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LOI CAM DOAN

T6i1 xin cam doan: Luan van nay la cong trinh nghién cttu thuc sy cua
c4 nhan, duoc thuc hién dudi sy huéng dan khoa hoc cua Tién si Nguyén
Cwong. Céc sd liéu, nhitng két luan nghién ctu dugc trinh bay trong luan

van nay trung thuc va chua timg dugc cong bd duéi bat cir hinh thac nao.

Toi xin chiu trach nhiém vé nghién cau caa minh.

Hoc vién

Nguyén Vin Thanh

Sé hoa bai Trung tam Hec ligu http://www.lrc-tnu.edu.vn/




3
LOT CAM ON

Loi dau tién, toi xin chan thanh cam on Tién si Nguyén Cwong ngudi
dd truc tiép huéng din tdi hoan thanh luan vin. Véi nhitng 1oi chi dan,
nhirng tai liéu, su tan tinh huéng dan va nhing 101 dong vién cua Thay da
giup t6i vuot qua nhiéu kho khin trong qua trinh thyc hién luan vian nay.

Tbi ciing xin cam on quy Thay (C6) giang day chwong trinh cao hoc
“Khoa hoc may tinh” di truyén day nhiing kién thac quy bau, nhing kién
thirc ndy rat hiru ich va gidp toi nhiéu khi thuc hién nghién ctu.

Xin cam on cac quy Thay (Cd) cdng tac tai Truong Pai hoc Cong
nghé théng tin va truyén théng — Pai hoc Thai Nguyén di tao diéu kién cho

t61 duoc tham gia va hoan thanh khoa hoc.

TOi xin chan thanh cam on.

Hoc vién

Nguyén Vin Thanh
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DANH MUC CAC TU VIET TAT-THUAT NGU

STT | Tir viét tat/thuat ngir Nghia/Mé ta
1 DNA Deoxyribo Ducleic Acid
2 BP Base Pair
3 GB Giga Base Pair
4 | NST Nhiém sac thé
5 DNA senquencing Doc trinh tu DNA
6 HGP Du an h¢ giai trinh tu hé gen con nguoi
7 Nucleotide La cac trinh tw A, T,G,C
8 |SBS Doc trinh tu bing sg tong hop
9 |[SBL Poc trinh ty gan noi
10 |PCR Ky thuat khuéch dai gen
11 | Nanowell Giéng nano
1> | CGIAR Chuéi thé hiérT ’sé base dugc anh xa/mat/thém
so vai tham chiéu
13 |SNP Pa hinh don diém/don nucleotide
14 | CNV Ban sao so bién thé
15 InDel Vi tri thé hién sy chén hoic x6a trong gen
16 | BWA (hoac Bowtie) Cong cu anh xa trinh ty voi dit liéu tham chiéu
17 | TMAP Chuong trinh dé xay dung ban d6 di truyén
_ Cong cu md phong cac doan trinh tu ngan tir dix
18 | Wgsim i s
liéu hé gen tham chiéu
19 | Single end reads Phuong phap doc trinh tu theo chiéu don
20 | PPV Du doan duong tinh gia
21 | Hgl9 Trinh tu hé gen nguoi phién ban 19
Phan mém lap ban d6 cho céc trinh tu ngan tur
22 | MAQ

may doc trinh tu thé hé moi
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PHAN MO DAU

Trong nghién ciu vé sinh hoc hién dai c6 nhiéu céng nghé va giai
phap duoc tng dung dé phan tich, tong hop dir liéu vé cau tric va trinh tu hé
gen cua cac loai sinh vat. Viéc phan tich va tong hop bo dir liéu nay yéu cau
mot hé thdng cau tric luu trir dap ung dua tinh chat vé do phutc tap va do 16n
cua bo dir liu két qua. Cac thiét bi doc trinh tu gen duwoc ra doi dé giai
quyét cac van dé néu trén. Cac thiét bi doc trinh tu gen 1a nhitng cong cu xac
dinh tha tu cac nucleotide gin két véi nhau doc theo chiéu dai cua gen va
trinh tu gan két nhau cua céc nucleotide duoc goi la trinh tu gen. Trong do,
doc trinh tu thé hé mai 12 mot budc tién vugt bac vé cong nghé doc trinh tu,
tr kha ning doc trinh tu doan ngan 1500bp (Sanger) hay 100 bp
(pyrosequencing) cua cac thiét bi doc trinh tu trudc do, doc trinh tu thé hé
méi cho phép doc duogc tir 8gb dén 600gb, co nghia 1a cho phép doc trinh ty
nguyén bo gen caa bat ky loai sinh vat nao.

Vi mong mudn hiéu chi tiét vé ciu tric gen cac nha nghiénctu sinh
hoc luén mudn doc trinh ty hoan chinh céc gen cua tat ca cac loai sinh vat
trong ty nhién, bao gom ca hé gen ciia con ngudi va toan bo trinh tu gen
khac cua nhiéu dong, thuc vat, vi sinh vat, ddng thai qua viéc nghién ctu do
c6 thé phét hién ra nhirng dot bién cau trdc trong hé gen duoc giai ma. Pic
biét 1a dang dot bién dao doan, loai dot bién nay it gay anh huong dén suc
sbng cua ca thé, nhung négoép phan Ion ting cuong su sai khac giira céac
nhidm sic thé (NST) twong dong diéu nay dan dén ting sy da dang giira cac
thtr,cac noi trong cuing mot ndi, it anh hudng téi sec sdng cua cé théva trong
d6 su sap xép lai hé gen trén NST do dot bién dao doan gop phan tao su da
dang trong ty nhién. Bi véi con ngudi viéc doc trinh tu hé gen rat quan
trong, N6 gop phan trong viéc nghién ciu sinh hoc co ban va trong nhiéu
linh vuc tng dung nhu chan doan bénh tat, cong nghé sinh hoc, sinh hoc

phap y, sinh hoc hé théng...Nhan thay tinh thiét thyc cua van dé va voi su
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dinh huéng cua gido vién huéng dan, hoc vién di chon dé tai “Phat hién
cac dot bién dio doan trong hé gen giai ma tir thiét bi doc trinh tu thé
hé méi” dé 1am rd cac van dé da néu trén.
Péi twong va pham vi nghién ciu
v Kién trdc vé cac thanh phan va cac dot bién ciu trdc trong hé gen.
v/ Ung dung thiét bi doc trinh ty thé hé mai trong cong nghé sinh hoc.
v Phuong phép phat hién cac dot bién dao doan khi sir dung cac thiét bi
doc trinh tu thé hé moi dé giai ma.
Hudéng nghién ciru ciia dé tai
v Nghién cu, tim hiéu mé hinh, cach 1am viéc va giai ma hé gen tu
thiét bi doc trinh ty thé hé mai.
v/ Nghién cuu cau trdc dir liu, cac phuong phap tién xir ly va lap rap
hé gen tur thiét bi doc trinh tu thé hé mai.
v/ Tim hiéu, tham khao c4c tai liéu lién quan dén cac dot bién dao doan
trong hé gen, tir d6 xay dung thuat toan phat hién ra cac dot bién gen
déo doan trong hé gen giai ma tir thiét bi doc trinh tu thé hé mai.
Phwong phap nghién cuu
v Nghién cau ly thuyét vé céc thiét bi doc trinh tu thé hé mai, dot bién
gen dao doan va cach phat hién dot bién dao doan trong hé gen giai ma
tr thiét bi doc trinh tu thé hé méi.
v Thiét ké, dic ta, xay dung chwong trinh, phwong phap doc trinh tu
gen va phat hién dét bién dao doan.
v/ Qua nhitng phat hién vé dot bién dao doan dua ra két luan.
Y nghia khoa hoc cia dé tai

v/ Lam co so dé phat hién ra cac dot bién dao doan trong hé gen.
v Ung dung nhu chan doan bénh, sinh hoc phép y, sinh hoc hé théng.
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