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Chuyén gia di truyén Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Bao cao G-Stroke

Diém s6 nguy co da gen cuabanla 8.3/10 | Nném: Nguy cd cao

Nhom nguy co

Panh gia nguy co

Tom tat 1am sang

Khuyén nghi

Gen phén tich

1900 599 927

(@ 8310 )

5.0/10

Thap Trung binh Trung binh cao Cao Rat cao

4,98 1an
Nguy co dét quy di truyén clia ban cao gap 4,98 Ian so vai trung binh ngusi chau A (*)

» Co nguy co cao mac ca dot quy do thi€u mau cuc bd va dét quy do xuat huyét

e Tac déng dén cac van dé tim mach khac nhu: bénh déng mach vanh, nhdi mau co tim,
rung nhr.

* Nguy ca cao mac dét quy lién quan dén tiéu dusng, do gen CDKAL1 quy dinh

Nén [am

v/ Ché dd an: tang kali bang cach an nhiéu trai cay va rau cu

v/ Tang cudng van dong: danh 30-60 phut tap voi cusng do trung binh hoac cao mdi ngay,

tan dung cac hoat déng thudng nhat nhu suirdung thang bé, di bd hay dap xe

v/ Tham van bac si chuyén khoa dé theo doi dinh ky cac yéu td nguy co dét quy khac. Néu
I6n hon 50 tudi, can nhac ki€m tra hinh anh, nhu MRI, d& xac dinh phinh mach mau ndo
theo chi dinh clia bac si.

Nén tranh
X Hoat ddng nguy hiém co thé gay chan thuong & dau nhu cac mén thé thao déi khang.
X Ché dd an nhiéu mudi, chat béo bdo hoa

73 gen dugc phan tich (**)

ABCC6, ABCC8, ABL1, ACTA2, ADA2, APOB, APP, ATP7B, CACNATA, CBS, CDKALT, CDKN2B, COL3A1, COL4A1,
C0Q2, COQ4, COQ8A, COQ9, DARS2, ERLINT, FBN1, FBXL4, FLNA, GATA4, GCK, GFER, GFM2, GLA, HNF1A, HTRA1,
JAG1, KDR, LDLR, LIPA, LMNA, LOX, MCEE, MMAA, MMUT, MYH11, MYH7, NDUFAG, NDUFS2, NIPBL, NOTCH3, OPA1,
OXAIL, PAX4, PCSK9, PDSS2, PDX1, PIK3CA, PMM2, POLG, PRKAR1A, PRKCH, RET, RMND1, RPS6KA3, RRM2B,
SATB2, SLC25A4, SLC2A10, SMAD3, SMAD4, SOX17, SPG7, SUOX, TGFBR1, TWNK, WFS1, WRN, YARS2

Danh sach két qua gen anh hudng dén ban trong trang ké tiép »

cs@genetica.asia www.genetica.asia 2/13
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Chuyéngiaditruyén  Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Bién thé anh hudng tdi két qua cua ban

0 (***) 13 0 0

Bién thé& gay bénh Bién thé& tang nguy co Bién thé bao vé Bién thé& chua ré chuc nang (VUS)

® 13 bién thé tang nguy co

Gen Giatri Muctacddng Kétqua

CDKNOB-AST AG I Nguy co méc bénh déng mach vanh, co thé dan dén tang nguy co dét
NC_000009.12:9.22115960 I I quy do thiéu mau cuc bd

CDKN2A AG I Nguy co mat hoat ddng than kinh  mét phan néo, lién quan dén gen
NC_000009.12:9.22124478 I I 140 hoa té bao

CDKN2B-ASI TC I Tang nguy co nhéi mau ca tim, co thé la do cac mach mau “bong
NC_000010.11:g.22083405 II bong” trong ndo

CDKN2B-AS] AG I Nguy cd méc nhdi mau ca tim sém c6 thé lién quan dén dét quy do
NC_000009.12:9.22096056 I I thi€éu mau cuc bd

EDNRA AC Lién quan dén ching phinh mach mau ndo (IA), cé kha nang bién
NC_00000412:9.147479667 I I chuing thanh xuat huyét dusi mang nhén

ERLINT TG Nguy ca cao v3 mach mau néo do dét bién bat Igi & gen cholesterol
NC_000010.11:g.100186688 II ERLIN1

CDKALT TC Nguy co dét quy cao lién quan dén bénh tiéu dusng, do gen lién quan
NC_000009.12:9.22134095 I I dén té bao tuyén tuy

PCSK9 TT Nguy ca cao xc via mach mau I6n, mot dang dot quy do thiéu mau
NC_000006.12:9.44626422 II cuc bd

CDKAL] AG Dé bi dét quy lién quan dén bénh tiéu dusng, do mét dét bién bat g
NC_000006.12:9.20679478 II trong gentiét insulin

LMNA TT Co nguy ca rung nhi (nhip tim khdng déu va thudng nhanh), lam tang
NC_00000412:g 110789013 ll nguy co dét quy

ADAMTS2 AA Nguy ca réi loan thi giac, lién quan dén khiém khuyé&t trén gen
NC_000005.10:9.179236407 II collagen

VEGF TC Tang nguy co "v&" mach mau, co lién quan dén dot bién bat Igi clia
NC_000004.12:9.55113391 I I gen diéu hoa mach mau

BOLL GG II Tang nguy co md thi giac do mot dot bién bat Igi lién quan dén phinh

NC_000002.12:9.197766990 mach mau ndo

1900599 927 cs@genetica.asia www.genetica.asia 313
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Chuyén gia di truyén Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Chu thich

(*)  Dudoan nguy cd dua trén di liéu gen cla ban, chua bao gém moéi trusng, 16i séng, ché do dinh dudng, thé thao va cac yéu t6 khac co
thé anh hudng dén nguy co méc bénh.

(**)  Xétnghiém nay khong tinh dén nhiing bat thudng lon trén bo gen, di béi hay chuyén doan nhiém sac thé. Bén canh do, co thé xuat hién
nhiing bién thé di truyén hiém gap dang dugdc thir nghiém nghién cliiu ma cac cdng nghé hién tai chua phat hién dugc.

(***) Khong co dét bién gay bénh khdng loai trir hoan toan kha nang mac dét quy. Nhing yéu té khac, bao gém yéu té méi trusng va cac bién
thé khong gay bénh, van cé thé anh hudng dén nguy co mac dét quy.

Théng tin phong lab

Gene Friend Way, Inc.

Dia chi: Trung Tam BG&i Ma&i Sang Tao Quoc Gia, Tang 9,
S67 Ton That Thuyét, Dich Vong Hau, Cau Gidy, Ha Chirky
Noi, Viét Nam

S6 dién thoai: 1900599927
CLIA-certified HCLD: Jillian Harrington

1900599 927 cs@genetica.asia www.genetica.asia 413
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Phan nhém bién thé

Bién thé gay bénh

Mot phién ban hoac trinh ty
bién thé Ia nguyén nhan gay ra
bénh ly hodc nhiing bi€u hién

bat thusng.

Bién th&bat Igi

Bién th& anh hudng

Gen

CDKN2B-AS1

CDKN2A

CDKN2B-AS1

CDKN2B-AS1

1900 599 927

Hovatén
Ngay sinh

Mot phién ban hoac trinh ty
bién thé& gia tang nguy co mac
bénh ho&c nhiing bi€u hién bat

Chuyén gia di truyén

Chi tiét khoa hoc

Bién thébao vé

NGUYEN VAN A GeneticalD SAMPLE_ID
27/04/1994 Ngay tra két qua 27107/2023
Gigi tinh Nam Phucng phap phan tich  SNPs Microarray

Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Bién thé chua xac dinh

dugc vai tro

Mét phién ban hoac trinh ty
bién thé co thé lam giam nguy
€0 mac bénh hoac tri hoan thai

M&t phién ban hoac trinh tu
bién thé chua dd bang ching
khang dinh la nguyén nhan gay

thudng. gian kndi phat. ra bénh ly hodc nhiing bi€u hién
bat thusng. Theo thai gian, cac
bién thé nay sé dugc xac minh
ré rang hon.
Gia tri Dién giai Tham khao
AG Gen CDKN2B-ASTn&m trong cum gen CDKN2B-CDKN2A & nhiém sac (1) JGustav Smith et
NC_00000912:g.  thé&9p21. S&n phadm cuia gen la mét phan tir ARN chuic ndng tuong tac al
22115960 VvGi phiic hgp Uc ché polycomb-1 (PRC1) va -2 (PRC2), dan dén tét kha
nang biéu sinh clia cac gen khac trong cum nay. Vi tri di truyén nhay
cam quan trong nay cho thay tinh trang dét quy do thiéu mau cuc b
chia sé cac yéu té quyét dinh sinh ly bénh véi bénh mach vanh.
AG Gen CDKN2A m3 hda nhiéu loai protein khac nhau. Trong do, (2) Anna Helgadottir
NC_00000912:g.  p16(INK4A) va p16 (ARF) dugc nghién clu ky nhat. Hai loai protein nay etal
22124478 déu tham gia vao viéc ngan chan té bao gia phan chia (con goi la I&o
hoa). Do do, gen CDKN2A c6 thé anh hudng dén cach té bao clia ban
gia di va tai tao. Ban mang mot dot bién gen lién quan dén nguy cao cao
dot quy do thiéu mau cuc bd va dot quy do xuat huyét (tac dong bai
nguy cd cao phinh déng mach n&o).
TC Gen CDKN2B-AS1ddng vai tro trong qua trinh Ido hda mach mau. (3) Hirokuni
NC_00001011:g. Theo thai gian, cac mach mau sé dan yéu di, dan dén viéc hinh thanh Hashikata et al
22083405 mach mau “"bong bong” & mot sé vi tri, hay con dugc goi la ching
phinh ddng mach. Néu tinh trang nay xay ra & ddng mach nao, thi tén
goi sé la chung phinh ddng mach ndi so. Ban mang mét dot bién trong
gen CDKN2B-AST1 lién quan dén nguy ca cao phat trién cac mach mau
“bong béng” trong néo.
AG Nghién cuu khoa hoc cho thay gen CDKN2B-AST co thé anh hudng (1) J Gustav Smith et
NC_000009.12:g. dén su hinh thanh mang bam (chat béo tich tu) trong ddng mach cua al
22096056 ban. Mang bam la thanh phan chinh cua tinh trang xo vita ddng mach,
lam tang nguy co dau tim va dét quy. Phién ban gen nay cua ban chua
mot dot bién lién quan dang k& dén nguy ca cao dau tim (khi con tré)
va dot quy do thi€u mau cuc bé.
cs@genetica.asia www.genetica.asia 5/13
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Chuyén gia di truyén Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Gen

EDNRA

ERLIN1

CDKAL1

PCSK9

CDKAL1

LMNA

1900 599 927

Giatri

AC

NC_00000412:g.

147479667

TG
NC_000010.11:g1
00186688

TC

NC_000009.12:g.

22134095

TT

NC_000006.12:g.

44626422

AG

NC_000006.12:g.

20679478

TT
NC_000004.12:q.
110789013

cs@genetica.asia

Chi tiét khoa hoc

Dién giai

Gen EDNRA ma hoa thu thé& clia endothelin-1, mot peptit dong vai tro
co mach manh va lau dai. EDNRA ndm chu yéu trén cac té bao co tron
cuia hé théng mach mau ndo, lam trung gian cho su co that va tang
sinh mach mau. Ban co mét dot bién gan gen nay lién quan dén nguy
ca cao hinh thanh chuing phinh dong mach ndi so va xuat huyét dudi
nhén. Véi cac triéu chung phd bién bao gém cting ¢4 va dau dau dir
ddi. Ngudi chau A, d&c biét ngusi Nhat Ban, mang dot bién nay co
nguy co cao xudt huyét dudi nhén so véi dan sé con lai clia thé gidi.

Gen ERLINT m& hda protein diéu hoa qua trinh phan gidi cac thu thé
inositol 1,4,5-trisphosphat trong mang Iugi ndi chat. Protein nay cling
gan vdi cholesterol va diéu hoa con dusng tin hiéu SREBP, thuc ddy
can bang ndi moi cholesterol trong té bao. Nhiing khiém khuyét & gen
nay lién quan dén dét quy do xuat huyét.

CDKAL1 cho thdy mai lién quan vai bénh ti€u dudng tuyp 2 & ngudi
Nhat Ban & ngusi Han. Vi bénh tiu dusng tuyp 2 & ngusi chau A dac
trung chu yéu bai réi loan chiic nang té€ bao, gen CDKALT tham gia vao
qua trinh di truyén tinh trang ngd ddc glucose (glucose toxicity) hoac
kha nang tai tao cua té€ bao tuyén tuy va do do, gen nay co thé nhay
cam vdi bénh ti€u dudng tuyp 2. Lugng dudng trong mau cao gay hu
hai mach mau va tir do, gia tang kha nang méc dét quy.

Gen PCSK9 mé hoa protein PCSK9 ki€m soat s6 lugng thu thé
lipoprotein ty trong thap (LDL). Protein PCSK9 pha v& cac thu thé LDL
trudc khi ching dén bé mat té€ bao, do do, nhiéu cholesterol co thé
t6n tai trong mau. Ban mang dot bién gen co lién quan dén nguy co
cao bj dot quy do xo vira dong mach I6n (LAA), trong dé6 mang bam
tich tu bén trong ddng mach. Mang bam dugc tao thanh tu chat béo,
cholesterol, canxi va cac chat khac co trong mau. Theo thai gian,
mang bam cung lai va thu hep cac ddng mach. Xo vita ddng mach I6n
chiém khoang 15% t&ng s6 ca dot quy do thi€u mau cuc bd.

Cac nghién clu gan day cho thay gen CDKALT anh hudng dén viéc tiét
insulin. Insulin 1a mét loai hormon diéu chinh lugng duéng trong mau,
day la dau hiéu dac trung cua bénh ti€u dudng. Bénh ti€u dusng la
mot yéu t6 nguy co lién quan chat ché véi dot quy. Chung t6i dé phat
hién mot dot bién trong gen CDKALT clia ban. D4t bién nay tac dong
dén nguy co mac hoac phat trién bénh ti€u dusng loai 2 cao hon va hé
qua la tang nguy co dot quy.

Gen LMNA ma hoa nhiéu loai protein co d tuong déng cao véi tén goi
la lamins. Co hai loai protein chinh dugc mé hoa tu gen nay la lamin A
va lamin C, cung cap su 8n dinh va stic manh cho té bao. Hai loai
protein nay dong vai tro thanh phan hd trg (khung gia d) clia mang
nhan. Lamins A va C cling dugc tim th3y bén trong nhan, va cac nha
nghién cuu tin rang cac protein nay co thé tham gia vao viéc diéu
chinh hoat déng (biéu hién) ciia mét sé gen nhat dinh. Ban mang dot
bién gen LMNA lam t&ng nguy co mac AF (rung nhi) va dét quy do
thi€u mau cuc bd.

www.genetica.asia

Tham khao

(&) Siew-Kee Low et
al

(5) Tetsuro Yoshida
etal

(6) Yukio Horikawa
etal

(7) Elizabeth G
Holliday et al

(6) Yukio Horikawa
etal

(8) Solveig
GCretarsdottir et al
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Gen

ADAMTS2

VEGF

BOLL

1900 599 927

Giatri

AA

NC_00000510:g.

179236407

TC

NC_000004.12:g.

55113391

GG

NC_000002.12:g.

197766990

Hovatén NGUYEN VAN A GeneticalD SAMPLE_ID
Ngay sinh 27/04/1994 Ngay tra két qua 27107/2023
Gigi tinh Nam Phucng phap phan tich  SNPs Microarray

Chuyén gia di truyén Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Chi tiét khoa hoc

Dién giai

Gen ADAMTS2 mé& hoa cho enzyme xu ly mot sé loai phan ta
procollagen. Enzyme ADAMTS2 cat mot chudi ngén cac khéi xay dung
protein (axit amin) khoi mot dau clia procollagen, trdo taora
collagen. Collagen I& mét phan tu protein giup téng cusng suc manh,
nang dd va co tinh dan héi (“dd co gidn”) cho nhiéu mé trong ca thé,
bao gém ca ddng mach. Tat ca cac loai rdi loan chuic nang trong dong
mach, tU huyét ap cao dén sy hinh thanh mang bam ma cho dén su
phinh 1&én clia thanh dong mach déu co thé gop phan gia tdng nguy co
dot quy..

Yéu té tang trudng ndi mé mach mau (VEGF) 1a yéu t6 tang trusng
chinh cho cac té bao ndi md. Gen nay ma hda mét trong hai thu thé
cla VEGF, dugc goi la thu thé mién chén kinase, 1a mot tyrosine kinase
thu thé loai lll. Né hoat ddng nhu chéat trung gian chinh cla su tang
sinh nGi mé do VEGF tao ra, tac dong dén su séng, sy dich chuyén,
hinh thai 6ng va su ndy mam. Gen VEGF co thé diéu chinh sy hinh
thanh cling nhu tinh trang cac mach méau trong ca thé chung ta. Ban
mang mot dot bién trong gen nay, lién quan dén nguy co dot quy xuat
huyét cao hon. Dot quy xuat huyét xay ra khi mét mach mau trong ndo
“bung” hoac vBra.

Gen BOLL lién quan dén su phat trién cla cac té bao sinh san. Phan
tich clia chung t6i cho thay ban mang mét dot bién bat Igi trong gen
nay, anh hudng dén viéc tang nguy co phinh déng mach ndi so. Chuing
phinh déng mach ndi so do mét phén déng mach néo bj y&u dan dén
hinh thanh ché phinh giéng nhu qua bong béng. Chang co thé vé ra va
h&u qua la chay mau vao ndo. Chung phinh déng mach v co thé dan
dén dét quy xuat huyét de doa tinh mang hoéc triéu chimng nhin déi.

cs@genetica.asia www.genetica.asia

Tham khao

(9) Astrid Arning et
al

(10) Wei-Li Zhang et
al

(11) Kaya Bilguvar et
al
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Chuyéngiaditruyén  Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Cac yéu t6 nguy co ngoai di truyén

Huyét ap cao

La mét nguyén nhan chinh gay dot quy, xay ra khi huyét ap qua
cao. Kiém tra thudng xuyén, thay déi I16i séng hoac st dung thuéc
€0 thé& gidm nguy co dét quy.

bai thao dudng

Tang nguy co dét quy bang cach can trd cung cdp oxy va chat dinh
dudng do sy tich tu dudng huyét. Thudng di kém véi huyét ap cao,
l& nguyén nhan dan dén dét quy hang déu.

Béo phi

M@ thua lién quan dén muc cholesterol "xau” cao, muc cholesterol
"tot" thap, huyét ap cao va tiéu dusng, tang nguy co dot quy.

Tap théduc

Hoat déng thé chat khéng du lam tang nguy co dét quy bang cach
dong gop vao béo phi, huyét ap cao, muc cholesterol cao va tiéu
dudng. Tap thé duc thudng xuyén giam nguy ca dét quy.

Muc cholesterol cao

MUc cholesterol thua tu thuc phdm hodc tu ca thé tich tu cod thé
lam tac ddéng mach, bao gém ca & ndo, tang nguy co dot quy. Xét
nghiém mau phat hién muc cholesterol va triglyceride cao.

RGi loan nhip tim

R&i loan tim nhu bénh déng mach vanh lam tac nghén luu théng
mau giau oxy dén n&o, tdng nguy co dot quy. Cac tinh trang tim
khac co th& gay ra cac cuc mau déng dan dén doét quy.

Hut thuéc 1a

Gay hai cho tim va mach mau, tang huyét ap, giam kha nang mang
oxy cla mau. Tiép xuc vai kndi thude Ia thu dong cling tang nguy
co dot quy.

Tham khao

Codng cu danh gia nguy co dot quy dua trén yéu t6 ngoai di truyén

Thé diém nguy ca dét quy

Yéu t6 nguy co Nguy co cao

Huyét ap . > 140/90mmHg hoac khong rd

. >240 mg/dL (>6.18 mmol/L)
hoac khdng roé

M3 mau

Bai thao dudng
Hut thuée

RAi loan nhip tim
Cénnang

Tap luyén thé duc

Tién strdét quy trong
giadinh

TiNH TONG BIEM CUA
BAN . NGUY CO CAO

Ngudn théng tin

NATIONAL

STROKE

ASSOCIATION®

1900599 927 cs@genetica.asia

Danh déu vao mbi 6 thoda man cho ban. Mai dau tich tuong ducong véi 1 diém.
TEng s6 diém cua ban & cudi méi cot va so sanh két qua vai khoa dap an.

Cantrong Nguy co thap

. <120/80mmHg

<200 mg/dL (<518
mmol/L)

. 120-139/80-89mmHg

. 200-240 mg/dL (5.18-6.18
mmol/L)

. Ngudng nguy co
. Dang ¢8 géng cai thuéc

. Nhip tim binh
thudng

. Can nang ly tudng

. Thudng xuyén tép

. Khdéng co
. NGUY CO THAP

. Thinh thoang tap

. T6i khdng chéac
. CAN TRONG

. Piém DO 3 trd 1&n: hoi y kién bac sTngay vé pnong ngtra dot quy
. Diém VANG 4-6: dang lam t6t, can tiép tuc né luc gidm nguy co dét quy

. Diém XANH 6-8: chuc mung! Ban dang kiém soat t&t nguy co dot quy.

www.genetica.asia 8/13
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boét quylagi?

D&u hiéu nhan biét Ia gi?

Co6 bao nhiéu loai dot quy?

Di truyén anh hudng dén
dot quy nhu thé nao?

1900 599 927

Hovatén NGUYEN VAN A GeneticalD SAMPLE_ID
Ngay sinh 27/04/1994 Ngay tra két qua 27/07/2023
Gigi tinh Nam Phucng phap phan tich  SNPs Microarray
Chuyén gia di truyén Bac siNguyén Thi Minh Ngoc

Thong tin vé dot quy

Theo T8 chuic y té thé gisi, dot quy la mdt trong nhiing nguyén nhan hang dau dan dén t vong va mat
chuc nang trén thé gisi. Chi riéng & My, co trén 795.000 ngudi bi dot quy méi nam.

Noi chung, dét quy xay ra khi mau cung cap cho nao bi téc va ngan can oxy Ién ndo. Ndo can oxy d&
hoat dong, néu khdng co oxy, cac té bao ndo sé chét trong vong vai phut. Dot quy cling co thé xay ra
khi bi xuat huyét ndo dét ngdt do vd mach mau, lam tén thuong cac mé ndo xung quanh.

Nhimng ngusi ting bi dét quy cé thé bj tén thuong n&o vinh vién, bi thuong tat hay co thé tirvong.

Dot quy la mot tinh trang cap cuu y khoa nghiém trong, can dugc diéu tri nhanh nhat co thé.

Ban can biét va nhan ra nhiing triéu chung phé bién nhat cla dot quy. Do laB.E.FA.S.T
B = Su thang bang (Balance): Dot ngdt méat thang bang, chong méat, dau dau dit ddi va méat kha nang
phdi hgp van dong.
E = M&t (Eyesight): Mo mé&t (giam thi luc) hodc mat hoan toan thi luc clia 1 ho3c ca 2 mét.
F = Méo mat (Face drooping). Mot bén méat co bi ri xudng khi cusi hay knéng?
A = Y&u canh tay (Arm weakness). MGt canh tay co bi ha thap xudng khi gic cao hai tay hay khong?
S = Khé noi chuyén (Speech difficulty). Co bi knd néi chuyén hay khéng?
T = Goi cap curu 115 ngay (Time to call 115) néu ban gép bat ky triéu ching nao ké trén.

Ngoai ra, cac triéu chiing khac cuia dét quy gém co:
Dot nhién dau dau nghiém trong.
Bi té, dac biét |a té mat, canh tay va chan.
Nham 18n hay khé hi€u nhiing gi ngudi khac noi.

Co6 2 dang dét quy chinh:

1. D6t quy do thi€u mau cuc bd: DGt quy do thiéu mau cuc bd thudng la do su két hgp gitta cac mang
xd viia (mang bam chat béo) va/hodc cuc mau déng lam tdc nghén mach mau, dan dén tac nghén
dong mau dén néo. Cac trudng hgp nay chiém khoang 80% céac ca dot quy.

2. D6t quy do xuat huyét: Bot quy do xuat huyét xay ra khi mach mau bi v4 va chay mau vao ndo bo.
Cac trudng hgp nay chiém it han, khoang 20% cac ca dot quy.

Cac nghién clu dé tim thay mai lién hé gitta cac gen cu thé véi nguy co dot quy. Cac gen nay co thé
dong vai tro mét phan trong viéc phat trién bénh, hodc cac yéu té nguy co cé thé dan dén dét quy,.

Cac yéu to nguy ca co thé ké dén la tiéu dudng, tang huyét ap, nhip tim bat thudng, ... Biét ré gen cd
tac dong hay tac dong nhu thé nao dén viéc tang nguy co dot quy co thé rat quan trong.

Vi du nhu, néu ban mang mét gen cé thé khién ban dé bj t&ng huyét ap, y thic dugc diéu nay cé thé
giup ban thay dai 16i sdng phu hgp dé giam nguy co dot quy,.
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Phuong phap xét nghiém cua Genetica

Nudc bot dugc thu thap béng cach strdung Bd thu mau DNA nudc bot GeneFiXTM, co thé bao quan chat lugng DNA trong nusc bot dugc thu
thap trong it nhat 6 thang & nhiét do phong.

B6 thu m&u DNA nuéc bot GeneFiXTM dugc phat trién, san xuat va giam sat theo Hé théng quan ly chat lugng dua trén ISO 9001: 2015 va ISO
13485: 2016.

TUmau nuac bot thu dugc, DNA sé dugc tach chiét bang hé théng Chemagic PrimeTM Robot. Qua trinh nay hoan toan tu déng, st dung céng
nghé déc quyén chemagen M-PVA Magnetic Bead cho qua trinh tinh loc DNA va RNA cung vai viéc xU ly chat long, d€ phan 1ap tu dong thong
lugng cao cua axit nucleic siéu tinh khiét.

Qua trinh nay dugc giam sat theo tiéu chudn Kiém soat chat lugng clia ISO/IEC 17025. DNA tach chiét dugc sau do dugc lam giau & cac vung
muc tiéu bang cach st dung quy trinh dya trén quy trinh lai va dugc giai ma bdi chip giai ma gen doc quyén Genetica® V3. Chip giai ma gen
Genetica® V3 bao gém 800.000 da hinh nucleotide don (SNPs), chén hodc mat (Indels) va cac s6 lugng ban sao bién thé (CNVs).

Genetica strdung cong cu tri tué nhan tao doc quyén dé trich xuat SNPs, Indels va CNVs tir hon 435.000 bai bao khoa hoc dugc cong bé. Cong
cu tri tué nhan tao phéan loai cac bién thé/ dot bién theo tam quan trong clia chung va trich xuat 800.000 bién thé/dot bién quan trong nhat
d6i vai ngudi chau A. Tat ca cac bién thé gay bénh va cd kha n&ng gay bénh dugc xac dinh béng co s& di liéu Clinvar va ACMG.

Quy trinh lam viéc clia Genetica la s dung nén tang Thermo Fisher GeneTitan and lllumina Hiseq 2000 (600 GB trong mét 18n). T4t ca cac mau
dudgc xU ly trong phong thi nghiém RUCDR Infinite Biologics Clinical Genomics, déy la phong thi nghiém cé chiing nhan CLIA va dugc cdng nhan
bd&i CAP (CLIA Number: 31D2077913, CAP Number: 8981166).
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Gidi Han va Truéng Hop Loai Trir cua Giai Ma Gen

Muc dich cuia xét nghiém Ia cung cap thong tin vé hé gen di truyén dugc giai ma clia mot ngudi co thé anh hudng dén tinh trang suic knde clia
canhan do nhu thé nao véi mét sé bénh di truyén, dap Ung vai mét sé loai thudc, nguy co mac mét s& bénh ly suic khde thusng gap va/hay
chon lya ché dé an udng, dinh dudng va/hoac tap luyén phu hgp, tuy thudc vao xét nghiém gen cu thé dugc thuc hién. Ngusi thuc hién xét
nghiém gen knéng nén thuc hién bat cu thay ddi nao vai bat ky cham soc y knhoa nao dang ap dung (bao gdm nhung khdng gidi han & nhiing
thay d&i vé liéu lugng hodc tan suat sirdung thudc, ché dd dinh dudng va tap luyén, hay k& hoach mang thai) dua trén k&t qua xét nghiém di
truyén ma khong théng qua y kién clia bac si.

Xét nghiém nay khéng tinh dén nhiing bat thudng I6n trén bd gen, di bdi hay chuyén doan nhiém sic thé.

Bén canh do, co thé xuat hién nhiing bién thé di truyén hiém gap dang dugc thir nghiém nghién cliu ma cac cong nghé hién tai chua phat hién
dugc. Nghién ctu di truyén hoc cling chua bao quat toan dién dugc hét. Chi mdt phan nho cac dot bién ADN dugc biét la co lién quan dén cac
dac diém suc khoe va thé chat. Bién hinh véi can bénh ung thu, co thé cé cac gen lién quan dén ung thu, tuy nhién, tac dong Iam sang cu thé
nhu thé nao thi van dang dugc tim hiéu théng qua cac nghién ciu khoa hoc. Do do, xét nghiém co thé khdng phat hién dugc tat ca cac bién thé
lién quan dén can bénh dang kiém tra.

Ngugi co két qua kiém tra &m tinh hay khdng mang dot bién co hai sé khéng dam bao dugc rang ngudi do khdng mac bénh trong tuang lai.

Xét nghiém nay co thé khdng bao cao cac bién thé chua xac dinh chic nang (VUS). VUS 1a mét bién thé di truyén co mai lién hé chua rd rang vai
nguy co mac bénh. Tuy rng bién thé nay chua xac dinh vao thai diém lam xét nghiém, nhung co6 thé trd thanh lanh tinh hoc gay bénh trong
tuong lai.

DE gidi thich sang td mot s6 két qua xét nghiém, khoa hoc tiép tuc phat trién. Mac du nhiing budc tién I6n da thuc hién dé thuc ddy tiém nang
hiiu ich clia xét nghiém di truyén, van con nhiéu diéu can dugc tim higu. Hién nay, xét nghiém di truyén dua trén sy phat trién théng tin va ky
thuat xét nghiém. Nniing nghién clu trong tuang lai cé thé cung cap su thay déi trong viéc giai thich k&t qua xét nghiém di truyén trudc do. Vi
du, bat ky xét nghiém di truyén nao cling bi gidi han bdi cac bién thé dang nghién cuu, thirnghiém. Viéc giai thich t&m quan trong clia nhiing
bién thé c6 thé cap nhat rd rang khi cd nhiéu nghién cliu hon vé chung. Mat sé bién thé cé lién quan dén bénh, dap ung thudc hay ché dé an
udng, dinh dudng va tap luyén co thé khéng dugc kiém tra; hay van chua dugc xac dinh trong cac nghién clu di truyén.

Nhiéu van dé suc khoe déu anh hudng badi yéu té di truyén cling nhu yéu té méi trudng nhu tudi tac, tinh trang suc knde hién tai va tién st gia
dinh, ché& dé dinh dudng hay chlng toc... Do do, mét ca nhan cé thé khéng dap ung thudc, hay mac bénh, hay phu hop véi ché dé &n udng, dinh
dudng va tap luyén déu lién quan dén két qua di truyén. Dua trén két qua xét nghiém va kién thic y khoa, chuyén gia cham soc suc knde co thé
can nhéc thuc hién thém xét nghiém can thiét hay tham khao y kién clia chuyén gia stc khoe hay 6 van di truyén khac.
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