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Ha N¢i, ngay  thdng 11 nam 2024

BAO CAO KET QUA TU PANH GIA
NHIEM VU KHOA HQC VA CONG NGHE CAP QUOC GIA

I. Thong tin chung vé nhiém vu:
1. Tén nhiém vu, ma so:
Xay dung co s¢ dir liéu hé gen bién thé ty thé va nhiém sic thé Y cua mot sé

dan tdc nguoi Viét Nam. Ma sé: PTPL.CN.60/19

Thudc:

- Chuong trinh (tén, ma sé chwong trinh): Chuong trinh phat trién khoa hoc
co ban trong linh vuc Hoéa hoc, Khoa hoc su song, Khoa hoc trai dat va Khoa hoc
bién giai doan 2017 - 2025

- Khéc (ghi cu thé):
2. Muc tiéu nhiém vu:

- Xéc dinh va phén tich dugc trinh tu toan bo hé gen bién thé ty thé céc cé thé
thudc 15 dan toc (Muong, Ba Na, Gié Triéng, Co, Chu Ru, HRé, Co Ho, Xo Dang,
MNbng, Kho M, Sén Diu, Kho Me, Thd, Chiit va Bru-Van Kiéu).

- Xac dinh va phan tich duoc hé gen bién thé trén nhidm sic thé Y cia cac ca
thé thudc 15 dan téc (Mudng, Ba Na, Gié Triéng, Co, Chu Ru, HRé, Co Ho, Xo
biang, MNong, Kho Mu, San Diu, Kho Me, Thé, Chit va Bru-Van Kiéu).

- X4c dinh va phan tich dugc trinh tu gen ving khong trao d6i chéo trén nhiém
sdc thé Y cua cac ca thé bi bénh v6 sinh nam (vé tinh va thiéu tinh).

- Phan tich dugc cac da hinh/dot bién gen trén nhiém sic Y lién quan dén bénh
v0 sinh nam (v tinh va thiéu tinh).

- Xay dung dugc co so dit li¢u hé gen bién thé ty thé va nhiém sic thé Y (vung
khéng trao déi chéo) cua 15 dan toc nguoi Viét Nam néu trén.

3. Chu nhiém nhiém vu: PGS. TS. Nguyén Thuy Duong
4. Té chirc chu tri nhiém vu: Vién Nghién ctru hé gen
5. Tong kinh phi thue hién: 9050 triéu dong.




Trong dé, kinh phi tir ngan sach SNKH: 9050 triéu dong.

Kinh phi tir nguén khéc: 0 triéu dong.
6. Thoi gian thyuc hién theo Hop dong: 36 thang

Bit dau: 12/2019

Két thuc: 11/2022

Thoi gian thuc hién theo vin ban diéu chinh cia co quan c6 tham quyén (néu cd): 60
thang (tir thang 12 nam 2019 dén thang 11 niam 2024), theo qu’yét dinh gia han lan 1 so
2243/Qb-BKHCN ngay 15/11/2022 va quyet dinh gia han lan 2 s6 2695/QD-BKHCN ngay
22/11/2023.

7. Danh sach thanh vién chinh thuc hién nhiém vu néu trén gém:

S6 | Ho va tén, hoc ham hoc vi | Chirc danh thue Co quan cong tac
TT hién dé tai
1 | PGS.TS. Nguyén Thuy Chu nhiém d& tai | Vién Nghién ciru hé gen
Duong
2 | TS. Huynh Thi Thu Hué Thu ky dé tai Vién Nghién ciru hé gen
3 | GS. TS. Nong Vian Hai Thanh vién chinh | Vién Nghién ctru hé gen
4 | PGS. TS. Nguyén Hai Ha Thanh vién chinh | Vién Nghién ciru hé gen
5 | PGS. TS. Nguyén Ping Tén | Thanh vién chinh Vién Nghién ctru hé gen
6 | TS. Bui Minh Bac Thanh vién chinh | Vién Nghién ctru hé gen
7 | PGS.TS. V& Thi Bich Thuy | Thanh vién chinh | Vién Nghién ctru hé gen
X Truong Dai hoc Khoa
8 | TS. Nguyen Thy Ngoc Thanh vién chinh | hoc va Cong nghé Ha
Noi
9 | GS. TS. Nguyén Duy Bic Thanh vién chinh | Hoc vién Quan y
10 | PGS. TS. Luong Thi Lan Thanh vién chinh | Truong Pai hoc Y Ha
Anh Noi
Ngodi ra, cac can bd tham gia thyc hién dé tai bao gdm:
So6 Ho va tén, hoc ham hoc vi Chirc danh To chirc cong tac
TT thuc hién dé tai
1 | NCS. ThS. Binh Huong Thao | Thanh vién Vién Nghién ciru hé
gen
2 | ThS. Nguyén Phuong Anh Thanh vién Vién Nghién ciru hé
gen




CN. Tran Hiru Dinh

Thanh vién

Vién Nghién ctru hé
gen

CN. La buc Duy

Thanh vién

Vién Nghién ciru hé
gen

KS. Nguyén Tho Anh

Thanh vién

Vién Nghién ctru hé
gen




I1. Noi dung tw danh gia vé két qua thue hién nhiém vu:
1. Vé sin phim Kkhoa hoc:

1.1. Danh muc san pham da hoan thanh:

a) San phim Khoa hoc va Cong nghé chinh:
- San pham dang II: Nguyén ly mg dung; Phuong phép; Tiéu chuén; Quy pham;
Phin mém may tinh; Ban vé& thiét ké; Quy trinh cong nghé; So d6, ban do; S liéu,
Co s¢ dir li¢u; Bdo cdo phan tich; Tai liéu dy bao (phuong phép, quy trinh, mé
hinh,...); Dé 4n, qui hoach; Luan chimg kinh té—k}”f thuét, Bao cao nghién ctru kha thi
va cac san pham khac
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Gié Triéng, Co,
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MNbéng, Kho Mu,
San Diu, Kho Me,
Thé, Chirt va Bru-
Van Kiéu, mdi dan
toc 40 cé thé)
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Bao cdo phén tich
vé hé gen bién thé
trén nhiém sic thé
Y 600 c4 thé thudc
15 dan toc
(Muodng, Ba Na,
Gié Triéng, Co,
Chu Ru, HRé, Co
Ho, Xo Daing,
MNoédng, Kho Mu,
San Diu, Kho Me,
Thd, Chut va Bru-
Van Kiéu, mdi dan
toc 40 ca thé)

Bdo cdo phan tich
vé da hinh va dot
bién gen trén
nhiém sic thé Y
lién quan dén bénh




v0 sinh nam trén
100 bénh nhan (vo
tinh va thiéu tinh)
va 100 mau ddi
chirng khoé¢ manh
(c6 it nhat 01 con)

Co s& dir liéu hé
gen bién thé ty thé
va nhiém sic thé Y
cua 15 din toc
nguoi Viét Nam
(Muong, Ba Na,
Gié¢ Triéng, Co,
Chu Ru, HRé, Co
Ho, Xo Daing,
MNoéng, Kho Mu,
San Diu, Kho Me,
Thd, Chut va Bru-
Vian Kiéu)

- San pham dang I1I: Bai béo; Sach chuyén khéo va céc san pham khac
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b) Két qua tham gia dao tao sau dai hoc:
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1.2. Danh myc san pham khoa hoc du kién img dung, chuyén giao (néu cé):

S6 TT

Tén sian pham

Thoi gian du
kién ing dung

Co quan dv Kién
ing dung

Ghi cha

Phuong phéap giai trinh tu
va phan tich hé gen ty thé

06/2025

Hoc vién Quén y

Phuong phép giai trinh tu
va phan tich viing khong

06/2025

Hoc vién Quan y




trao doi chéo trén nhiém
sicthé Y

1.3. Danh muc san phém khoa hoc da dugc ing dung (néu co):

2. Vé nhitng déng gép méi cua nhiém vu:

- Nhiém vu da thu thép, tach chiét va tinh sach DNA téng sé ctia 600 cé thé thude 15
dan toc (Mudng, Ba Na, Gié Triéng, Co, Chu Ru, Hré, Co Ho, Xo Ding, Mnong,
Kho M1, San Diu, Kho-me, Thd, Chitt va Bru-Van Kiéu). Cac mau DNA thu duoc
déu dat chét lugng tdt, du tidu chuan dé dung cho giai trinh tw hé gen bién thé ty thé
va viing khong trao d6i chéo trén nhiém séc thé Y trén hé théng Illumina. Chét lugng
trinh tu dugce danh gia bing FastQC va déng hang véi trinh tu tham chiéu, du diéu
kién dé c6 thé sir dung trong céac phan tich tin sinh chuyén sau.

- Nhiém vu da phét hién duoc 1330 diém da hinh nucleotide don khac nhau, trong
d6 81,5% xuat hién & viing ma hoa va 18,5% con lai xuat hién & viing khong ma hoa.
Céc phan tich chuyén sau trén toan bd hé gen ty thé ctia 600 ca thé thudc 15 dan téc
Viét Nam dinh danh dugc 128 nhanh don bdi thudc thudc 11 nhém don bdi (A, B,
C,D,F,G, M, N, R, Y va Z), xdc dinh dugc tudi ciia mét s6 nhom don bdi nbi bat,
da danh gia mtrc do da dang di truyén dua trén 2 gi4 tri da dang nucleotide va da
dang haplotype, da phan tich bién dong kich thudc quan thé cac dan toc va dénh gia
mirc d§ anh hudng ctia khu vyc dia Iy dén cdu trac di truyén hé gen ty thé cua 15 dan
toc.

- Nhiém vu da phat hién dugc 2088 bién thé trén ving khéng trao doi chéo nhiém
sdc thé Y, tr d6 da xac dinh dugc cac nhém don boi thudc 9 nhém don boi 16n va
tuodi ciia mot s6 nhém don boi ndi bat (D, J, R va N). C4c phan tich chuyén sau da
chi ra khoang cach di truyén va médi tuong quan gilta cac dan tdc, bién dong kich
thude quan thé cac dan toc. Nhiém vu con dénh gid mic d6 da dang di truyén dua
trén 2 gia tri da dang nucleotide va da dang haplotype va danh gia duoc murc d6 anh
huéng ctia khu vye dia Iy dén cdu tric di truyén viing khong trao d6i chéo trén nhiém
sdc thé Y clia 15 dan toc.

- Nhiém vu da phan tich céc da hinh va dot bién gen ctia vang trinh tu khong trao d6i
chéo trén nhiém sic thé Y cta 100 mAu vo sinh va 100 mau déi ching. Str dung cong
cu Genotype Unified ciia GATK, di x4c dinh dugc 2.784 bién thé don nucleotide
trén nhiém séc thé Y, trong d6 1.011 bién thé chi dugc tim thiy & nhom bénh (chiém
36,3%); 888 bién thé chi dugc tim thdy & nhém ching (chiém 31,9%); 893 bién thé



dugc tim thiy ca & nhém bénh va nhém déi chimg (chiém 31,8%); khéng c6 bién thé
ndo trén nhiém sic thé Y lién quan dén bénh vé sinh nam..

- Nhiém vy da danh gia 10 bién thé & nhiém sic thé thuong thuéc 4 gen (CFAP70,
CFAP43, TEX14 va TEXI5) trén tdp mau gém 200 mau ngudi bénh vo sinh nam va
200 mau ddi chimg khoé manh. G mé hinh lin cta bién thé CF4P43 rs1083979, kiéu
gen GG c6 lién quan dén giam nguy co v6 sinh nam khi so véi nhéom kiéu gen AA +
AG (OR =0,272; 95% CI: 0,058 - 0,902; p = 0,03), trong khi d6, alen T cua bién thé
TEX14 rs79813370 lai lam giam nguy co mic v6 sinh nam so véi alen G (OR =
0,442; 95% CI: 0,288 - 0,666; p < 0,001).

- Nhiém vu da xdy dyng thanh céng trang web (https://hg-igr.website) dé tra ciru
thong tin hé bién thé ty thé va viing khong trao déi chéo trén nhiém séc thé Y cua 15
dan toc (Muong, Ba Na, Gié¢ Triéng, Co, Chu Ru, Hré, Co Ho, Xo Dang, Mnéng,
Kho M, San Diu, Kho-me, Thd, Chit va Bru-Vén Kiéu) va c6 tich hop dit liéu hé
gen ty thé va NST Y cua 17 dan toc (Kinh, C& Lao, Dao, Edé, Gia-rai, Ha Nhi,
Hmong, La Chi, La Ht, L6 L6, Méang, Nung, Pa Thén, Phu L4, Si La, Tay, Thai), dit
liéu duoc ch giai chi tiét theo format chuan ctia PhyloTree mtDNA tree Build 17 va
ISOGGY - DNA Haplogroup Tree 2019.

3. Vé hiéu qua kinh té va xa hoi ctia nhiém vu:

Nho c6 ngn hang dit liéu hé gen ty thé va ving trinh tu khong trao déi chéo
trén nhiém séic thé Y cua 600 cé thé thudc 15 dan toc ngudi Viét Nam, cac nghién
ctru tiép theo s& 1a giai trinh tu cac ca thé mic bénh do gen trén hé gen ty thé va
nhiém séc thé Y. Tir d6 tim ra sy khéc biét vé mit hé gen gilta nguoi thuong va nguoi
bi bénh. Trén co s& su khéac biét vé hé gen gilra nguoi thudong va nguoi bénh, gitra
cac ca thé thudc cac dan toc khac nhau, c6 thé tim ra cac chi thi sinh hoc dé chan
doan bénh dugc hiéu qua hon, 1am giam génh ning vé tam ly va kinh té cho ngudi
bénh, cho cac co soy té va xa hoi.

ML Tw danh gia, xép loai két qua thwe hién nhiém vu

1. V& tién do thuc hién: (ddnh ddu V vao 6 tuong img):
- Nép ho so diing han X
- Nop chém tir trén 30 ngay dén 06 thing

Ny

- Nop hé so chdm trén 06 thdng
2. Vé két qua thyc hién nhiém vu:
- Xudat sdc D



- Dat |Z

- Khong dat L]

Giai thich 1y do: Pé tai da hoan thanh cac muc tiéu, néi dung va céc yéu ciu san
pham nhu ding ky trong thuyét minh dé tai va hop déng thuc hién d? tai khoa hoc
va cong nghé. Céc két qua clia dé tai dam béo tinh khoa hoc va d9 tin cdy. Tuy nhién,
két qua thuc hién clia dé tai khéng tranh khoi nhimg thidu sét va tdn tai. Ngoai ra, dé
tai da thuc hién vuot muc vé sb lugng, khéi lugng hodc chét lugng mot s6 san pham,

cu thé 1a:

S6 lwong Chit lwgng

TT | Ténsanpham [ Thuydiminh | Thuo (8 Xuat | Dat Gii trinh
séc

Sén phfim dang I

1 600 mdu DNA tong 0 1000 X | Khong dang ky san
s6 tr 600 ca thé pham loai I

thudc 15 dan tdc;
400 mau DNA tong
s6 (200 m3u bénh vo
sinh/thiéu tinh va
200 mau déi chimg
khoé manh)

San pham dang 11

2 | Bao cédo Hoi nghi 0 1 X | Khong dang ky bé?
khoa hoc qudc té cao Hoi nghi khoa |/ ™
hoc :

3 | Thac si hodc tién si | 2 Thac si hodc | 3 thac si va X | Vuot murc dao tao#
1 Tién si 1 tién si

Cam doan ngi dung ctia Bao céo la trung thuc; Chu nhiém va céc thanh vién
tham gia thuc hién nhiém vu khéng sir dung két qua nghién ctru cua ngudi khac trai
vG1 quy dinh cua phép luat.

CHU NHIEM NHIEM VU THU TRUONG

TO CHUC CHU TRI NHIEM VU
iy =y

PGS. TS. Nguyén Thuy Duong
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