung
d{ liéu tu dy an bd gen ngudi va
cac ky thuat di truyén. Nam 1990,
du an sinh hoc hgp tac toan cau
co6 tén goi la Human genome
project - HGP dudc trién khai véi
su tai trg va quéan ly clia B6 Nang
lugng va Vién Stc khde qudc gia
Hoa Ky. Dy an hé gen ngudi két
thuc cling la IGc bat dau nény hoc
hé gen, ban dé gen ngudi dang
dugc nghién clu ting dung thudng
ngay trong y khoa. Bac si Collins,
Vién trudng Vién Nghién clu hé
gen ngudi cta My cho rang, ban
dd gen ngudi nhu quyén séach
giao khoa vé y hoc, dua ra vo sO
phudng cach mdi hé trg diéu tri
va phong bénh cho tling ca thé.
Hiéu biét vé hé gen ngudi giup
tao nén cac coéng cu chan doan
mdi, phat hién sé6m hon cac bénh
nhu ung thu, déi thao dudng, tang
cholesterol... Cac bac sida cé thé
xac dinh dic diém hé gen cla té
bao ac tinh, tU d6é dua ra liéu phap
diéu tri dya trén cac dot bién gen.
Cach tiép can nay hia hen mang
lai hiéu qua diéu tri cao va han
ché t6i da tac dung phu.
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V@i trinh ty gen c6 dugc, cung
vGi cac ky thuat di truyén hién
dai, hoan toan c6 thé xac dinh
nguy cd mac bénh ngay khi co
thé dang khde manh. DPay chinh
la mot trong nhiing tién dé cho sy
phat trién clia PM, xu huéng phat
trién tat yéu clia y hoc.

Nhimg uu diém so véi y hoc truyén
thong

Lau nay viéc chlia bénh theo
Tay y dugc vi von nhu sau: moét
cau thi€u nién chac chan sé
khéng mua mét loai quan ao giéng
nhu ba ngoai clla minh nhung
khi bi d&m ho c6é kha nang nhan
dudgc cung mot don thuéce diéu tri.
Phudng thic chiia bénh theo Tay
y c6 tinh quan thé: mot phac doé
dung chung cho tat cad moi ngudi
mé&c cung mot thi bénh ma khéng
can nhic dac thu cla tiing bénh
nhan. Quy trinh phé bién la: bac
s duya vao cac triéu chung lam
sang bénh, cac xét nghiém, cung
mot s6 yéu t6 lien quan nhu tudi,
giGi, méi trudng, dich té... dé dua
ra mot chan doan nhiéu kha ning
nhat, k& don va huéng diéu tri.
Néu viéc diéu tri chua hiéu qua
ho&c nhiéu tac dung phu, bac si
sé déi thudc khac, diéu chinh liéu
lugng... cho dén khi dat hiéu qua
nhat dinh. Nhiéu nghién clu cho
thay, kha nang dap uing thuéc tuy
thudéc vao dac tinh sinh hoc clia
tling ngudi; trén thuc té cac thude
diéu tri dugc danh gia la chi hiéu
qua that sy déi v6i han 60% bénh
nhan s dung, riéng bénh un
thu, ty 16 nay chi 1a 25%. Co thé
con ngudi cé phan (ng véi thude
theo nhiing cach khac nhau va
rat khé du doan 1a do méi ngudi
mang mot bién thé duy nhat cla
b6 gen ngudi, khong ai gidng ai.

Véi PM, bénh nhan sé dugc
tién hanh mot loat cac thi nghiém
di truyén & cdp do phan ti. Bac
s dya trén nhing théng tin nay
dé du doan xu huéng méc bénh,
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phat hién bénh sém, ggi y thay
déi 16i séng cho phu hgp va dé
ra phuong phéap diéu tri t6i uu.
Chang han, truéc khi tién hanh
hoéa tri, bénh nhan ung thu sé
dugc kiém tra, xac dinh xem co
thé cé thich Ging dudc véi héa tri
khéng dé thay bang liéu phap
khac néu can. Bac si con biét
dudc khoi u cla bénh nhan dap
(ing t0t vGi loai thudc nao, khéng
dap Ung véi loai ndo dé tranh
cac tac dung phu nghiém trong.
Pay la budc ddt pha I6n so véGi y
hoc truyén théng von chi dua ra
phudng phap chiia bénh chung
chung véi hiéu qua trung binh cho
tat ca bénh nhan.

Tuy nhién cling can luu y, bénh
tat xuat hién khong chi do tuang
tac gitta gen vGi gen ma con bdi
tuong tac gitia gen vGi cac diéu
kién clia moi trudng, do la nhiing
tac nhan ma khoa hoc chua phan
tich day dd. Chinh vi vay, du la
y hoc truyén théng hay PM, qua
trinh trao déi gitia bac s véi bénh
nhan dé tim hiéu bénh sl ca nhan
va gia dinh van la khau khéng thé
thiéu.

Mot so hudng trién khai cia PM

M6 hinh PM hién nay dugc ting
dung kha phé bién trong linh vuc
cham séc tién san tai My. Trong 3
thang dau thai ky, thai phu dudgc
lam mot s6 sang loc di truyén
bang xét nghiém mau don gian dé
phat hién nhiing bat thudng trong
nhiém sic thé nhu hoi ching
down. Theo cac chuyén gia tim
mach, roi loan than kinh, béo phi
va Alzheimer... la nhiing [ihh vyc
ma PM du kién sé rat hiu ich, dac
biét la viéc diéu tri cac bénh ung
thu, tiéu dudng dudc ky vong sé
trién khai trong tuong lai gan.

Déi véi bénh tiéu dudng: theo
cac chuyén gia, ngoai nhiing yéu
t0 thudc vé 16i séng nhu béo phi,
&n udng khong hop ly va thiéu van
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doéng, thi yéu t6 di truyén ciling cé
mot vai trd dang ké trong nguy co
mac bénh tiéu dudng. Viéc cac
nha khoa hoc phat hién ra cac
gen c6 lién quan dén bénh tiéu
dudng danh didu mot méc quan
trong trong cudc chién chéng lai
can bénh phé bién nay. Thanh tuu
phat hién ra gen lién quan tGi bénh
tiéu dudng da mé ra ky nguyén
cla PM, tU nhiing phat hién méi
nay, c6 kha nang thuc hién mot
xét nghiém mang tinh dy bao rat
thuyét phuc vé nguy cé méc bénh
tiéu dudng. Tuy nhién, do day la
mot bénh rat phuc tap, nén van
coOn nhiéu viéc phai lam trudc khi
c6 thé cai tién dugc phuong phap
chdn doan ciing nhu bao ché
dugc mét loai thudc dac tri bénh
tiéu dusng.

Déi vdi bénh ung thu: trong
ung thu, khac véi hoéa tri liéu
truyén théng la dung cac thudc
gay doc té bao vGi mot sé phac
dé nhat dinh, PM (dugdc biét
dén vaGi tén goi “lieu phap nham
tring dich phan ti” - molecularly
targeted therapy) st dung nhiing
chan doan phc tap va tinh té dé
dua ra phac do diéu tri chinh xac,
phlu hgp v6i dédc diém di truyén
clia tling ngudi G cédp do phéan
td. Chinh vi vay, cot ti cla PM
trong diéu tri ung thu la cac xét
nghiém dudc di truyén (pharmaco
- genetic testing) nham xéac dinh
gen dich cla ngudi bi ung thu co
mang cac dét bién nao, cé cac
thy thé dac hiéu cho diéu tri nh&dm
dich hay khoéng.

DPén nay, nhd cac xét nghiém
sinh hoc phan td, liéu phap nham
dich “nd& rd” diéu tri cho mot sé
loai bénh ung thu nhu phéi, gan,
than, ung thu h&c t6, u lympho ac
tinh... Khac vdi cac chu ky hoéa tri
dugc vi nhu nhiing tran “ném bom
rai thdm”, lieu phap nham dich
phan tl chi tap trung muc tiéu
dac biét chinh la cac dét bién gen



va cac protein gay réi loan dan
truyén tin hiéu tang trudng, su bat
tl clia té€ bao, cac gen sinh ung,
sy tang sinh mach vo han... Tuy
nhién, khoéng thé noi liéu phap
nham dich khéng gay doéc cho
co thé nhu hoa tri, trai lai né van
c6 nhiing tac dung khdng mong
mudén nhu gay chay mau, tang
huyét ap, doc tim, nén mua, san
ngla da... Néu phdi hgp véi hda
tri, doc tinh cang tang Ién. M6t bat
Igi khac cla liéu phap nham dich
hién nay la chi phi diéu tri I6n, co
thé gdp hang tram lan so v6i cac
phac dé hoéa tri chudn cho cuing
mot bénh.

Vuot qua tat ca, trién vong
clia liéu phap nham dich trong
mé hinh PM la day tiém néang.
Cac trung tdm nghién cuiu va ung
dung hang dau trén thé gisi dang
nghién clu clung luc cd ban va
lam sang, ma nhing thanh tuu
budc dau dugc du bao cé thé lam
bién déi nguyén tic thuc hanh
diéu tri ung thu.

Danh gia tiém nang clia PM

Tiét kiém chi phiy € & tam
xa hoi 1a mot uu diém khong thé
khong nhac dén cla PM nhg
phan b nguén luc y té hiéu qua.
Tuy khau ton kém nhat trong quy
trinh hién nay la budc giai ma bd
gen cla ngudi bénh, nhung véi
tién bd clia nganh sinh hoc phan
tli, mlc gia nay da gidm nhanh.
Ngay 29/9/2015, Céng ty Céng
nghé sinh hoc Veritas Genetics
(Hoa Ky) tuyén bé da dat c6t moc
gidi ma bd gen ngudi chi véi chi
phi 999 USD, trong khi bd gen
ngudi lan dau tién dugc gidi ma
vao nam 2003 can dén 2,7 ty
USD. bay la m6t cét m6c quan
trong vi véi gia duéi 1.000 USD,
viéc gidi ma gen cla bénh nhan
dé chan doan bénh va chia tri
sao cho phu hgp, hiéu qua nhat
vGi m&i ca thé sé 1a diéu can thiét
dé bat dau thai dai ctia PM.
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PM mG ra thj trudng day tiém ndng déi vdi nganh céng nghiép duoc phdm

Riéng vGi nganh san xuét dugc
phdm, PM la thi trudng day tiém
nang nhung citng khéng it thach
théic. VGi phudng phap truyén
théng, cac coéng thic thubc

dugc thl nghiém trong phong thi

nghiém trén dong vat, k&€ do la
thd nghiém lam sang trén ngudi
truéc khi dua ra thi trudng. Quy
trinh nay tén kém va mat thgi gian
nhung hiéu qua khéng chac chan
do nhiéu loai thudc gay tac dung
phu khi st dung, dan dén phai
thu hoi. Vi PM, khi da xac dinh
dudc nhitng dugc liéu ma co thé
bénh nhan dap (ng t6t, ho cé thé
tao ra loai thudc hiéu qua cao, tiét
kiém thdai gian va ngan sach thi
nghiém.

Tuy nhién, nhugc diém 16n
nhat cta mo hinh PM la van dé
dao dtic. M&i nguy co tiém &n cla
viéc s dung théng tin di truyén
la bénh nhan cé thé bi chan doan
khong chinh xac vé nguy co méc
bénh néu chi dua trén théng tin
vé gen ma bd qua nhiing yéu t6
tac déng khac dén ngudi bénh.
K& d6 la viéc bao méat thong tin ca
nhan, cau hoéi dat ra la ngudi bénh
s& nhu thé nao néu biét minh cé
nhiéu kha nang chét tré? Ngugi ta
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lo 1Ang rang, nhiing ch&n doan sai
lam c6 thé gay rat nhiéu dau khé
cho c& bénh nhan 1an ngudi than
cuta ho.

PM la m6é hinh tiém nang
nhung nhiing ti€én b trong nghién
cliu chua phai yéu t6 duy nhat
quyét dinh liéu ngudi bénh co that
su dudc hudng Igi ich ti PM hay
khong, diéu nay con phu thudc
vao co sd ha tang dich vu y té va
toc do Ung dung céng nghé sinh
hoc phan ti tai méi quéc gia. Tai
nhiing nudc phat trién nhu Anh,
Phap, My viéc thu thap va sang
loc théng tin di truyén dé xac dinh
d&du chi sinh hoc ung thu da trg
thanh budc khong thé thiéu trong
quy trinh kham stc khée. M6 hinh
PM con doi héi su hgp tac chat
ché trong mang lugi cac bac si,
chuyen gia cong nghé sinh hoc,
cong ty dugc pham.. dé xac dinh
liu phap t6i uu cho bénh nhan.

Du con nhiéu rao can, nhung
véi nhing thanh tuu hién nay c6
thé khang dinh, PM khong con
l[a cau chuyén hoang dudng hay
gidc mad vién vong ma la 13i cam
két chac chan thanh hién thuc e
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Khao sét, thigt kébén vé thi cdng Du dn cdng LPG Thi Vai .
cho Iy chd LPG hdéa idng trong 1 20.000 DWT




