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LỜI MỞ ĐẦU 

1. Đặt vấn đề 

Từ những năm 1805 ty thể được các nhà khoa học phát hiện là một cấu 

trúc ngoài nhân tế bào (Ernster and Schatz, 1981). Sau gần 100 năm nghiên 

cứu kéo dài, mối liên hệ của ty thể và hô hấp tế bào được xác định và ngày 

nay ty thể được đánh giá là “trung tâm năng lượng của tế bào” (“Powerhouse 

of the Cell”). Ngoài ra, một trong những phát hiện đột phá về ty thể là việc 

xác định được sự tồn tại của vật liệu di truyền ty thể vào những năm đầu thập 

kỷ 60 của thế kỷ trước. Từ đó đến nay, các nghiên cứu trong lĩnh vực ty thể 

đã phát triển mạnh từ giải trình tự hệ gen ty thể, nghiên cứu chức năng cơ bản 

của ty thể và những bệnh liên quan tới rối loạn chức năng ty thể. 

Tầm ảnh hưởng của ty thể tới sự phát triển bệnh ung thư ngày càng được 

giới nghiên cứu công nhận. Các đột biến của mtDNA (Mitochondrial 

Deoxyribonucleic) đã được phát hiện ở các bệnh ung thư như ung thư bàng 

quang, ung thư phổi, ung thư đại tràng, ung thư cổ và đầu, ung thư thận, gan, 

phổi, dạ dày và ung thư máu ác tính. Quan trọng hơn, vùng D-loop 

(displacement loop)  của hệ gen ty thể lại là nơi có tần suất đột biến cao, đặc 

biệt là tại các vùng siêu biến như HV1 (hypervariable regions). Vì vậy đột biến 

tại vùng D-loop tiềm ẩn nhiều mối liên quan tới phát triển ung thư.  

Ung thư phổi trên thế giới nói chung và ở Việt Nam nói riêng là bệnh 

phổ biến và nguy hiểm trong tất cả các loại ung thư. Đây là bệnh có tiên 

lượng xấu bởi tiến triển nhanh, di căn sớm, phát hiện bệnh thường ở giai đoạn 

muộn. Ung thư phổi thường không có triệu chứng đặc biệt và có thể có các 

đặc điểm giống như ở các bệnh lý khác gây ra. Vì vậy việc tiến hành các chẩn 

đoán y học tin cậy là rất cần thiết. Việc xác định trình tự nucleotide vùng điều 

khiển DNA ty thể được xem là công cụ hữu hiệu để đánh giá sự liên quan mật 

thiết giữa tỉ lệ đột biến vùng điều khiển gen ty thể với sự phát triển, biểu hiện 
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ung thư phổi. Trong khuôn khổ luận văn này, chúng tôi tiến hành “Nghiên 

cứu mối liên quan giữa đột biến trong vùng điều khiển hệ gen ty thể và 

bệnh ung thƣ phổi” 

2. Mục tiêu 

 Giải trình tự vùng D-loop tách chiết từ mẫu bệnh phẩm (máu) của bệnh 

nhân ung thư phổi tại bệnh viện Bạch Mai – Hà Nội – Việt Nam và 

người khỏe mạnh. 

 So sánh trình tự đoạn gen HV1 vùng  D-loop với các trình tự tham khảo 

công bố trên ngân hàng gen và tìm điểm đột biến đặc trưng cho bệnh 

nhân ung thư phổi ở Việt Nam. 

 Đề xuất chức năng đột biến gen ty thể liên quan tới bệnh ung thư phổi. 

3. Nội dung 

 Tách chiết DNA tổng số từ máu của bệnh nhân mắc bệnh ung thư phổi 

và người bình thường. 

 Nhân đoạn gen HV1 thuộc vùng D-loop. 

 Xác định và phân tích trình tự gen vùng HV1 của các mẫu bệnh phẩm 

và mẫu đối chứng. So sánh các trình tự với trình tự chuẩn Cambridge 

Reference Sequence (CRS) để tìm ra điểm đột biến sai khác. 


