Loi tua

Khoa hoc ngay cang mang tinh lién nganh, va sinh hoc dang tré thanh mot nhanh 16n cua
khoa hoc dir liéu hién dai. Chi trong khoang hai muci nam tré lai day, ky thuédt sinh hoc da
phat trién véi toc d6 chua ting thay, v6i nhiéu cong nghé thong lugng cao (high-throughput
technologies) cho phép doc théng tin phan tit & quy mo 16n. Vi du dién hinh 1a chi phi giai
trinh tu mot hé gen ngudi da gidm tir hang tram triéu do la xudéng con vai tram do la. Ciing
v6i lugng di liéu dd, ranh gidi gitta cadc nganh hoc cling ngay cang md di. Mot ludn van thac
si nganh sinh hoc ngay nay c6 thé chita nhiéu dong lénh hon s6 lan thao tac pipet, trong khi
cau hoi nghién ctu chinh ctia mot luan 4n khoa hoc méy tinh nhiéu khi khong con don thuan
la mét thudt todn, ma la mot cdu hoi sinh hoc. Cau hoi “phan tich dt liéu nay ra sao” gic
xuat hién ¢ gan nhu moi phong thi nghiém, tit nghién ctu y sinh dén chon gidéng vat nudi, va
cau tra 16i thuong can dén nhitng ngudi hiéu duge ca hai phia.

Tuy vay, du budc vao linh vuc nay tu phia nao, khodng cich thudng 16n hon ngudsi ta
tudng. Mot sinh vién sinh hoc thudng cé kién thitc sinh hoc phan tit rdt viing, nhung cling
ltc phai lam quen vé6i dong lénh Linux, nhiéu thuat ngit khoa hoc mdy tinh xa la, cdc khéi
niém théng ké chua ting hoc k¥, vo sé cong cu phan mém, va nhitng bai béo tiéng Anh day
dic thuat ngit. Ngude lai, mot ngusi dén tir khoa hoc may tinh, toan hay théng ké c6 thé
viét code va xdy dung mo hinh rat tot, nhung lai phai hoc cling lic mét hé théng khai niém
sinh hoc d6 s6, va quan trong hon, phai hiéu dit liéu dugc tao ra trong phong thi nghiém nhu
thé nao, mang nhitng sai léch va gidi han gi, trude khi c6 thé dit ra mot cau hoi c6 ¥ nghia
sinh hoc. M&i manh kién thitc déu c6 tai liéu riéng, nhung hiém c6 tai liéu nao cho thiy cac
manh ay ghép lai véi nhau nhu thé nao.

Cudn sich nay dude viét v6i mong mudn cung cap cho ban doc dén tit nhiéu nén tang
khéc nhau, tit sinh hoc, cong nghé sinh hoc, y sinh, néng nghiép dén khoa hoc méy tinh, toan
va théng ké, mot diém xuit phit chung dé bit dau nghién cttu hé gen hoc tinh todn. Sach
di qua lich st phét trién ctia hé gen hoc, tit nhitng thi nghiém dau tién xac dinh vat chat
di truyen dén khi giai trinh tu tré thanh mot cong nghé théng luong cao, cach linh vuc nay
dan trg thanh mot nganh cta dit liéu 16n, va cach cdc chuyén nganh tinh todn nhu théng keé,
thuat toan, hoc may va tinh toan hiéu nang cao dugc tich hgp vao sinh hoc, gitp ciac nha
khoa hoc rit ra nhitng hiéu biét méi tir dit liéu.

Go6c nhin cua tac gia

Moi thit bt ngudn tir mot su sdp dit ngoai du tinh ctia dinh ménh, khi tdc gid bat dau ti
Khoa Sinh hoc, Truong Pai hoc Khoa hoc Ty nhién, PHQG-HCM. Sau d6, tac gid hoc thac
st sinh hoc phén tt thye vat tai Pai hoc Tel Aviv (Israel), thuc tdp ludn van tai Khoa Dich
té hoc va Théng ké Y sinh, Vién Karolinska (Thuy Dién), lam tin sinh hoc tai Vién Nghién
cttu Dit lidu 16n Vingroup véi cac dut 4n hé gen ngudi Viét, roi lam tién si tin sinh hoc tai
Dai hoc Khoa hoc Su séng Na Uy vé regulatory genomics trén c4 hoi Dai TAy Duong va cic
loai vat nudi, song song véi thac si khoa hoc dit liéu tai Dai hoc Texas & Austin. Hién tai, tac
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gid dang lam viéc tai Khoa Y, Pai hoc Oslo, nghién citu di truyén hoc théng ké ctia céc tinh
trang phtic tap va réi loan tAm than.

Nhitng cong viéc d6 dua tac gid qua rat nhicu loai dit lidu, tit SNP array, short read dén
long read, tit transcriptome dén epigenome, vi qua nhiéu 16p phuong phép, tit phat trién
thuat todn, xay dung pipeline dén di truyén hoc théng ké va deep learning. Tac giad khong
viét cudn sich nay tit vi tri cia modt nha nghién cttu ldu ndm nhin lai cd su nghiép dai, thay
vao d6, tac gid viét tir vi tri clia mot ngudi van con nhé khé ré cdm gidc clia ngudi méi bat
dau, khi phai tu ghép ndi kién thiic tit sinh hoc, khoa hoc may tinh va théng ké, ba nganh
véi ba ngdn ngtt, ba cach tu duy va ba cdch dat cAu héi khac nhau.

Nhin lai, diéu tdc gid can nhit khi méi bit dau khong phai 13 mot cudn sich giai thich
that sdu ting thuit todn, hay giai thich qua ky vé sinh hoc. Diéu téc gid can lic dé 1a mot
biic tranh tdng quan vé nhitg gi ngudi méi bat dau sdp phai lam, va mot chiat dong luc dé
bat dau. D6 cling 1a diéu ma cudn sich ndy mubn mang dén cho ban doc.

Mot chiit ngoai 1€, cach tiép cdn nay ciing chinh 1a céch tac gia dén véi khoa hoc tinh
toan. Con nhé ngay ay, khi dang & sa mac Arava (mot ving héo ldnh & mién nam Israel),
tac gid tinh ¢ thiy quang cdo khéa hoc vé Al Elements of AI' ctia Pai hoc Helsinki trén
fanpage ctia Dai stt quan Phan Lan. V&i sut to mo ctia mot sinh vién tré, tac gid ding ky theo
hoc. May mén 14 khéa hoc khéng qua khé dé hoan thanh, nhung di dé nhen nhém mot chit
dam mé, va khong lau sau d6, tac gid bat dau véi tin sinh hoc!

Muc dich va pham vi

Muc dich ctia cudn sich 1a gitip ban doc, dit xuat phét tit sinh hoc hay tit cdc nganh tinh
toan, c6 kién thitc rong va cai nhin toan canh vé hé gen hoc tinh toan, dé c6 thé nhanh chéng
bat dau tham gia nghién citu khoa hoc. Pé lam duge diéu d6, tac gia chadp nhan mot su danh
d6i ¢6 chii ¥, @6 1a uwu tién chiéu réong hon chiéu sau. Nhiéu chtmg minh todn hoc, chi tiét ki
thuét va tham sb clia ting cong cu da duge luge bét. Thay vao dé, cudn sich tap trung vao
hai didu. Tht nhat 13 nhitg gi ban sé gip hing ngay, nhu lam viéc v6i Linux, giao tiép véi
may tinh qua dong lénh, su hoai nghi ctia mot nha thdng ké hay tinh than téi wu héa cla
mot ngudi lam khoa hoc tinh todn. Th hai la dong luc nghién cttu, titc la vi sao mot phuong
phép ra doi, né giai quyét van deé gi, va gi6i han ctia né nam & dau. Coéng cu phan mém thay
déi ting ndm, nhung cau hoéi khoa hoc va nguyén 1y phia sau thi bén vitng hon nhiéu. Hiéu
duge dong luc, ban sé tu tim duge céng cu phit hgp, ké cd nhitng céng cu chua ra doi khi
cubn sach nay duge viét.

Vé céch tiép can, cudn sach duge t6 chitc quanh mét ¥ don gian. Moi thtt déu bat dau ti
mot thuc té khong may vui vé 1a dit liéu luén c6 nhidu (noise), va khoéng cé cong nghé nio
hoan hdo. M6i gidi han clia cong nghé lai sinh ra mot bai todn tinh toan, va thach thic doé
ciing 1 co hoi dé chiing ta lam t6t hon. SNP array ré nhung chi do duge nhitng vi trf da chon
trude, nén can imputation. Short read khong nhin thiy tron ven céc ving lip va structural
variant, nén can thuit toan va mé hinh dé suy ra nhimg gi khéng do truc tiép duge. Dit liéu
nao ciing c6 16i va nhidu, nén can dinh luong bat dinh va kiém soat false positive. Khi da
hiéu di liéu duge tao ra nhu thé nio va giéi han ctia né nam & dau, Iy do phai hoc théng ké,
thuat toan va 1ap trinh sé trd nén hién nhién. Vi vy, cubén sach bat dau tir dit liéu, roi méi
dén cac phuong phap.

Vé pham vi, cudn sach tap trung vao hé gen hoc tinh toan (computational genomics). Céc
chii dé dugce dé cap chii yéu lién quan dén dit lieu DNA va RNA tit cdc cong nghé gidi trinh
tu, cac analysis pipeline tit dit liéu tho dén phan tich & quy méd quan thé, cing véi ha tang
tinh todn can thiét dé lam viéc véi dit liéu 16n. Pay 1a nhitng chii dé ma téc gia da c6 trai
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nghiém nghién cttu thuc su, hodc di tu tin dé trinh bay. Nhitng chi dé nhu ciu tric protein,
thiét ké thudc hay céc co s dit liéu protein nam ngoai pham vi ciia sich; ban doc quan tam
c6 thé tim dén céc gido trinh tin sinh hoc téng quat.

Vé cac con sb trong sach, nhitng s6 liéu nhu kich thudc hé gen, s6 gen hay ti 1é trinh tu
khong ma héa déu 1a ude tinh, va da dude lam tron dé dé& nhé thay vi chinh xac tuyét déi.
Bén than céc wéc tinh nay ciing thay doi theo thoi gian, khi cong nghé giai trinh tu, hé gen
tham chiéu va thuat toan phan tich dugc cai tién; s6 gen ma héa protein ¢ ngudi 14 mot vi
du dién hinh, da dugce diéu chinh nhiéu lan qua ting giai doan nghién ctu. Pay khong phai
14 khiém khuyét ctia sadch, ma phan d4nh ding ban chat ctia khoa hoc dit liéu, trong dé moi
con s6 déu 13 két qua ctia mot phép do va mdt mé hinh, nén ludn c¢é thé duge cap nhat. No6i
céch khéc, d6 1a mot feature, khong phéi mot bug.

Cach doc cudn sach

Khéng c6 cach doc nao 1a ding duy nhat, vi thit tu cdc chuong chi phdn 4nh gbc nhin cé
nhéan ciia tac gia vé mot con dudng hop 1y dé budce vao linh vuce nay, titc 13 hiéu dit liéu trude,
roi dén théng ké, cong cu va cdc phuong phap phan tich. Ban thiy phan nao can cho minh
thi ¢ doc trude, phan nao da quen thi ct manh dan bé qua.

Vé thuét ngit, tdc gid giit nguyén tiéng Anh cho nhitng tit ma giéi nghién citu diing hing
ngay, nhu central dogma, read, alignment hay variant calling. Pon gidn vi sém mudn gi ban
ciing sé doc bai béo, tai liéu phan mém va trao déi véi dong nghiép qubc té bang chinh nhiing
t nay; Viét héa guong ép chi thém mot bude “dich nguce” trong dau. Nhitng khai niém da
quen thuoc nhu hé gen, phién ma hay dich méa thi van giit tiéng Viét, va cudi moi chuong cé
bang thuét ngit dé tra ctu.

Mot 15i cudi

Hé gen hoc tinh toan thay déi rdt nhanh, vi viy chic chan sé cé nhiéu phan ctia cudn sich
tré nén 16i thoi, va sai sét 1a diéu khé tranh khoi. Moi gép v tit dong nghiép va ban doc déu
dugc tran trong, va sé gitip nhitng lan tai ban sau tét hon. Néu sau khi doc xong, ban cé
thé mdé mot bai bao vé sinh hoc tinh toan, hiéu dude ngudi ta dang lam gi va vi sao ho lam
vay, roi tu tin bit tay vao du 4n nghién ctu dau tién ciia minh, thi cudn sdch da hoan thanh
nhiém vu.

Cuon sdch nay xin dude danh dé tudng nhd cé Luu Thi Thanh Ti.
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