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I. Théng tin chung vé nhiém vu:
1. Tén nhiém vu, mi sé:

Giai trinh tuy va xay dung hoan chinh hé gen ngudi Viét Nam dau tién 1am “trinh tyu
tham chiéu” va budc dau phan tich nhan chiing hoc tién hoa ngudi Viét Nam.
Thudc:

Chuong trinh: Dé tai doc lap cip quoc gia

Ma s6: PTDL.CN-05/15
2. Muc tiéu nhiém vu:

2.1. Muc tiéu chung:

Giai trinh tu hoan chinh hé gen cua cac thanh vién ctia mot sd gia dinh (bd me va
con) dé Iya chon 1am trinh tu tham chiéu (reference sequence) so bo dau tién cta nguoi
Viét Nam phuc vu cho céc nghién ctru lau dai vé hé gen nguotl Viét Nam. Phan tich dugc
dic diém da hinh cdu trac phan tir (da hinh nucleotide don, SNPs) trén co so giai trinh tu
toan bo hé gen ty thé va mot phan nhiém sic thé Y ciia mot so dan tdc trong cong dong
nguoi Viét Nam, qua d6 xac dinh ngudn gdc cac dan tdc, quan hé chung loai phét sinh va
nhan chung hoc tién héa nguoi Viét Nam.

2.2. Muc tiéu cu thé:

- Giai trinh tu toan bo hé gen cua mdt ) gia dinh (bé me va con) dé lya chon trinh
tir tham chiéu (reference sequence) so b cua ngudi Viét Nam.

- Giai trinh tir toan bd hé gen ty thé va nghién ctru da hinh nucleotide don trén
vung khong trao ddi chéo ciia nhiém sic thé Y cta >300 ca thé thudc 10 dan toc cua 5
nhom ngdn ngit séng tai Vit Nam qua d6 xac dinh ngudn gdc cac dan toc, quan hé phat

sinh va nhan chung hoc tién héa ngudi Viét Nam



3. Chi nhiém nhiém vu:
Ho va tén: Nong Van Hai
Ngay, thang, ndm sinh: 01/12/1953 G161 tinh: Nam
Hoc ham, hoc vi/ Trinh d¢ chuyén mon: PGS.TS/ Sinh hoc phéan tir
Chtrc danh khoa hoc: Nghién ctru vién cao cap

Chtrc vu: Chu tich Hoi déng khoa hoc Vién Nghién ctru hé gen, Vién Han lam
Khoa hoc va Cong nghé Vi¢t Nam

Dién thoai: T churc: 02437562934 D1 dong: 0904102458

Email: vhnong@jigr.ac.vn

Tén to chuc dang cong tac: Vién Nghién ctru h¢ gen, Vién Han 1am Khoa hoc va
Cong ngh¢ Viét Nam

Pia chi t6 chirc: S6 18 Hoang Quéc Viét, Cau Gidy, Ha Noi.

Dia chi nha riéng: A1407, Sky City Towers, 88 Lang Ha, Déng ba, Ha No1
4. T6 chirc chi tri nhiém vu:

Tén t6 chtc chu tri nhiém vu: Vién Nghién ciru hé gen

Di¢n thoai: 02437918010

Website: www.igr.ac.vn

Dja chi: S6 18 Hoang Qudc Viét, Cau Gidy, Ha Noi

Ho va tén thu truong t6 chirc: PGS.TS. Nguyén Huy Hoang

S tai khoan: 3713 Ma DVQHNS: 1115217

Kho bac nha nude: Kho bac nha nude Cau Giéy, Ha Noi1

Tén co quan chu quan nhiém vu: Vién Han 1am Khoa hoc va Cong nghé Viét Nam

5. Kinh phi va sir dung kinh phi



a) Tong kinh phi thwe hién: 5.850.000.000 dong (Nim ty, tim trim nim muoi triéu
dong).

- Trong d6, kinh phi tir ngan sach SNKH: 5.850.000.000 dong (Nam ty, tim trim nim
muoi triéu dong).

+ Kinh phi khoan: 2.523.000.000 dong (Hai ty, nim trim hai muoi ba triéu déng).

+ Kinh phi khéng giao khoan: 3.327.000.000 dong (Ba ty, ba trim hai muoi bay
triéu dong).

- Kinh phi tir ngudn khac: Khong
b) Tinh hinh cip va sir dung kinh phi

S6 Theo ké hoach Thuc té dat dugc Ghi chu
P Thoigian | Kinhphi | Thoigian | Kinhphi | (6 dé nghi quyét
(Tri¢u dong) (Tri¢u dong) toan)
1 ]07-12/2015 2900 07-12/2015 37,8 37,8
2 | 01-12/2016 1550 01-12/2016 2852,664 2852,664
3 |01-12/2017 1200 01-12/2017 2085,126 2049,126
4 [01-12/2018 200 01-12/2018 597,18 633,180
5 101-07/2019 0 01-07/2019 204,689 204,689
Téng cong 5850 5777,459 5777,459
Con lai: 72,541

¢) Két qua str dung kinh phi theo cac khoan chi

S6 | Noi dung cac Theo ké hoach Thuc té dat duoc
TT khoan chi | Tong SNSK Nguon Tong SNSK Nguon
khac khac
1 | Trda cong lao | 1650 1650 0 1650 1650 0
dong
2 | Nguyén, wvat| 3300 3300 0 3300 3300 0
ligu, nang
luong
3 | Thiét bi, may |0 0 0 0 0 0
moc




4 | Xay dung, | 0 0 0 0 0 0
stra chira nho

5 Chi khac 900 900 0 827,459 |827,459 |0
Téng cong 5850 5850 0 5777,459 | 5777,459 | 0

6. Thoi gian thwe hién theo Hop dong: 36 thang

Bit dau: thang 7 nam 2015

Két thiic: thang 7 ndm 2018

Thoi gian thyc hién theo vin ban diéu chinh cia co quan c6 thaim quyén: 48 thang
(tir thang 7 nim 2015 dén thang 7 nam 2019), theo quyét dinh sé 1805/QD-BKHCN vé
viéc gia han thoi gian thyc hién dé tai doc 1ap cip qudc gia ma sé6 DPTPL.CN-05/15.

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

So Ho va tén Chirc danh khoa Co quan cong tac
TT hoc, hoc vi

1 Nong Van Hai PGS. TS Vién Nghién ctru hé gen
2 Nguyén Thuy Duong TS Vién Nghién ctru hé gen
3 Nguyén Hai Ha TS Vién Nghién ctu hé gen
4 Nguyén Ping Ton TS Vién Nghién ctru hé gen
5 Nguyén Huy Hoang PGS. TS Vién Nghién ctru hé gen
6 Huynh Thi Thu Hu¢ TS Vién Nghién ctru hé gen
7 Kim Thi Phuong Oanh TS Vién Nghién ctru hé gen
8 Nguyén Duy Bic PGS. TS. BS Hoc vién Quan y

9 Vo Thi Bich Thuy TS Vién Nghién ctru hé gen
10 | Luong Chi Mai PGS. TS Vién Cong ngh¢ thong tin

Danh sach céc thanh vién tham gia duoc can ctr dua trén quyét dinh s6 12/QD-NCHG vé

viéc thay dbi thanh vién tham gia dé tai ngay 04 thang 02 nam 2015.

8. To chirc phdi hop thuwe hién dé tai, dy an:




S6 Tén t6 chirc ding Tén t6 chirc da Noi dung tham | San phim chi yéu dat
TT ky theo Thuyét tham gia thyuc hién gia chii yéu dwgc
minh
1 Vién Cong nghé Vién Cong nghé | Tham gia thuc hi€én | Module thu thap di
thong tin, Vién Han | thong tin, Vién Han | nd1 dung 6 trong | li¢u vé hé gen nguoi va
lam Khoa hoc va lam khoa hoc va | thuyét minh détai | hé gen ty thé cia cic
Cong ngh¢ Viét cong nghé Viét Nam dan toc trén thé gii da
Nam cong bb.
2 Hoc vién Quan vy, Hoc vién Quan vy, | Tham gia thyc hién | B hd so bénh an 10 ca
B6 qudc phong B6 qudc phong ndi dung 1 va noi | thé thudc 3 gia dinh
dung 3 trong thuyét | nguoi Viét Nam.
minh dé tai
3 Vién dan toc hoc, Vién dan toc hoc, | Tham gia thuc hién | Bao cao té)ng hop 609
Vién Han 1am Khoa | Vién Han lam Khoa | nd1 dung 3 trong | ca thé thuoc 17 dan toc
hoc va Xa hoi Viét | hoc va X& hoi Viét | thuyét minh dé tai
Nam Nam
4 Vién Nhan chung Vién Nhan chung | Tham gia thuc hién Két qua kiém tra chéo

hoc tién hoa Max
Planck

hoc tién hoa Max
Planck

trinh tu hoan chinh 3 ca
thé va bo dir lidu vé da
hinh NST Y cua 50 ca
thé

noi dung 5 trong
thuyét minh dé tai

9. Tinh hinh t6 chirc, tham gia hdi thao hdi nghi

TT Theo ké hoach Thuec té dat dwoc
(N6i dung, thoi gian va dia diém) (Ni dung, thoi gian va dia diém)
1 | Héi nghi qudc té vé nghién ciru hé gen - tir | Hi nghi qudc té vé nghién ciru hé gen -

khoa hoc co ban dén ing dung
Thoi gian: Ngay 22 thang 9 nam 2017
Pia diém: Vién Han 1am Khoa hocva Cong

nghé Viét Nam, 18 Hoang Quéc Viét, Ha Noi

tir khoa hoc co ban dén wng dung

Thoi gian: Ngay 22 thang 9 nam 2017

Pia diém: Vién Han 1am Khoa hocva Cong
nghé Viét Nam, 18 Hoang Quéc Viét, Ha
Noi1




“The 1* AsiaEvo Conference” “The 1* AsiaEvo Conference”

Thot gian: Ngay 18-20 thang 4 nam 2018 Thot gian: Ngay 18-20 thang 4 nam 2018
Dia diém: Thanh phé Thim Quyén, Trung Dia diém: Thanh ph Thim Quyén, Trung
Quéc Quéc




II. Noi dung tw danh gia vé két qua thywc hién nhiém vu:

1. V& san pham khoa hoc:

1.1. Danh muc sin phim da hoan thanh:

a) San phim Khoa hoc va Cong nghé chinh:

- San pham dang I: Mau (model, maket); San pham (13 hang hoéa, c6 thé duoc tiéu thu
trén thi trudng); Vat lidu; Thiét bi, may moc; Day chuyén cong nghé; Gidng cay trong;

gidng vat nudi va céc loai khac.

TT | Tén san pham So lwong Khdi lwong Chit lwgng
Xuit | Dat | Khong | Xuat | Pat | Khong | Xuat | Dat | Khong
sac dat sac dat sac dat

1 |B§ hd so bénh X X X

an cua 10 cé thé
thugc 03 gia
dinh

2 | Ngan hang mau | x X X
DNA «cua 10
dan toc nguoil
Viét Nam

- San pham dang II: Nguyén 1y img dung; Phuong phap; Tiéu chuan; Quy pham; Phan
mém may tinh; Ban v& thiét ké; Quy trinh cong ngh¢; So dd, ban do; S6 liéu, co s& dir
lidu; Bao céo phan tich; Tai lidu du bao (phuong phép, quy trinh, mé hinh...); Dé an, quy
hoach; Luan chung kinh té - k¥ thuat, Bdo c4o nghién ctru kha thi va cac san phém khéc.

TT | Tén sian pham So lwong Khoi lwong Chit lwong
Xuat | Pat | Khong | Xuat | Dat | Khong | Xuat | Dat | Khong
sac dat sac dat sac dat

3 | Trinh tu hoan X X X

chinh hé gen cua
10 ca thé (1a cac
thanh vién cua
03 gia dinh), lya
chon duoc
“trinh tu chuan”
dau tién cho
nguoi Viét

4 | Cac SNP cua hé | x X X




gen ty thé cua
>300 ca thé
thudc 10 dan toc
(05 nhom ngon
ngtr)

Cac SNP cua
vung khong tai
t6 hop trén
nhidm sic thé Y
ctia >300 c thé
thudc 10 dan toc
(05 nhém ngodn
ngir)

Phuong  phap
gidi trinh ty va
phan tich toan
bo hé gen ty thé

Phuong  phap
gidi trinh ty va
phan tich toan
bd hé gen nguoi

- San pham dang I11: Bai bao; sach chuyén khao va san pham khac

TT

Tén san

S6 lwong

Khoi lwong

Chit lwong

phim

Xuéat

sac

bat

Khong
dat

Xuét Dat
sac

Khong
dat

Xuét bat
sac

San phim ding ky

1

Bai bao

02 — 03
bai  bao
dugc dang
trén  cac
tap chi
quéc té ¢o
uy tin)

San phim khong ding ky

2

Bai bao | x

Khong
dat




trén
chi
quoc gia

dang
tap

3

Hoi nghi X

b) Két qua tham gia dao tao sau dai hoc:

TT

Tén san pham S6 lwong

Khdi lwong

Chit lwgng

Xuét bat

sac

Khong
dat

Xuét Dat

sac

Khong
dat

Xuat

sac

bat | Khong

dat

Thac si (1-2) X

Tién si (tham | x
gia dao tao 1
TS)

¢) San pham dy kién ding ky bao h§ quyén sé hiru cong nghiép, quyén doi véi giong

ciy trong:

TT | Tén san phim S6 lwong Khoi lwong Chit lwong
Xuat | Dat | Khong | Xuat | Dat | Khong | Xuat | Pat | Khong
sac dat sac dat sac dat
1 |01 giar phap X X X
hiru ich (duoc
chap nhan don)
vé quy trinh
phat hién da
hinh  nucleotit
don trén nhiém
saic the 'Y ¢
nguoi
1.2. Danh muc san pham khoa hoc dy kién rng dung, chuyén giao (néu cé):
TT Tén san phim Thoi gian du | Co quan dw Ghi chu
kién &ng dung kién &ng
dung
1 | Phuong phap giai trinh tw va

phan tich toan bg hé gen nguoi
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2 | Phuong phap giai trinh ty va
phan tich toan bo hé gen ty thé

3 | Quy trinh phat hién da hinh
nucleotit don trén nhiém sac thé
Y & nguoi

2. V& nhirng déng gép méi cia nhiém vu:

- Dé tai dd giai ma va phan tich duoc 10 c4 thé ngudi Viét Nam voi do bao phu
30X cao nhét tr trudce t6i nay, do do dir liéu co chét luong va do tin cdy cao cé thé st

dung lam co s¢ dir liéu tham chiéu hé gen nguoi Viét Nam.

- Dé tai d3 giai ma va phan tich duoc toan bd hé gen ty thé cua 609 cé thé thudc 17
dan toc Viét Nam, tir d6 xay dung duogc co s dir licu gém 1158 da hinh nucleotide don
trén hé gen ty thé 1am co so cho cac nghién ctru di truyén quan thé va di truyén bénh hoc
do gen ty thé tiép theo. Ngoai ra, dé tai phat hién dwgc 111 dong nhanh méi 1a vao
khoang 2,5 dén 3 nghin nim trudc tring véi cac bang ching khao ¢b hoc di chi ra nén
vin hoa Péng Son dugc md rong khip Viét Nam cing v6i vin minh lia nudc vao

khoang thoi gian tuwong tu 2,6 nghin nam trudc.

- Pé tai d3 xac dinh dugc 57 da hinh nucleotide don trén nhiém sic thé Y cta 600
c4 thé thudc 17 dan toc 1am co s& dir liéu cho cac nghién ciru di truyén quan thé va di
truyén bénh hoc do gen trén nhiém sic thé Y.
3. Vé hiéu qua ciia nhiém vu:
3.1. Hiéu qua kinh té

Phat trién cac phuong phap va liéu phap diéu tri nhu liéu phap y hoc tai tao va té
bao gbc, liéu phap gen, cac loai thubc chong thai ghép trong ghép mé/ co quan, phat trién
cac loai thudc diéu tri hiéu qua hon.
3.2. Hiéu qua xa hoi

Khi c6 trinh ty chuan ctia nguoi Viét Nam, cac nghién ciru tiép theo sé 1a giai trinh
tur cac ca thé méc bénh truyén nhidm, ung thu, di truyén... Ttr d6 tim ra sy khac biét vé
mat h¢ gen gilta nguoi thuong va nguoi bi bénh. Nghién clru sy da dang hé gen cua cac

nhom dan toc khac nhau hién dang sinh séng trén 1anh tho Viét Nam. Trén co s& sy khac
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biét vé hé gen gilta nguoi thuong va nguoi bénh, gitra cac ca thé thudc cac dan tdc khac

nhau, c6 thé tim ra céc chi thi sinh hoc dé chan doan bénh dugc hiéu qua hon.
I1I1. Tu danh gia, xép loai két qua thwe hién nhiém vu
1. V@ tién d¢ thwe hién:(d@dnh ddu Vvdo 6 twong ung):
- Nép ho so diing han
- Nép chdm tir trén 30 ngdy dén 06 thing

O KX

- Nép hé so cham trén 06 thang

2. Vé két qua thwe hién nhiém vu:

- Xudt sdc X
- Dat D
- Khong dat []

Giai thich ly do: Dé tai di tién hanh bam sat cac muyc tiéu va thyc hién diy du noi dung
nhu ding ky trong thuyét minh dé tai va hop dong thuc hién dé tai khoa hoc va cong
nghé. Ngoai ra, dé tai da thuc hién vuot muc vé sb lugng, khdi luong hodc chét luong cac

san pham dang ky trong thuyét minh, cu thé Ia:

S6 lwong Chit lwong
TT | Tén san phim Thuyét Thuc té Xuét | Dat Giai trinh
minh sac
San phim dang I
1 [Bo ho so bénh|10bd hoso | Pat X Sb luong ho so bénh

4n cua 10 ca thé
thuoc 03 gia
dinh

an dat yéu cdu tuy
nhién chit luong hd
so bénh rat tot. Cac
xét nghiém kiém tra
sac khoé duoc thuc
hién chi tiét, diy du
bao gdom: 11 chi sb
lam sang, 26 chi s6
can lam sang. Ngoai
ra, chung t61 con thuc
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hién karyotyping dé
danh gid bat thuong
nhiém séc thé

2 [ Ngan hang mau | 300 mau | 609  mau | x Vuot s6 lugng dan
DNA cua 10 dan | DNA  cua | DNA cua toc yeu cAu va vuot
toc ngudi Viét | cac ca thé | cac ca thé gép doi s6 lwong mau
Nam thugc 10 | thuoc 17 DNA. DNA c¢6 nong

dan toc dan toc dd cao va chat luong
t6t.
San phim dang II
. S6 lwong Chit lwong

T | e | Thw@ | Theod | Xult| Dat | Gii trin

minh sac

3 | Trinh tu hoan | Dt liéu vé | Pat X Pat vé s6 luong
chinh hé gen | trinh tu cua nhung chit luong
cta 10 c4 the | 10 ca thé 1a vuot mirc. Dit liéu
(1a cac thanh | thanh vién trinh ty c6 dJ tin cay
vien cua 03 |cua 3 gia cao voi do bao phu
gia dinh), lya | dinh trung binh 32X (cao
chon  duoc nhét tir trude dén nay
“trinh tu so v&i cac nghién clru
chuan”  dau khac vé hé gen ngudi
tién cho Viét Nam chi thuc
nguol Viét hién vé1 d§ bao phu

4X - 17X)

4 Cac SNP cua | Két qua vé | Két qua chi|x Vuot mic ca vé so
hé gen ty thé | cic da hinh | tiét cac da lwong va chit luong.
cua >300 ca |h¢ gen ty|hinh h¢ gen ba xac dinh dugc toan
thé thudc 10 | thé cua 300 [ty thé cua bd SNP trén hé gen ty
dan toc (05 | ca thé thudc | 609 ca thé thé cia 609 ca thé
nhém ngoéon | 10 dan toc | thudoc 17 dan thuoc 17 dan toc.
ngir) (5 nhom | toc (5 nhém Ngoai ra thuc hién

ngdn nglr) | ngdn ngit) dugc nhiéu phan tich
vé cac da hinh nay
cling nhu xé&c dinh
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duoc cac nhom don
boi ty thé cua 609 ca
thé nay

5 Cac SNP cua
vung khong
tai to hop trén
nhiém sic thé
Y cua >300
ca thé thudc
10 dan tdc
(05 nhém
ngon ngir)

Két qua veé
cac SNP
vung khong
tai to6 hop
tréen NST Y
cua 300 ca
thé thude 10
dan toc (5
nhém ngon
ngtr)

Két qua vé
cac SNP
vung khong
tai to hop
tréen NST Y
cua 600 ca
thé thuoc 17
dan toc (5
nhém ngdn
ngtr)

Vuot mic ca vé so
lwong va chit luong.
ba xac dinh duoc 57
SNP trén NST Y cua
600 c4 thé thudc 17
dan toc. Ngoai ra thuc
hién duogc nhiéu phan
tich v& cac da hinh
nay cling nhu xac dinh
duoc cac nhom don
bodi NSTY cua cac thé
nay

6 Phuong phéap | Phuong Pat Phuong phap duogc tdi
gial trinh tu | phap  giai uu hod va co do tin
va phan tich | trinh tu toan cdy cao trong viéc dua
toan bd hé|bd va phan ra két qua
gen ty thé tich hé gen

ty thé

7 Phuong phap | Phuong Dat Phuong phéap da duoc
gial trinh tu | phap  giai kiém tra vé mat chat
va phan tich | trinh tu toan lwong phat hién bién
toan bo hé |bo va phan thé bang giai trinh ty
gen nguoi tich h¢ gen Sanger. Két qua nhan

nguoi dugc tu viéc st dung
phuong phap nay
hoan toan giéng véi
két qua kiém dinh
San pham dang III
8 Bai bao dugc |2 -3 2 Pat yéu cau vé so
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dang trén cac
tap chi quodc
té co uy tin

luong nhung chat
luong cao. Hai bai bao
dugc dang trén hai tap
chi SCI Ql 1la
Scientific Reports (IF
2018:  4.011) va
European Journal of
Human Genetics (IF
2018: 3.650)

9 Bai bdo dang Vuot mirc cong bo
trén tap chi thém 3 cong trinh trén
quéc gia céc tap chi uy tin qudc

gia

10 | HO1 nghi Vuot muc tham gia

bao cao tai 2 hoi nghi
quoc té to chuc tai
Vi¢t Nam va Trung
Quéc

12 | Tién si (tham Vuot muc tham gia
gia dao tao) dao tao 01 tién si

13 | Giai  phap Pat chi tiéu so lugng

hiru ich (duoc
chap nhan
don)

chat luong tot. Giai
phap hitru ich duoc
chap nhan don va c6
trién vong dugc bdo
ho
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Cam doan ndi dung cua Bdo cdo la trung thuc; Chu nhi€ém va cac thanh vién tham

gia thyc hién nhiém vy khong st dung két qua nghién ctru ctia nguoi khac trai voil quy

dinh cua phap luat.
CHU NHIEM NHIEM VU THU TRUONG
(Hoc ham, hoc vi, Ho, tén va chit ky) TO CHU'C CHU TRIi NHIEM VU

(Ho, tén, chit ky va déng dau)
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