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m CHi SO NGUY CO TY KY: 7.5/10
m DANH GIA NGUY CO: Nguy co tu ky 1a 2.01x.
m 3123 bién thé lién quan dén R&i loan phé Tu ky da dugc tim thay trong bd gen ca nhan. Trong s6 do la:
¢ 0 bién thé bdo vé e 0 bién thé& gay bénh e 13 bién thé bat Igi
Gen Vi tri Gia tri Tac dong Trang thai Anh huéng
CNTNAP2 146792514 AT Trung C6 thé ¢ nguy ca cao bj tu ky do sy
NM_014141.6(CNTNAP2):.c  binh thay ddi trong gen phat trién hé than
.208+18133 kinh
ARID1B 157347549  CC Trung C6 thé bj suy giam tri tué nhe, lién
NC_000006.12:2.1573475  binh quan dén dot bién bat lgi trén gen
49 ARID1B
CYFIP1 22896157 cc Trung Tang nguy ca cd do giac do mot gen
NC_000015.10:2.2289615  binh lién quan dén bénh tam than phan
7 liét
LINCO1104 48968728 TG Cao C6 thé gdp kho khan trong giao ti€p
NC_000014.9:2.48968728 xa hoi, lién quan dén moét dot bién
lam tang nguy co tu ky
WNT2 117279924 AA Cao Khé néi ra mdt cdu hoan chinh c6 thé
NC_000007.14:g.1172799 do lién quan dén tu ky
24

DE xem danh sdch day dd cia bién thé lién quan dén ASD (R6i loan phd tu ky), hdy tdi iing dung di ddng Genetica tir App Store hodc Google Play.
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pOT BIEN GAY BENH

® AM TINH: Khong tim thay dot bién gay bénh trong b gen.

LUU Y: Khéng c6 dot bién gy bénh khong loai trir hoan toan kha nang méc tu ky. Nhitng yéu t6 khac, bao gom yéu t& moi
trudng va cac bién thé khong gay bénh, van c6 thé dnh hudng dén nguy co mac tu ky.
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KHUYEN NGHI

* Gen CNTNAP2 ma hoa mét loai protein dong vai tro trong su phat trién clia hé than kinh. Kiéu gen nay clia con ban lam tang
cao nguy co mac tu ky.

- Gen CNTNAP2 mé hoéa cho protein lién quan dén viéc phat trién hé than kinh ctia con ban. Cu thé, gen nay anh hudng
dén cach cac té bao than kinh tu t6 chire, dan tin hiéu va tuong tac vdi cac té bao ho trg. Con ban c6 mét sy thay déi bat
lgi trong gen nay lam tang cao nguy co mac tu ky. Tuy nhién, mang dét bién bat Igi nay khéng c6 nghia la con ban bi ty
ky.

- Trong trudng hgp ban mudn biét vé cac liéu phap can thiép danh cho tré tu ky. Cac phuong phap can thiép cé thé thay
déi tuy theo do tudi, diém manh va diém yéu cla tirng tré. Vi du, can thiép cho tré mai biét di vai liéu phap chdn doan
ASD gan day cé thé bao gbm cac phuong phap tac déng dén hanh vi va phat trién (ti€p can cad nhan hodac trong tiép can
toan dién), khi bé c6 tién trién tét s& dan tham gia vao chuong trinh mam non chuyén biét hoac thong thudng. Bai vai
tré 1&n hon, liéu phap can thiép c6 nhiéu kha nang dugc thuc hién trong moi truong gido duc, véi su tich hgp cac liéu
phap hanh vi va phat trién dé thic ddy phat trién k§ nang.

e Con ban c6 mét dot bién di truyén gan gen ARID1B. Dot bién nay lién quan dén suy gidm tri tué nhe (mild mental
impairment, goi tdt MMI). Tuy nhién, ngudi mac MMI c6 thé séng tu 1ap va co viéc lam vai sy gilip dd tir cong nghé hién dai.

- Gen ARID1B lién quan dén tri théng minh do cach n6 anh hudng 1&n thé chai. Thé chai la mét cau tric ndo co6 chirc
nang két ndi ndo trai va ndo phai, cho phép giao tiép chinh xac gitra hai nira ndo. Albert Einstein, mot nha vat ly hoc thién
tai, c6 mot thé chai Ién hon binh thudng.

- Con ban mang mét dét bién gan gen ARID1B lién quan dén suy gidm tri tué nhe. Tuy nhién, nghién c(ru chung cho thay
- trong nhifng thap ky qua - chi s6 théng minh binh quan clia ngudi chau A d4 tdng 1én va nhinh hon nhigu nhém khac.
Do d6, chi v&i mot minh ban két qua di truyén nay khéng c6 nghia con ban mac mot dang thi€u nang tri tué. Cach duy
nhét dé biét chac chan veé tri tué con ban la dé bé dugc danh gia chuyén moén bdi moét doi ngd chuyén gia, bao gom ca
bac s§ nhi hoac bac sy tdm ly néu can.

- Sy phat trién vugt tréi clia cdng nghé co thé gitp ich cho nhirng ngudi bi suy gidm phat trién tri tué nhe. Cha me cla
nhitng dira tré bi anh hudng nén danh nhiéu thadi gian hon dé€ chuan bi cho con cac ky nang can thiét dé bat kip vai
nhitng d6i mé&i clia cong nghé. D€ trang bi cho chiing nhitng kj nang nay, phu huynh thudng dang ky cho con minh tham
gia cac chuong trinh dac biét, c6 thé bao gdom su hi€u biét vé cong nghé va cach dé kién tri d6i mat véi nhimng thir thach
mdi.

e Con ban mang mét dot bién trén gen phat trién va duy tri hoat déng nao bo. Gen nay lam tang nguy co bénh tdm than phan
liét. Do d6, tré c6 thé dé gap o giac.
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- Gen CYFIP1 ¢6 chirc nang phat trién va duy tri hoat déng ndo bd. Protein dugc ma hoa sé tuong tac véi cac protein khac
gay anh hudng 1én cach no-ron (t€ bao ndo) phat trién phan phu, con goi la sgi truc va sgi nhanh. Hai thanh phan nay
déng vai tro quan trong cho viéc giao ti€p hiéu qua gilra cac no-ron. Bang mét cach tuong tu, gen nay cing anh hudng
I&n sy duy tri cac phan phu néi trén qua thaoi gian. Cac nha khoa hoc tin rang gen clia mét ngudi va nhitng khac biét vé
cu truc, chirc nang, hay giao tiép hda hoc clia ndo cé thé anh hudng I&n nguy co moét ngudi mac tdm than phan liét.

- Bénh tadm than phan liét la mét tinh trang roi loan tam than nghiém trong va lam té liét cdch mot ngudi suy nght, cdm
nhan, hanh déng va tuong tac véi ngudi khac. Tré em mac bénh sé gap kho khan phan tach thuec tai khdi do giac. Thém
vao do, tré con cé thé bj hoang tudng, khé suy nghi 1an tap trung, va thiéu ddng luc. Trong quan thé chau A, cac triéu
ching cu thé con gdbm nhin thay Phat T8, va mang niém tin rang ban than dang bi té tién &m do nhirng 16i lam trong qua
khir cdia gia dinh.

- Tré mang mot dét bién trong gen CYFIP1 ¢é lién quan dén lam tang nguy ca bj tdm than phan liét. Biéu nay cé phaila
tré chdc chan bj tdm than phan liét? Cau tra |di 13 KHONG. Cac nghién clru thuc té da cho thdy day 1a mot réi loan than
kinh rat phurc tap, chiu anh hudng cla nhiéu yéu té moi truong xung quanh. Vi du nhu cach tré duge nudi day trong gia
dinh.

- Tré co triéu chirng tdm than phan liét nén gap bac sy ngay lap tirc d€ dugc chan doan va diéu tri chinh xac. Mot phuong
phap diéu tri roi loan nay la dung thuéc chéng loan than, gilp gidm cac triéu chirng nhu do giac, roi loan hoang tudng va
suy nght bat thudng. Tuy thudng kém theo tac dung phu, nhung viéc dirng thudc bat chot c6 thé khién triéu chirng bénh
thém nang. Do d6 bénh nhan dugc khuyén phai tuan thd nghiém ngat 16i khuyén tir bac s§.

e Con ban mang mot dot bién gen lién quan dén tang nguy co mac chirng réi loan phé tu ky (ASD). Tré mac ching réi loan nay
thuong gap kho khan trong giao ti€p xa hoi.

- Phan tich cQa chdng t6i cho thdy mot dot bién dac biét trong DNA clia con ban cé thé lam tang nguy cg mac ching réi
loan phé tu ky (ASD). ASD dé cap dén mdt nhom cac réi loan phat trién phurc tap, bat dau tir thdi tho §u va kéo dai trong
sudt cudc doi. & mot s6 tré, cac triéu chimg cda réi loan nay cé thé cai thién khi chiing 16n 1én.

- Tré mac ASD thudng phat trién theo ban nang va cé xu hudng tuan theo théi quen rat nghiém ngat. Sy thay déi trong
théi quen hang ngay clia tré — chang han nhu di &n & hang quan thay vi an & nha — c6 thé khién tré vo cung dau khé.
Tré thudng phai vat 16n dé thich nghi vdi su thay d6i, trd nén chan chudng hoac c6 nhimng “con bung né su tlrc gian”.

- D8i vGi nhirng tré gap khé khan trong giao ti€p xa hoi, co thé can thiép hiéu qua bang phuong phap Phan tich Hanh vi.
Nhin chung, su can thiép nay dugc thuc hién bdi chuyén gia tri liéu dugc dao tao, chuyén gia s& ap dung nhirng budi rén
luyén c6 cdu truc chat ché, dé giup tré xay dung cac hanh vi tich cuc va gidm cac hanh vi tiéu cuc, chang han nhu nhimng
con gian dir. Hinh thirc rén luyén cu thé sé phu thudc vao dé tudi va nhu cau riéng cla tré.

- Mac du con ban mang d6t bién lam tdng nguy co mac ASD, nhung diéu d6 khéng c6 nghia la con ban mac ching tu ky.
Piéu quan trong 1a ban phai theo dai tré va lién hé vdi bac s trong trudng hgp con phat trién cac triéu chimng khong dién
hinh, dac biét la khi tré gap nhiéu khé khan trong giao ti€p xa hoi.

e Con ban mang mot dot bién trong gen ma hoa protein phat trién ndo co lién quan dén sy cham ndi, mot biéu hién cla tu ky.
Dac biét, tré tu ky mang dét bién nay cling c6 nguy cg cao bj gidm kha nang ngén ngr.
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- Gen WNT2 ma héa cac protein truyén tin hiéu c6 thé dnh hudng dén su phat trién nao cla thai nhi (su phat trién cla
ndo tré khi con trong tlr cung me). Con ban cé mot dét bién clia gen nay lam tang nguy co gidm kha nang ngdn ngtr lién
quan dén tu ky. Vi vay, néu con ban bi chdm noi tir nhd, nguyén nhan c6 thé 1a do dot bién nay.

- Con dudng truyén tin hiéu Wnt cling c6 vai tro trong su phat trién clia hé than kinh trung uong. Bang chirng trudc day
cho thdy WNT2 diéu hoa su phat trién clia ndo gilta va than ndo, diéu hoa qué trinh x{r ly thinh gidc. Do d6, dot bién gen
WNT2 c6 thé gy réi loan qué trinh phat trién than kinh va can trd qua trinh x{ ly thinh giadc dan dén can trd viéc tiép thu
ngbn ngl.

- Néu ban nghi ngd con ban co6 van dé giam kha nang ngdn nglr va chua dugc loai trir chan doan vé tu ky, ban nén gap
chuyén gia tri liéu l&i n6i hodc ngdén nglr. Mot chuyén gia nhu vay c6 thé gilip xac dinh liéu k§ nang thé hién va tiép thu
ngdn nglr clia con ban cé dat chudn hay khéng. Chuyén gia tri liéu cling cé thé gilp ban xac dinh viéc sir dung ngén ngtr
giao ti€p va thuc té clia con ban c6 phu hop vdi Ira tudi cla tré hay khong.

CAC GEN PHAN TiCH

48 gen lién quan dén Réi loan phé Tu ky duoc phan tich.

AC005229.5, AC006974.1, AC0O06974.2, ACO18450.1, ACO19131.1, AC063965.2, ACO73358.1, AC083849.1,
AC110995.1, AC112656.1, AC245140.2, AL161747.1, AL590764.1, AP002387.1, AP003783.1, AUTS2, C70rf33, CHDS,
CNTNAP2, CNTNAP2-AS1, DNASE1L1, DPY19L4P2, EI24P4, EIFAE, FLJ42102, GAPDHP47, KLLN, LOC101928700,
MECP2, MED6P1, MIR718, NLGN3, NLGN4X, OPN1LW, PBX2P1, PTCHD1, PTCHD1-AS, PTEN, RAB2B, RNLS, RPL10,
SHANK2, SHANK2-AS1, SLCOA9, SNORDS8, TMLHE, TMLHE-AS1, WBSCR17

CHU KY BIEN TU BOI

Tién si Duyén Bui Tién si Rama Kota

Giam doc Khoa hoc & Giam déc phong thi nghiém Tién sT, Trudng bo phan Di truyén
vao 21/08/2020, 06:52:47 vao 21/08/2020, 05:52:47
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Chirng tu ky la gi?

Chung Tu ky dugc goi chinh thirc 1a R&i loan pho Tu ky (ASD).

ASD dé cap dén mot loat cac tinh trang xudt hién rd rang, xuat phat tir cac van dé lién quan dén su phat trién cda hé than
kinh.2.10

ASD anh hudng dén khodng 1-2% dan s6 thé gigi va dugc dac trung bai: 101

A.Cac van dé dai dang lién quan dén su giao ti€p va tuong tac xa hoi hai chiéu
B. Hanh vi hoac sd thich lap di ldp lai va bi han ché
C. Ava B xuat hién ttr khi con nhé va can tré cudc séng hang ngay

Hién tai, chirng tu ky khéng c6 phuong phap chita tri rd rang va khéng thé dugc chan dodn thdng qua xét nghiém thai ky.22

Tu ky khdng phai la cham phat trién tri tué
Cham phat trién tri tué da 1a mot thuadt nglr 16i thai, hién nay dugc goi thiéu nang tri tué.

Cac nghién ctru dich té hoc gan day cho thdy khodng 30% tré em mac tu ky cling bi thi€u nang tri tué. Vi vay, rd rang la tu ky va
thi€u nang tri tué co6 thé cung xudt hién, nhung diéu quan trong la chidng khéng gidng nhau.

RGi loan phé tu ky |a nhirng khiém khuyét vé phat trién, dac trung 1a gap khé khan trong giao ti€p, twang tac xa hdi va hanh vi.
Cac triéu chirng va bi€u hién khac nhau cda tu ky la mot “phé” réng. Mot s6 ngudi tu ky biéu hién cac triéu chirng nhe trong khi
s6 khac lai cé cac triéu chirng nghiém trong.

Mat khac, thi€u nang tri tué thudng dé chi nang luc tri tué khi 18 tuéi & dudi murc trung binh. Biéu nay chd yéu dugc ghi nhan
khi c6 diém s6 1Q dudi 70 va gap kho khan vé ki nang séng nhu tu cham séc ban than, giao tiép, va cac ki nang xa hoi.

Vivay, su khac biét chinh gitta tu ky va cham phat trién tri tué |a nhirng ngudi tu ky khéng phai liic nao cling bi suy gidm tri tué.
Thuc té, mot s6 ngudi tu ky cd thé co chi s6 1Q binh thudng hay rat cao. Tuy nhién, ching ta cling khé biét dugc nhirng khé
khan trong giao ti€p va ki nang xa hdi ma nhirng ngudi tu ky gap phai, ma nhirng khé khan nay cling thudc vé cham phat trién
tri tué.

Hoi chirng Asperger

H&i chirng Asperger khéng con la mét tinh trang doc lap nita. Thay vao d6, hién nay héi chirng Asperger thudc phan chirc nang
cao clia pha tu ky.

Khi so v&i nhitng ngudi khac trén phd tu ky, ngudi mac hoi chimg Asperger 6 tri théng minh tir mdrc binh thudng téi cao, va ky
nang ngon nglt xudt sac. DU cho nhiéu ngudi mac héi chirng nay c6 xu hudng noéi chuyén rat dac trung hodc giéng “ngudi may”.
Ho cling c6 thé khong nhan ra cac dau hiéu xa hoi khi néi chuyén nhom, nhu 161 néi dua hay mia mai.

Cé |18 dac diém dang chu y nhat cia hdi chirng Asperger 1a su dm anh vé mét vat hay chd thé nao dé. Ho s& mudn tim hiéu cang
nhiéu cang t6t, kém theo viéc suy nghiva cac cudc hdi thoai clia ho thudng vay quanh diéu ho dac biét quan tam.

Nhitng hanh vi khac lién quan dén hoi chirg Asperger con ¢ méat phéi hgp chuyén déng do cham phat trién van dong, vi du
nhu budc chan sao va co cac thoi quen lap di lap lai.

Tuy van chua rd nguyén nhan gay héi chirng Asperger, nhung dudng nhu c6 mot nén tang vé mat di truyén chat ché.
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HOi chirng Williams

Hoi chirng Williams 1& mot réi loan phat trién do nhiém sdc thé s 7 bi méat di moét doan. Bdc diém nay thudng khong dugc di
truyén va dac trung bdi cac dac diém trén khudn mat, khiém khuyét tri tué tir nhe dén trung binh va cac van dé vé surc khde tim
mach.

Nhirng ngudi mac héi chiring Williams thudng co tinh cach hudng ngoai, cuc ky than thién va c6 kha nang dong cam cao. Véi
nhirng hanh vi xa hoi nay, dudng nhu hoi chirng Williams hoan toan tréi ngugc véi ching tu ky. Tuy nhién, trén thurc té, cac nha
nghién clru da phat hién ra rang nhirng ngudi mac hoi ching Williams c6 chung mét s diém tuong déng vai nhirng ngudi roi
vao phé tu ky, d6 1a ca hai déu c6 van dé vdi tuong tac va giao ti€p xa hoi.

CAc trieu ching dan xen gitra hoi chimg Williams va tu ky c¢6 thé bao gém:

e Cham phat trién ngdn ng

e K§ nang xa hoi kém

e Gap trd ngai trong nhirng cudc tro chuyén lién quan dén tu duy vé nhirng quan diém khac nhau

e Kho khan trong viéc tao va duy tri méi quan hé

« Am &nh hodc gidi han sd thich

e Qua yéu thich mdt théi quen nao do6

e Khdng c6 kha nang tap trung

Cac gen tac dong dén chirng tu ky nhuw thé nao?

Cho dén nay, hang tram gen lién quan v&i ASD théng qua cac nghién clru di truyén trén hon 10.000 bénh nhan ASD va gia dinh
clia ho.’3

Trong khi cé rat nhiéu yéu t6 déng gop vao su phat trién cla ASD, thi cac nghién clru vé anh-chi-em, dac biét la cap song sinh lai
chi ra rang cac gen cla mot ngudi dong vai tro 1én trong sy phat trién cdia ASD. M6t co sd di truyén lién quan dén ASD dugc
nhan thdy xuat hién & khoang 30% nhirng ngudi dugc chan doan mac réi loan nay.!

Nghién ctru gan day vé tré em Viét Nam mac ASD da xac nhan vai tro cda rat nhiéu gen, c6 kha nang rat phé bién, c6 lién quan
dén ASD, bao gobm CHDS8, DYRK1A, GRIN2B, SCN2A, OFD1 va MDBS5. Tuy nhién, nghién cru tuong tu nay da chi ra rang su phat
trién cia ASD trong dan s& Viét Nam c6 thé bj anh hudng riéng biét bdi cac gen khac, nhu IGF1, LAS1L va SYP.4

Dot bién & nhirng gen nay va cac gen khac c6 thé tac déng tiéu cuc dén nhiéu khia canh cda hé than kinh. Vi du, mét sé dot bién
nay c6 thé lam thay déi cau trdc hodc chirc ndng clia cac synap than kinh (két néi) gitra cac té€ bao than kinh (t€ bao n&o), va
nhitng thay d&i lién quan dén sy phat trién cla ASD.'s

M6 ta bao cao Nguy co Tu ky di truyén ctia Genetica
B4o cdo nay gidi ma cac bién thé/ dot bién di truyén cé lién quan dén Réi loan phé Ty ky (ASD).
e Phan tich 48 gen tap trung vao cac dét bién gay bénh va c6 kha néng gay bénh ctia ASD

e Phén tich hon 1200 bién thé dé xay dung Biém da gen danh gia nguy co ASD
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Phuong phap xét nghiém Genetica

Nudc bot dugc thu thap bang cach s&r dung Bd thu mau DNA nudc bot GeneFiXTM, c6 thé bdo quan chat lugng DNA trong nudc
bot dugc thu thap trong it nhat 6 thang & nhiét dd phong. Bo thu mau DNA nudc bot GeneFiXTM dugc phat trién, san xuat va
giam sat theo Hé thong quan ly chat lugng dua trén ISO 9001: 2015 va I1SO 13485: 2016.

T mau nudc bot thu dugc, DNA sé dugc tach chiét bang hé thng Chemagic PrimeTM Robot. Qua trinh nay hoan toan tu déng,
s dung cébng nghé déc quyén chemagen M-PVA Magnetic Bead cho quaé trinh tinh loc DNA va RNA cling vdi viéc xtr ly chat 1éng,
dé phan lap ty ddng thdng lugng cao clia axit nucleic siéu tinh khiét. Qua trinh ndy dugc giam sat theo tiéu chudn Kiém soat
chat lugng cda ISO/IEC 17025.

DNA tach chiét dugc sau dé dugc lam giau & cac vung muc tiéu bang cach sir dung quy trinh dua trén quy trinh lai va dugc giai
ma bai chip gidi ma gen déc quyén Genetica® V3. Chip gidi ma gen Genetica® V3 bao gdbm 800.000 da hinh nucleotide don
(SNPs), chén hoac mat (Indels) va cac s6 lugng ban sao bién thé (CNVs). Genetica sir dung cong cu tri tué nhan tao doc quyén dé

trich xudt SNPs, Indels va CNVs tir han 435.000 bai bao khoa hoc dugc cong bé. Cong cu tri tué nhan tao phan loai cac bién thé/
dot bién theo tam quan trong clia ching va trich xuét 800.000 bién thé/ddt bién quan trong nhat d6i vdi ngudi chau A. Tt ca
cac bién thé gdy bénh va cé kha nang gay bénh dugc xac dinh bang co s& di liéu Clinvar va ACMG. Quy trinh lam viéc cla
Genetica la str dung nén tang Thermo Fisher GeneTitan and Illumina Hiseq 2000 (600 GB trong mat lan). Tat cd cac mau dugc xir
ly trong phong thi nghiém RUCDR Infinite Biologics Clinical Genomics, day la phong thi nghiém c6 chirng nhan CLIA va dugc
cdng nhan béi CAP (CLIA Number: 31D2077913, CAP Number: 8981166).

NHU’'NG MAT HAN CHE

Bién thé chua xac dinh dugc vai tro (VUS) 1a mot bién thé trong trinh tu di truyén ma & do su lién quan véi nguy co mac bénh
khoéng rd rang. Co kha nang mot bién thé dugc xem la VUS tai thai di€ém kiém tra nay, c6 thé dugc phan loai la lanh tinh hoac
gay bénh trong tuong lai.
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KHUYEN CAO

Gene Friend Way cung cap dich vu phan tich cac yéu t6 di truyén véi muc dich nghién clru va diéu tra. Gene Friend Way khong
cung cap bat ky chdn doan y té truc ti€p nao cho tirng bénh nhan. Cac théng tin vé gen di truyén phai luén dugc xem xét cling
V@i cac théng tin strc khée khac clia ban: 16i séng, ti€u st gia dinh, cac yéu té nguy co, dir liéu y sinh, ché d an uéng, dinh
dudng va hoat déng thé chat.

Hoat déng clia Gene Friend Way tap trung vao viéc phan tich cac yéu té di truyén va dua ra cac loi khuyén chung. Cac chan doan
y té cu thé vé sirc khde ban can phai tham van cac chuyén gia cé trinh d& chuyén mén hodc bac si chuyén nganh. Cac théng tin
hoac I6i khuyén dua ra trong bao cao ctia chdng tdi chi nham muc dich tham khao hodc hé trg cac chuyén gia chuyén nganh
chan doan hoac diéu tri. Khi phan tich cac théng s6 di truyén va dua ra cac |oi khuyén trong bao cao nay, ching téi khong xem
xét cac diéu kién strc khée trong qua khir, hién tai hay bat ky loai thuéc nao ban da va hién dang s dung. Ngay ca khi ban da
cung cap cho ching téi thong tin trén, chiing téi cting khéng dua vao qua trinh phan tich. Ban nén tham khao cac chuyén giay
té hoac chuyén gia cham sdc strc khde khi thuc hién cac 16i khuyén luyén tap dugc dua ra trong bao cdo.

Viéc str dung cac thong tin va |oi khuyén trong bdo cdo hoan toan tuy theo quyét dinh clia ban. Lién quan dén cac van dé surc
khde vay t&, ban s& chiu trach nhiém cho cac 16i va/ hoac thi€u sét do ban hodc ngudi khac gy ra trong qua trinh thu thap mau
DNA hoac chuyén giao mau DNA t&i Gene Friend Way. Chlng t6i khéng dam bao hodc phat ngdn (truc ti€p hay gian ti€p) vé kha
nang thuong mai, su phu hgp clia néi dung bao cado cho mét muc dich st dung cu thé. Thong tin trong bao cao nay chi nham
muc dich nghién cru (Research Use Only- RUO) hodc diéu tra (Investigational Use Only - IUO), tirc la hé trg sau hon cho viéc
chan doan y té€ hoac diéu tri lam sang cla cac chuyén gia trong cac Iinh vuc chuyén mén.
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Bang cau hdi

BANG CAU HOI VE PHAT TRIEN TAM LY DANH
CHO TRE TU' 1-3 TUOI

CON TOI/ TRE...

1.

... €6 dong tac hodc clr chi thé hién sy quan tdm hoac gy chdy. [ Hiém

... €6 phan irng bat thuong hoac da dang déi véi am thanh
(duong nhu khéng nghe thay hodc qua nhay cdm hodc phan
Ung thai qua).

... CU'Gi hodc giao ti€p bang mat thudng xuyén véi ngudi khac.

... phan ng lai khi dugc goi tén.
... thé hién su thich tha khi choi vdi tré khac.
... thich chai “bat tay” hay “G 0a”".

... lién két véi ngudi khac bang cach bép be, lam ddng tac, noi
chuyén hodc thay déi bi€u hién.

... strdung 3 tir tr& [én thudng xuyén va chinh xac (phu hgp).

... NI dugc cum tUr (vi du: mudn uéng nudc trai cay, tam biét,
thém keo, cho con di).

10. ... cudi khi ngudi khac cudi.

11

. ... Ngng str dung tir nglr hodc lién két véi ngudi khac (bat ky

thoi diém nao).

[] Hiém

[] Hiém
[] Hiém
[] Hiém
[] Hiém
[] Hiém

[] Hiém
[] Hiém

[] Hiém

[] i khi

[] Doi khi

[] Dbi khi
] Doi khi
[] Dbi khi
[] Dbi khi

[] Dbi khi

[] Dbi khi

[] Dbi khi

[] Dbi khi

] co

[J Thuong xuyén

[J Thuong xuyén

[J Thuong xuyén
[J Thuong xuyén
[J Thuong xuyén
[J Thuong xuyén

[J] Thuong xuyén

[] Thuong xuyén

[J] Thuong xuyén

[J Thuong xuyén

[] Khong

Ngudn: Zahorodny, W., Shenouda, J., Mehta, U., Yee, E., Garcia, P., Rajan, M., & Goldfarb, M. Preliminary Evaluation of a Brief Autism Screener for
Young Children. 2018. https://www.ncbi.nIm.nih.gov/pmc/articles/PMC5895140/
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Bang khao sat danh cho cha me

BANG KHAO SAT DANH CHO CHA ME

Ddnh ddu tat cd nhing ddu hiéu Iam sang hodc nhing ghi nhdn lién quan gén nhat.

THONG TIN VE NGU'OI LAM XET NGHIEM

Tén Ngay thang nam sinh Gi6i tinh Dan toc

[ Na [] Nam

THONG TIN VE CHA ME

Tén Ngay thang nam sinh | Gi&i tinh MG6i quan hé véi nguai lam xét nghiém
N [ Nam | [ Me [Jcha

C6 méc chirng tu ky khong? [Jce [] xhéng [] khéng biét

C6 réi loan phat trién khac khéng?  [] C6. Ghird [J khong  [] Khong biét

TIEU SU’' LAM SANG CUA NGU'O'l LAM XET NGHIEM

PHAT TRIEN THAN KINH

Cham phat trién [Jco [] khong

[] chic nang van dong  [[] Hoc ngdn ngit [] Téng thé
Cham phat triéntritug¢ [ ] Co [Jknhong  DPiémIQ

[] Nhe [] Trung binh [] Nghiem trong
DPONG KINH
Co giat [Jco [C] Khéng  Tuéi xudt hién con co giat dau tién:

Co giat: [] kéo dai [] Bugc kiém soat tét
THAN KINH SU’ PHAT TRIEN
[] Gidm truong luc co [] Nhe can khi sinh. Ghi rg
[] Tang truong luc co [J cham6n
[] Baindo [] Phat trién qua nhanh/ L&n qué nhanh
[] viem n&o [] chiéu cao thap
[] c&u trac ndo bat thusng [] khac
[ xhac Chu vi dau
CHU'C NANG NGHE/ NHIN GIA PINH
[ Mat thinh lyc. Ghirs [] Anh chi em méc tu ky
[] chuyén dong mét bat thudng. Ghi rd [] Tiép xtc véi khdng khi 6 nhiém hoic thudc trir sau trudc
[] B4t thuong thi luc. Ghi rd khi sinh. Ghi r
[ xhac [] Me bi béo phi, tiéu dudng hodc réi loan mién dich.

Ghirg
Tuéi chia cha me tai th&i diém thu thai
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Dinh dudng

« Chuyén héa bét dusng
+ Chuyén héa dam

+ Chuyén héa chdt béo

Strc khoe

« Ung thu va/ Tién liét tuyén
+ Ung thu da day
+ Héi chiing dé mat do bia rugu.

G-Care

Khéi dédu mét cudc sdng chdt lugng
Trén 18 tudi

Théng tin cdn biét

« Béo bung
« Chuyén héa affeine
» Nguy co mét ngu

Tinh céch

* Huéng ndi/ Hudng ngoai

« Khd nang kiém sodt can bang
« B4t 6n cam xuc

Thé thao

- Stic bén

« Sic manh

+ Khé& néng tim phéi

G-Pro

Khai phéng tiém ndng trong ban

Trén 18 tudi

300
gen

Tri nGo Dinh duéng Thé thao Nghi ngoi Suc khoe
+ Tinh cach + Chuyén héa chdt « Stic bén » Nguy co mét ngu Lén dén 20 loai ung thu phé bién
« Khuynh huéng hanh vi dinh dudng da lugng « Stic manh * M6 bung cho nam va nit

+ Kh@ néng nhén thuc
-1Q

-EQ

+ Kha néing hoc ngén nglt
« Khd néng todn hoc

+ Khd néng é@m nhac

+ Nhu céu vitamin

« Nhu céu khodng chét

+ Khé néing thai déc gan

« Nhay cdm dé an, thuc uéng
« Théi quen &n udng

« Nguy co tiéu dusng

« Strc khoée tim mach

+ Khd nang tim phéi « Chuyén héa caffein
+ Kha néng phuc héi
* Xu huéng chédin thuong
« Khé khéin trong kiém sodt
cén néng
« Stic manh ctia gén/ déy chdng
« Lgiich tap luyén

« Vi, bang quang, ndo, ¢ ti cung
« Dai traing, két trang, thuc quan

« T cung, thdn, da day, bach cdu
« Gan, phéi, tuy, tinh hoan

- Tién liét tuyén, budng tring, da

« U thuong than, u can hach.

G-Kid Care

Nén tang phdt trién cho tré

T O dén 18 tudi

Hanh vi Chuyén héa dinh dudng da lugng
* Hudng ngogi + Nhém tinh bét dudng

« Tinh ky ludt + Chét béo

« Bt 6n cam xuc + Chdt dam

Nguy co stic khée  Tri théng minh

* Nguy co béo phi -1Q
-EQ
+ Khd néng nhén thic

G-Kid Pro

Vuon dén tuong lai t&i uu

300

gen

Tu 0 dén 18 tudi
Tri tué Thé chdt Tinh than
-1Q + Nhu céu vitamin « Tinh cdch
-EQ * Nhu céu khodng chdt « Khuynh hudéng hanh vi

« Trinh dé hoc vdn

+ Khd néng nhén thuc

* Khd néng todn hoc

« Khd néing hoc ngén ngit
+ Khd néng é@m nhac

« Tiém ndng thé chét

* Nhu céu dinh dudng da luong
« Théi quen &n udng

+ Cam nhén vi ngot vai déng

« Nguy ca stc khde: béo phi/
bénh tim mach/ tiéu dusng
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Tiép cdn yéu tdé nguy co clia bénh di truyén
Trén 18 tudi

Lén dén 20 logi ung thu phd bién cho nam va nir

-V -Than - Phéi 4
*Bangquang . pqday * Tuy

. Ncgo ) « Bach céu « Tinh hoan

+ Co tlr cung «Gan « Tién liét tuyén

0 Dgl tf?"‘g « Buéng triing

* Kéttrang - U tly thugng than

0 Tt“!c quan véU can hach

« T cung «Da

G-Immunity

Tim hiéu nguy co di truyén nhiém
cdc loai virus dudng hd hdp

G-Stroke

Tim hiéu nguy co dét quy, di truyén

73
gen

Cadc tinh trang ndo dugc xét nghiém: Bdo cdo di truyén vé dét quy G-Stroke s& cung cdp cdc théng tin sau:
+SARS-CoV -+ Influenza « Phat hién bdt ky dét bién gay bénh hogic cé kha néng géy bénh lién quan dén
« Hoi chiing suy hé hdp cép tinh (ARDS) dét quy (dét quy do thi€u mau cuc bd, dét quy do xudt huyét).

« Ddnh gid chi s6 nguy co méc dét quy: diém sé da gen sé chi ra muc téng nguy co
Tét ca moi ngudi déu cé thé thuc hién phan tich nay. doét quy clia mét ngudi.
Dich vu sé dem lai nhitng Igi ich nao: Téit ca moi ngudi déu c6 thé thuc hién phan tich nay.
« Cung cdp cho ngudi str dung dich vu céc théng tin di truyén vé nguy co nhiém
cdc lodi vi rat lién quan dén: SARS-CoV, Influenza, vér Héi ching suy hé hdp cép tinh Dich vu sé& dem lgi nhiing Igi ich nao:
(ARDS). « Kién thuc chuyén sau vé nguyén nhan lién quan dén gen anh hudng dén dét quy.
« Hién chung téi tép trung véo cdc vi rit nhiém qua dudng hé hép. « Théng tin gitp ban dua ra cac quyét dinh y té va diéu chinh 161 séng c6 lién quan
« Cung cdp cdc hudng dén va khuyén nghj cé tinh thuc té cao, dua trén cac dén nguy co dét quy.
nghién ctu khoa hoc vé nhiing dai dich dé xay ra nhu dai dich SARS, ... + Ca nhan hoa cac khuyén nghi va phuong phdap ngdn ngia dét quy.

-8 G-ADHD

ge n Tim hiéu nguy co ADHD di truyén

Bdo cdo di truyén vé rdi loan téng déng giam chu y G-ADHD sé cung cdp cdc théng
tin sau:

* Phdt hién bdt ky dét bién gay bénh hodc c6 khd ndng gay bénh lién quan dén ADHD.
+ Danh gid chi s6 nguy co méc ADHD: diém sé da gen sé chi ra muc téing nguy co méc
ADHD clia mét ngudi.

Tré nhé va tré vi thanh nién l& di tugng nén thuc hién xét nghiém gen nay.

Dich vu sé dem lai nhiing Igi ich nao:

« Kién thuc chuyén séu vé nguyén nhan lién quan dén gen anh hudng dén ADHD.

+ Théng tin gip ban dua ra cdc quyét dinh y té vér didu chinh 181 séng, cling nhu céc
phuong phdp diéu tri ADHD.

+ Cdc khuyén nghj cé nhéan héa hiu ich.



Cam on ban,

Pugc déng gép vao cudc séng khoé manh,
hanh phuc cda ban va ngudi than la niém

vinh du cla ching toi.

Tai irng dung Genetica

DE két ndi vai cac chuyén gia
hang dau Viét Nam va thé gidi.

Download on the
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